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. IRANYELVFEJLESZTESBEN RESZTVEVOK

Tarsszerzo Egészségiigyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

Csecsemé- és gyermekgyogyaszat Tagozat

Prof. Dr. Bereczki Csaba, csecsemé-és gyermekgyogyasz, elnok

Fejleszt6 munkacsoport tagjai:

Békés Timea, gyogytornasz, tarsszerzo

Dr. Bodo6 Timea, gyermekgyogyasz, gyermekneurologus, tarsszerzo

Dr. Czelecz Judit, gyermekgyogyasz, gyermek-gasztroenteroldgus szakorvos, tarsszerzo

Dr. Czovek Dorottya, gyermekgyogyasz, tarsszerzo

Dr. Csohany Agnes, gyermekgyogyasz és orvosi rehabilitacio szakorvos, gyogytornasz, tarsszerzé

Félegyhazi Edina, dietetikus, tarsszerzo

Prof. Dr. Fogarasi Andras, gyermekgyogyasz, gyermekneurologus, neurofiziologus, gyogypedagogus,
egészségiigyl szakmenedzser, tarsszerzo

Dr. Gécs Zso6fia, gyermekgyogyasz, endokrinologus, tarsszerzo

Dr. Gergely Anita, aneszteziologus és gyermekintenziv szakorvos, tarsszerz

Dr. Gyiiriis Eva, gyermekgyogyasz, gyermek tiidégyogyasz, szomnologus, tarsszerzé

Dr. Herczegfalvi Agnes, gyermekgyogyasz, gyermekneurologus, neurologus, tarsszerzo

Prof. Dr. Holloédy Katalin, gyermekgyogyasz, gyermekneurologus, klinikai neurofiziologus szakorvos, tarsszerzo
Dr. Jakus Rita, neuroldgus, gyermekneurologus szakorvos, tarsszerz6

Dr. Kéarasz Hajnalka, gyermekgyogyasz, gyermekpulmonologus, tarsszerzo

Korzenszky Klara, klinikai szakpszicholdgus, tarsszerzo

Lesti Jozsef, csecsemd- és gyermekapold, andragogus, tarsszerzo

Dr. Liptovszky Janka, gyermekgyogyasz, klinikai szakorvos, tarsszerzo

Dr. Liszkay Géabor, gyermekgyogyasz, anesztezioldgus, neonatologus, tarsszerzo

Dr. Medveczky Erika, gyermekgyogyasz, gyermekneurologus, mozgasszervi rehabilitacios szakorvos, tarsszerzo
Dr. Mer6 Gabriella, gyermekgyogyasz, gyermekneurologus, neonatologus, klinikai neurofiziologus, tarsszerzo
Dr. Mikos Borbala, kapcsolattarto, fejlesztd, gyermekgyogyasz, aneszteziologus, gyermekintenziv terapias
szakorvos, betegbiztonsagi és egészségiigyi szakmenedzser, tarsszerzo

Prof. Dr. Molnar Maria Judit, neurologia, neuropatologia, pszichiatria, klinikai genetika, klinikai farmakoldgiai
szakképesités, a neuromuscularis és neurogenetikai korképek specialistija, egészségiigyi szakmenedzser,
Klinikai Genetikai tagozat tagja, tarsszerzé

Polonkai Zsofia, dietetikus, tarsszerzd

Sipos Zsanett, gyogytornasz, egészségfejlesztd, tarsszerzé

Soromp6 Anett, szocidlis munkas, mediator, pozitiv szuggesztios terapeuta, tarsszerzo

Dr. Szab6 Léna, gyermekgydgyasz, gyermekneurologus, tarsszerz

Szotak Doéra, neurologiai szakgyogytornasz, gyogytornasz-fizioterapeuta,, tarsszerzo

Dr. Terebessy Tamas, ortopédia szakorvos, tarsszerz6

Topolanszky-Zsindely Katalin, Kklinikai szakpszichologus, pszichoterapeuta, kiképzd csaladpszichoterapeuta
gyogypedagdgus, tarsszerzo

Dr. med. hab. Tunyogi-Csapo Mikl6, ortopéd szakorvos, traumatologus, gerinc-sebész, tarsszerzo

Dr. med. hab. Vekerdy-Nagy Zsuzsanna, gyermekgyogyasz, gyermekneurolégus, mozgasszervi rehabilitacios
szakorvos, gyogytornasz, tarsszerzo

Dr. Velkey Gyorgy Janos, gyermekgyogyasz, aneszteziologus, gyermekintenziv szakorvos, tarsszerzo
Vidovszky Séra, gyogytornasz, tarsszerzo
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Véleményez6 Egészségiigyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

1. Neuroldgiai Tagozat
Dr. Ovary Csaba, neurologus, elndk, véleményezd

2. Rehabilitacio, fizikalis medicina és gyogyaszati segédeszkoz Tagozat
Dr. Dénes Zoltan, ortopéd és rehabilitacios szakorvos, elnok, véleményezo

3. Sziilészet és négyogyaszat Tagozat
Dr. Demeter Janos, sziilész-négyogyasz, elnok, véleményezo

4. Anesztezioldgia és intenziv terapia Tagozat
Prof. Dr. Gél Janos, anaesztezioldgia-intenziv terapia szakorvosa, slirgésségi orvos, elndk, véleményezd

5. Tiidoégyogyaszat Tagozat
Dr. Bogos Krisztina, pulmonoldgus, elndk, véleményezd

6. Neonatologia Tagozat
Dr. Gérdos Laszlo, gasztroenteroldgus, neonatolégus, csecsemé-gyermekgyogyasz, csecsemé- és
gyermekgyogyaszati intenziv terapia szakorvosa, elnok, véleményezd

7. Gyermek alapellatas (hazi gyermekorvostan, ifjisagi és iskolaorvoslas) Tagozat
Dr. Kovacs Tamas csecsemd- és gyermekgyodgyasz, neonatologus, elndk, véleményezo
8. Haziorvostan Tagozat

Dr. Szabo Janos haziorvos, elnok, véleményez6

9. Gasztroenterologia és hepatolégia Tagozat
Prof. Dr. Wittmann Tibor, gasztroenterologus, belgyogyasz, elnok, véleményezé

10. Ortopédiai Tagozat
Prof. Dr. Szendr6i Miklos, ortopédia szakorvosa, elndk, véleményez6

11. Hospice-palliativ ellatas Tagozat
Dr. Csikos Agnes, haziorvos, palliativ orvos, elndk, véleményezé

12. Apolasi, szakdolgozéi és Sziilészn6 Tagozat
Pap-Szekeres Anita, okleveles egyetemi apold/kiterjesztett hataskorli okleveles apolo/apoldé MSc elndk,
véleményezd

13. Védoné (teriileti, iskolai, kérhazi, csaladvédelmi) Tagozat
Csodsz Katalin, védénd, elndk, véleményezd

14. Dietetika, human taplalkozas Tagozat
Zentai Andrea, dietetikus, Népegészségligyi MSc, elndk, véleményezd

15. Mozgasterapia -fizioterapia Tagozat
Zaletnyik Zita, gyogytornasz, elnok, véleményez6

16. Klinikai szakpszichologia és pszichoterapia klinikai szakpszicholégus Tagozat
Dr. Kovacs Péter, klinikai szakpszichologus, elndk, tarsszerzo

»AZ egészségiigyi szakmai iranyelv készitése soran a szerzéi fiiggetlenség nem sériilt.”

»AZ egészségiigyi szakmai irianyelvben foglaltakkal a fent felsorolt egészségiigyi szakmai kollégiumi
tagozatok dokumentaltan egyetértenek.”
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Az iranyelvfejlesztés egyéb szerepléi

Betegszervezet(ek) tanacskozasi joggal:

1. SMA Izomsorvadasos Betegek Magyarorszagi Egyesiilete

2. SMA Magyarorszag Alapitvany

3. Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel ¢16k Orszagos Szovetsége

Egyéb szervezet(ek) tanacskozasi joggal:
Nem vettek részt.

Szakmai tarsasag(ok) tanacskozasi joggal:
Nem vettek részt.

Fiiggetlen szakérto(k):
Nem vettek részt.

II. ELOSZO

A bizonyitékokon alapuld egészségiigyi szakmai iranyelvek az egészségiigyi szakemberek és egyéb felhasznalok
dontéseit segitik meghatarozott egészségiigyi kdrnyezetben. A szisztematikus modszertannal kifejlesztett és
alkalmazott egészségligyi szakmai iranyelvek, tudomanyos vizsgalatok altal igazoltan, javitjak az ellatas
mindségét. Az egészségiigyi szakmai iranyelvben megfogalmazott ajanlasok sorozata az elérhetd legmagasabb
szinti tudomanyos eredmények, a klinikai tapasztalatok, az ellatottak szempontjai, valamint a magyar
egészségiigyl ellatorendszer sajatsdgainak egylittes figyelembevételével keriilnek kialakitasra. Az iranyelv
szektorsemleges modon fogalmazza meg az ajanldsokat. Bar az egészségiigyi szakmai iranyelvek ajanlasai a
legjobb gyakorlatot képviselik, amelyek az egészségligyi szakmai irdnyelv megjelenésekor a legfrissebb
bizonyitékokon alapulnak, nem pétolhatjak minden esetben az egészségiigyi szakember dontését, ezért attol
indokolt esetben dokumentaltan el lehet térni.

III. HATOKOR

Egészségiigyi kérdéskor: A spinalis muscularis atrophia diagnosztikaja, progresszid
besorolasa, betegségmddositd gyodgyszeres terapiajanak
kritériumai és lehet6ségei, szupportiv terapia, eszkozos
1égzés-és  taplalastamogatas, rehabilitacio, komplex
multidiszciplinaris gondozas és fejlesztés, a palliativ ellatas
kritériumai és kivitelezése, az otthoni ellatdas nyomon
kovetése gyermekpopulacioban.

Ellatasi folyamat szakasza(i): A spinalis muscularis atrophia diagnosztikaja, progresszid
besorolasa, betegségmodositd gyogyszeres és kiegészitd
kezelés, rehabilitacio, 1égzés- ¢és taplalas tamogatas,
komplex gondozas és fejlesztés.

Erintett ellatottak kore: Valamennyi spinalis muscularis atrophiaban szenvedé beteg
gyermek.
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Erintett ellatok kore

Szakteriilet: 0400 sziilészet-négyogyaszat
0500 csecsemd-és gyermekgyogyaszat
0511 gyermekneurologia
0501 neonatologia
0502 PIC
0503 csecsemd-¢s gyermek-kardiologia
0504 gyermek-tiidégyogyaszat
0505 gyermek-gasztroenterologia
0515 csecsemé-¢és gyermekgyogyaszati intenziv terapia
0521 fejlédésneurologia
0905 alvasmedicina
1000 ortopédia
1502 intenziv ellatas
1504 tartds 1élegeztetés
1900 tiidégyogyaszat
2200 rehabilitacios medicina alaptevékenységek
2205 gyermekrehabilitacio
2207 gerincvel6 karosodottak rehabilitacidja
5000 orvosi laboratériumi diagnosztika
5006 molekularis genetikai laboratoriumi diagnosztika
5710 viz alatti gydgytorna
5711 gyogytorna
5712 gyogymasszazs (gyogymasszori végzettséghez kotott)
5722 fizikoterapia/fizioterapia (asszisztensi
tevékenységként)
6302 hazi gyermekorvosi ellatas
6700 Klinikai genetika
6701 genetikai tanacsadas
7101 klinikai és mentalhigiéniai szakpszichologia
7104 pszichoterapia (klinikai szakpszichologusi
képesitéssel)
7106 neuropszichologia
7108 alkalmazott egészségpszicholdgiai szakpszichologia
7203 konduktori tevékenység
7302 pszichiatriai szakapolas és mentalhigiéné
7303 csecsemd-és gyermekszakapolas
7304 otthoni szakapolas
7310 gyermek palliativ ellatas
7600 dietetika
7901 tertileti védondi ellatas
8036 ¢letmodd oktatas és tanacsadas
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Ellatasi formak: Al alapellatas
A2 alapellatas, tigyeleti ellatas
J1 jarobeteg szakellatas, szakrendelés
J3 jarobeteg szakellatas, jellemzden terapias beavatkozast
végzb szakellatas
J4 jarobeteg szakellatas, nem orvosi szakfeladatot ellato
szakellatas
J5 jarobeteg szakellatas, betegek otthonaban végzett
szakellatas
J6 jarobeteg szakellatas, mozgd/valtozo helyszinen végzett
szakellatas
J7 jarobeteg szakellatas, gondozas
J8 jarobeteg szakellatas, nappali ellatas
D1 diagnosztika
F1 fekvobeteg szakellatas, aktiv fekvobeteg-ellatas
F2 fekvobeteg szakellatas, kronikus fekvobeteg-ellatas
F3 fekvobeteg szakellatas, apolasi ellatas
F4 fekvdbeteg szakellatas, rehabilitacios ellatas
F5 fekvobeteg szakellatas, nappali korhazi ellatas
F6 fekvobeteg szakellatas, slirgdsségi ellatas
E4 egyéb szolgaltatas, mentést igénylo ellatas
ES5 egyéb szolgaltatas, betegszallitas
E6 egyéb szolgaltatds, az el6zoekbe be nem sorolhatd
ellatasok

Egyéb specifikacié: Nincs.

IV. MEGHATAROZASOK

1. Fogalmak

AAK: Augmentativ és Alternativ Kommunikacio (AAK) beszéd és/vagy irasos kommunikacio akadalyozottsaga
esetén ad segitséget hagyomanyostol eltérd kommunikaciés modozatokra. Specialis személyt segitd
kommunikacios eszkdzrendszer és modszer.

Bazalis stimulacio: olyan komplex modszer, amely kiilonféle, egész testre hatd ingerek célzott adasaval segiti
az érzékelés-észlelés és a kommunikacio fejlodését, aktivitasra, a sajat test, valamint a kérnyezet megismerésére
0sztonoz.

Betegségmodosito terapia: olyan kezelés vagy beavatkozas, amely befolyasolja a betegség hatterében alld
patomechanizmust, ezaltal jotékony hatassal van a betegség lefolyasra.

Bioelektromos ellenallas analizis (BIA): a testet ért elektromos ellenallas kiértékelésével végzett testosszetétel
mérés.

Body Mass Index (BMI): testtomeg-index (kg/m?).
Cobb-szog: a gerinc ferdeségének, normalis gorbiilettél valo elhajlasanak fokokban kifejezett mértéke.

Dual Energy X-ray Absorptiometry (DEXA): a teljes test csontslirliségének és asvanyi anyag tartalmanak,
valamint a zsir- és lagyszovet tdmegének €s aranyanak szamitasara alkalmas vizsgalomodszer.

Indirekt kalorimetria: az oxigén felhasznalasbol szamitott, nyugalmi anyagcsere mérésére szolgalo eszkoz.

Invaziv lélegeztetés: a testhatarokon belill elhelyezett eszkzon, tracheakaniilon, vagy (otthoni koriilmények
kozott rendkiviili esetben) endotrachealis tubuson at végzett 1élegeztetés.

7
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Neuro-hidroterapia: korai életkorban a viz, mint terapids kozeg felhasznaldsa a mozgéasfunkciok fejlodésének
és a koordinalt mozgas kialakulasanak timogatasara.

Noninvaziv lélegeztetés: a testhatarokon kiviili (Iégutakba nem hatolo) eszkozzel végzett 1¢legeztetés.
ROM (Range of Movement): az iziileti mozgasterjedelem, flexibilitas, illetve besziikiilt mozgas jellemzése.

Spinalis muscularis atrophia: a gerincvel6i eliilsé motoneuronok genetikailag kodolt betegsége, mely tipusatol
fliggden eltéré mértéki idegrendszeri tiinetekkel jar.

Standard of care: ellatasi/gondozasi standard

Tartos 1élegeztetés: életfenntartas, vagy kronikus 1égzési elégtelenség progresszidjanak késleltetése céljabol
végzett, hosszu tava folyamatos vagy intermittalo 1elegeztetés, 1égzéstamogatas.

2. Roviditések

AAK: Augmentativ Alternativ Kommunikacio

AAV: Adeno Asszocialt Virus

AIS: Adolescent Idiopathic Scoliosis — serdiilékori idiopatias scoliosis

AFO: Ankel Foot ortesis - boka-lab ortézis

ALP: Alkalikus foszfataz

BIA: Bioelektromos ellenallas analizis

BiPAP: Bi-level positive airway pressure — kétszintii pozitiv 1égati nyomas

BMC: bone mineral content,- csontasvanyianyag tartalom

BMD: Bone Mineral Density - csontsfiriiség (g/cm?)

BMI: Body mass index - testtomeg-index (kg/m?)

Ca: Kalcium

CHOP INTEND: Children’s Hospital Of Philadelphia Infant Test Of Neuromuscular Disorders - a motoros
képességek mérésére szolgald pontrendszer 2 éves kor alatt, és nem iil6képes betegeknél

CK: Kreatin kinaz

CMAP: Compound muscle action potential — 6sszetett izom akcios potencial

CO2: Szén-dioxid

CPAP: Continous positive airway pressure — folyamatos pozitiv 1¢ghti nyomas

CPF: Cough peak flow, kohogési csticsaramlas

CRT: Complex Rehab Technology - életvitelt segité eszkdzok és technologiak

CT: Computer tomography — szamitogépes rétegvizsgalat

DEXA: Dual Energy X-ray Absorptiometry - kettds energiaju rontgenabszorpcios mérés (a teljes test
csontsliriségének és asvanyi anyag tartalmanak, valamint a zsir- illetve lagyszovet tomegének és aranyanak
szamitasara egyarant alkalmas vizsgalomodszer

EKG: Elektrokardiografia

EMA: European Medicines Agency - Europai Gyogyszeriigynokség

EMG: elektromyografia

EtCO2 — End-tidal CO2 - kilégzésvégi szén-dioxid

FAO: Food and Agriculture Organization - Elelmezésiigyi és MezOgazdasagi Vilagszervezet

FDA: Food and Drug Administration - Elelmiszer- és Gyogyszeriigyi Hatosag

FEES: Fiberoptic Endoscopic Evaluation of Swallow - fiberoszképos endoszkopos nyelésvizsgalat

FEV1: Forced expiratory volume - maximalisan erdltetett kilégzés els6 masodpercében kilégzett levegd
mennyisége

FRC: Funkcionalis rezidualis kapacitas — nyugodt kilégzést kdvetden a tiidében marado gaztérfogat

FVC: Forced vital capacity - forszirozott vitalkapacitis, a maximalis belégzés és maximalis kilégzési helyzet
kozott a szajnal mért térfogat kiilonbség

GH: Growth Hormon - névekedési hormon
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GOR: gastro-oesophagealis reflux

GORB: gastro-oesophagealis reflux betegség

HbA1c: Hemoglobin Alc

HFMSE: Hammersmith Functional Motor Scale Expanded — két évnél idGsebb, és/vagy tl6képes és/vagy a
CHOP skalan 50 pont felett teljesitd betegek nagymozgasképességének felmérésére szolgald pontrendszer
IGF-1: Insulin-like Growth Factor-1 - inzulinszerii névekedési faktor-1

IPV: Intrapulmonary percussive ventilation - nagyfrekvencias mellkasfali oszcillacio

KAFO: Knee Ankel Foot ortesis - térd — boka-lab ortézis

LES: Also6 oesophagealis sphincter

Mg: Magnézium

MIC: Maximum insufflation capacity - maximalis beftvasos kapacitas

MR: Magneses rezonancia

NAFLD: Non-Alcoholic Fatty Liver Disease - nem alkoholos zsirm4j

NIV: Noninvasive ventilation — noninvaziv 1élegeztetés

NMW: Neuromuscular weakness - neuromuszkularis gyengeség

PEEP: Positive End-Expiratory Pressure - pozitiv kilégzésvégi nyomas

PEF: Peak expiratory flow - maximalisan erdltetett kilégzés soran elérhetd legmagasabb aramlasi érték
PEG: Perkutan endoszkdépos gasztrosztoma

PEP/RMT maszk: Positive Expiratory Pressure / Respiratory Muscle Training Mask - be- és kilégzési
ellenallast képezd, 1égz6éizom erdsité maszk

pH: Hidrogénion-kitevd

PPI: Proton pumpa gatld

PCR: Plimerase chain reaction — polimeraz-lancreakcio

PTH: Parathormon

PTX: Pneumothorax - légmell

RAGT: Robot-assisted gait training — robot altal tamogatott mozgasfejlesztés

RDA: Recommended dietary allowance - ajanlott napi tapanyagbevitel

REM: Rapid eye movement - ,,gyors szemmozgas” alvasfazis, alomfazis

RULM: Revised upper limb module - 4atdolgozott felsévégtag modul, felsé végtag motoros teljesitményének
mérésére szolgal iiloképes betegeknél

RV Residual volume - a forszirozott kilégzés végén a tiidében maradt levegd mennyisége

SMA: Spinalis muscularis atrophia

SMN: Survival Motor Neuron - tilélé motoros neuron

spO2: a vér oxigén-telitettsége

TcCO2: Transcutaneous CO2 — transzkutan szén-dioxid

TMA: Thrombotikus mikroangiopathia

TLSO: Thoraco-lumbosacralis ortézis

TSMT: Tervezett szenzomotoros tréning

UH: Ultrahang

VC Vitalkapacitas - a maximalis belégzés és maximalis kilégzési helyzet kozott a szajnal mért térfogat
kiilonbség

TV: Tidal volume - nyugodt 1égvétel soran belégzett levegé mennyisége

WHO: World Health Organization — Egészségiigyi Vilagszervezet


https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/27701745/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/27701745/
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3. Bizonyitékok szintje
A bizonyitékok szintjének értékelésekor a fejlesztécsoport az U.S. Preventive Services Task Force besorolasi
rendszerét vette alapul [1].

Erésen megbizhaté |A bizonyitékok Osszessége a kérdésre valaszt ado, jO mindségli tanulmanyokbol
szarmazik, nem valo6szintl, hogy a jovében végzett kutatds megvaltoztatja.

Elfogadhatéan A bizonyitékok Osszessége a kérdésre valaszt ado, limitalt mindségli tanulmanyokbol
megbizhat6 szarmazik, az alabbi hibak, hianyossagok lehetnek a forrastanulmanyokban:
— a vizsgalati minta mérete, a tanulmany lefolytatdsdnak mindsége nem
megfeleld;
— nem eléggé egybehangzok az eredmények;
— az eredmények nem teljesen alkalmazhatok a hazai kdrnyezetben.
A jovoében folyd kutatdsok eredményei olyan mértékben eltérdk lehetnek, hogy
megvaltoztathatjak a konkluziot.

Nem vagy alig A bizonyiték elégtelen ahhoz, hogy annak alapjan kovetkeztetést vonjanak le.
megbizhat6 Okok:

— vizsgalati minta mérete, a tdimogat6 tanulmanyok szama alacsony;

— alapvet6 hiba lelhet6 fel a vizsgalati elrendezésben, modszertanban;

— inhomogének a forrastanulmanyok;

— az eredmények nem altalanosithatok;

— nincs informacié fontos kimeneti eredményekre vonatkozoan;

— csak szakért6i véleményeken alapul.

Tovabbi kutatasok nagy eséllyel megvaltoztathatjak a bizonyitékot.

4. Ajanlasok rangsorolasa
Az ajanlasok besorolasa az azokat alatdmasztd bizonyitékokon alapul. A fejlesztécsoport alapvetéen a New
Zealand Guidelines Group ajanlas-rangsorolasi modszerét adaptalta [2].

Ajanlasok Szint
Az ajanlast erésen megbizhaté bizonyitékok timasztjak ala

(Szamos olyan hiteles vizsgalaton alapul, amelyek klinikailag relevansak, nem A
ellentmonddak, ¢és hasonld hatast mutatnak, sajat populdciora, hazai kornyezetre

alkalmazhatdok. Varhatoan jabb kutatas nem modositja.)

Az ajanlast elfogadhatéan megbizhaté bizonyitékok tamasztjak ala

(Hiteles vizsgalatokon alapul, azonban a vizsgalatok nagysagat, relevanciajat, az eredmények
egybehangzosagat és/vagy sajat populaciora, hazai kornyezetre alkalmazhatdsagat illetéen
bizonytalansag meriil fel, de varhatéan Gjabb kutatds nem modositja.)

Az ajanlast egységesen elfogadott nemzetkozi szakértoi vélemények tamasztjak ala
(Megbizhatd tudomanyos bizonyiték hidanyaban kiemelkedd nemzetkozi szakértok
konszenzusan alapul, amely a sajat populéciora, hazai kornyezetre alkalmazhat6, de kutatasi
eredmény modosithatja.)

Az ajanlast hazai szakértdi vélemények tamasztjak ala

(Megbizhato tudoményos bizonyiték vagy nemzetkdzi konszenzus hidnyaban, vagy ha ezek
sajat populaciora, hazai kornyezetre nem alkalmazhatok, a hazai ,legjobb gyakorlat” D
meghatarozdsa az iranyelvfejleszté csoport tagjainak tapasztalatin vagy konzultacidval

szerzett szakmai visszajelzéseken alapul. Kutatasi eredmény modosithatja.)
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V. BEVEZETES

1. A témakor hazai helyzete, a témavalasztas indoklasa

A spinalis izomatrophia (Spinalis Muscularis Atrophia - SMA) vagy gerincvel6i izomsorvadas a cisztas fibrozist
kovetd masodik leggyakoribb autoszomalis recessziv modon 6r6kl8dé ritka betegség, a gyermekkori genetikai
betegségek vezetd haldloka. Magyarorszagon kb. 6000-10000 élvesziiletésbél egy SMA-beteg 0jsziilott sziiletik
[3].

A betegség természetes lefolyasa soran a megsziiletéskor még életképes motoneuronok folyamatos pusztulasa
miatt torvényszeril a progresszio, a legstilyosabb esetekben korai tragikus kimenetel a kévetkezménye [4-8]. A
motoros neuronok fokozatos elvesztése sulyosbodd izomgyengeséggel, végiil bénulassal jar. Leggyakoribb
formaja az SMAl. A XXI. szazad el6tt a szupportiv terapidval csak a madsodlagos kdvetkezmények
kialakulasanak lassitasara, a komfort javitasara, és a szovédmények ellatasara volt lehetdségiink. A paciensek
kétéves kor elétt, jellemzéen 8-10 honapos korukban elhunynak a betegség komplikacidi - féként 1égzési
elégtelenség - miatt, vagy permanens invaziv lélegeztetésre, és eszkdzds taplalasra szorultak. Bar az utdbbi
években az addig csupan 7 honapos atlagos tulélés - a korszerii technoldgia, és multidiszciplinaris gondozas
eredményeként - javult, & ma mar az egyéves kort az SMA1-betegek kb. 50%-a megéri, a 20 honapos talélés a
terapiak megjelenéséig csak 25 % volt [3, 5, 8-11].

A betegség enyhébb lefolyast formai az SMA2, SMA3, és az SMA4 (felnbttkori SMA). Az SMA2-betegek
tiinetei 6-18 honapos korban jelentkeznek, az 6nallo allas, jaras képességét nem érik el (vagy nagyon hamar
leépiil), gyakran tarsul 1égzesi, nyelési elégtelenség a betegséghez, varhatd élethosszuk jelentésen megrovidiil.
Sulyos kontraktirak és scoliosis alakul ki az izomgyengeség miatt. Az SMA3-betegek 6nalld jarasra képesek,
melyet id6vel elveszitenek. Légzési és nyelési nehezitettség nem jellemzd, de az ortopédiai problémak fontos
morbiditast jelentenek.

Az SMA sulyos szociodkonomiai teher, megterhelés az érintett betegek, csaladjaik, és a tarsadalom szamara.
Els6sorban a stilyosabb formak jelentds pszichés megterhelést ronak a csalddtagokra €s az ellatokra. Gondozasuk
direkt (korhazi kezelések, taplalas szondan/gyomortubuson, invaziv lélegeztetés, gégekaniil viselése, gyakori
infekciok, intenziv osztalyos kezelés sziikségessége) és indirekt koltségei (a gondozok munkaképtelenné vagy
korlatozottan munkaképessé valasa) igen magasak [11, 12].

Eletminéségiiket nagymértékben rontja a technolégia-dependencia, ami a jarulékos szovédmények tovabbi
rizikofaktora, nagy fizikai, anyagi és pszichés terhet 16 a csaladra és a tarsadalomra egyarant.

A betegek szakszerli otthoni ellatasat, biztonsagat és gondozasat javitotta hazankban a gyermekek otthoni
invaziv és nem invaziv 1élegeztetésérdl késziilt, 2017-ben életbe 1épett egészségiigyi szakmai iranyelv [13], amit
2018-ban az SMA klinikumarol és kezelésérdl kiadott egészségiigyi szakmai iranyelv kovetett [6].

Id6kozben olyan betegségmodositd gyogyszerek keriiltek forgalomba, melyek korai alkalmazasaval
szignifikdnsan javul az ¢élettartam ¢és az ¢életmindség, csokken a technologia-dependencia, érdemi
egészségnyereség érhetd el. Elényei mind egyéni, mind csaladi és tarsadalmi szinten megnyilvanulnak. A
tiinetmentesen kezelt SMA-beteg gyermekek csaknem teljesen egészségesen fejlodhetnek, a betegség jelei naluk
csak minimalis mértékben nyilvanulhatnak meg [14-19].

A betegség multimorbid jellegii, az agytorzsi és bulbaris érintettséghez a sziv autoném beidegzésének zavara,
kronikus 1égzészavar, 1égzési elégtelenség, gastrooesophagealis reflux, passage zavar, komplex taplalkozasi
hianyallapot, endokrinoldgiai érintettség, csontépitési zavar tarsulhat. Ezért komplex, multidiszciplinaris ellatast,
gondozast, szamos szakteriilet bevonasat teszi szlikségessé.

A 2017-ben és 2018-ban hazankban életbe 1épett egészségiigyi szakmai iranyelv megfogalmazta a betegség
sulyossagi beosztasat, diagnosztikai kritériumait, taplalasi, légzéstamogatéasi, léguti valadék eliminécios,
ortopédiai és rehabilitacios, komplex fejlesztési €s palliativ ellatasi szempontjait, a pszichologiai és szocialis
tdmogatas lehetéségeit [6, 13]. Ennek eredményeként a gyermekek gondozasa, kovetése, életmindségiik javulasa
valt lehetové, azonban a betegség progresszidjanak enyhitésére vagy leallitdsara nem volt gyogyszeres kezelési
lehetdség. 1dokdzben a tarsszakmak és az orvosi technologia terén is 1ényeges fejlédés kovetkezett be, ami 1]
gondozasi aspektusok figyelembe vételét, valamint a bizonyitottan hatékony, hazdnkban is hozzaférhetd
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betegségmodositd gyodgyszerek megfeleld kritériumok alapjan torténd alkalmazasat teszi lehetové. Ezért indokolt
a 2018-ban életbe 1épett egészségiigyi szakmai iranyelv tovabbfejlesztése.

2. Felhasznaléi célcsoport

Alapveté felhasznaloi célcsoport az aneszteziologia és intenziv terapia, csecsemd-és gyermekgyogyaszat,
pulmonolégia, gyermekneuroldgia, neurologia, rehabiliticio, ortopédia, gasztroenterologia, kardiologia, klinikai
genetika, hazi gyermekorvosi ellatas, hospice-palliativ ellatas szakteriileteken tevékenykedd orvosok és apolok,
specialistak, gydgytornaszok, dietetikusok, pszicholdégusok, védéndk, az otthondpolasi szolgalat munkatarsai,
szocialis munkasok, az érintett csalad és segit6 csaladtagok.

Tovabbi célja, hogy a dontéshozok, ellatasszervezok részére attekinthetd iranyvonalat biztositson, amely a
szolgaltatasok tervezéséhez a legujabb bizonyitékokra épiilé timpontot nyujt. Javasolt tovabba minden betegnek
¢és hozzatartozdiknak, betegképviseletek és civil szervezetek szamara, akik az iranyelv elolvasasaval 6sszefoglald
szakmai tajékoztatast kapnak a hazai ellatas 1épéseirdl.

3. Kapcsolat a hivatalos hazai és kiilfoldi szakmai iranyelvekkel
Egészségiigyi szakmai iranyelv el6zménye:
Jelen fejlesztés az alabbi, lejart érvényességi idejli szakmai iranyelv témajat dolgozza fel.

Szerzé: Emberi Eréforrasok Minisztériuma — Egészségiigyért
Felel6s Allamtitkarsag, Csecsemé- és
gyermekgyogyaszat Tagozat

Cim: Egészségiigyi szakmai iranyelv —
A spinalis muscularis atrophiarél, klinikumarol és
kezelésérol
Tipusa: Klinikai egészségiigyi szakmai iranyelv
Azonosito: 002066
Hatalyos: 2018. 05. 22 - 2021. 05. O1.

Kapcsolat kiilfoldi szakmai iranyelv(ek)kel:
Jelen iranyelv ajanlasai az eredeti bizonyitékok feldolgozasaval keriiltek megfogalmazasra, nem kiilfoldi
iranyelv adaptacidja. Ugyanakkor kapcsolatban all az alabbi kiilfoldi iranyelvekkel és ajanlasokkal [20, 21]:

Szerzo(k): Mercuri, E., Finkel, R. S., Muntoni, F. et al.

Cim: Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part
1: Recommendations for diagnosis, rehabilitation, orthopedic
and nutritional care

Megjelenés adatai: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/29290580/

Elérhetéség: Neuromuscular Disorders, 2018. 28(2): p. 103-115.
Szerzé(k): Finkel, R. S., Mercuri, E., Meyer, O. H. et al.

Cim: Diagnosis and management of spinal muscular atrophy: Part

2: Pulmonary and acute care; medications, supplements and
immunizations; other organ systems; and ethics

Megjelenés adatai: https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/29305137/

Elérhetéség: Neuromuscul Disord, 2018. 28(3): p. 197-207.
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Szerz6(k):

Hull, J., Aniapravan, R., Chan, E. et al.

Cim:

British Thoracic Society guideline for respiratory
management of children with neuromuscular weakness

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/22730428/

Elérhetdség: Thorax, 2012. 67(Suppl.1): i1-40..
Szerzo(k): Fauroux B, Griffon L, Amaddeo A et al.
Cim: Respiratory management of children with spinal muscular

atrophy (SMA).

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/33357594/

Elérhetdség: Arch Pediatr. 2020 Dec;27(7S):7S29-7S34.
Szerzo(k): Fauroux B, Abel F, Amaddeo A et al.
Cim: ERS statement on paediatric long-term noninvasive

respiratory support

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/34916265/

Elérhetdség: Eur Respir J. 2022 Jun 2;59(6):2101404.
Szerzo(k): Wang CH, Finkel RS, Bertini ES et al.
Cim: Consensus statement for standard of care in spinal muscular

atrophy

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nIm.nih.gov/17761659/

Elérhetéség: C J Child Neurol. 2007;22,1027-1049.
Szerzo(k): Romano C, van Wynckel et al.
Cim: European society for paediatric troenterology, hepatology and

nutrition guidelines for the evaluation and treatment
of gastrointestinal and nutritional complications in children
with neurological impairment

Megjelenés adatai:

https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/28737572/

Elérhetéség: J Pediatr Gastroenterol Nutr. 2017; 65,242,
Szerzd(k): Corsello A, Scatigno L, Pascuzzi M, et al.
Cim: Nutritional, gastrointestinal and endo-metabolic challenges in

the management of children with spinal muscular atrophy
type 1.

Megjelenés adatai:

2021 https://pubmed.nchi.nlm.nih.gov/34371910/

Elérhetéség:

J. Nutrients 2021;13,2400.
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Kapcsolat hazai egészségiigyi szakmai iranyelv(ek)kel:
Jelen iranyelv az alabbi, a kozzététel idSpontjdban érvényes hazai egészségiigyi szakmai iranyelvvel all
kapcsolatban.

Cim: Egészségiigyi szakmai iranyelv —

A genetikai tanacsadasrol
Tipusa: Klinikai egészségiigyi szakmai iranyelv
Azonosité: 002092
Hatalyos: 2020. 12. 14 - 2023. 12. 14.
Elérhetéség: https://kollegium.aeek.hu

VI. AJANLASOK SZAKMAI RESZLETEZESE

VI1.1. Az SMA tipusai és genetikai diagnosztikidja
Ajanlasl
A diagnézis molekularis genetikai teszten alapul. Az 5. kromoszéman elhelyezkedé6 SMN1/SMN2 genetikai

tesztelése igen megbizhatd, a vizsgalatok elsé vonalaba tartozik, amikor felmeriil a betegség gyanija. Az
SMN1 gén 7-8. exonjanak Kklasszikus delécidja esetén nincs sziikség izombiopsziara. (C) [4]

Ajanlas2

Az SMNI1 kopiaszam az SMN1 gén 7. és 8. exon delécié azonositasahoz, az SMIN2 kopiaszam a progndzis
és a terapia eldontéséhez sziikséges. (C) [4]

Ajanlas3

A genetikai diagnézist, és a tajékoztatiast a betegség lefolyasarol, kezelési lehetdségeirol, az ismétlodés
kockazatardl klinikai genetikusnak kell végeznie genetikai tanacsadas keretében. (C) [6]

Ajanlas4

Az SMA beteg genetikai diagnézisanak atadasaval egyidejiileg a klinikai genetikusnak a gyermek
sziileinek fel kell ajanlani a genetikai tandcsadast a hordozo6i status megallapitasara. Amennyiben a
genetikai vizsgalatba a sziil6k beleegyeznek, a genetikai vizsgalatot a klinikai genetikus a tanicsadast
kovetéen megrendeli. Amennyiben a sziilok hordozéi allapota megerdsitést nyer, a genetikai lelet
atadasakor a klinikai genetikusnak ajanlott a sziiloket tdjékoztatni a prenatalis és preimplanticios
genetikai diagnosztikai lehetéségekrél, tovabba az elsé- és masodfoki rokonok heterozigota sziirésének
lehetéségérol. (C) [20]

Ajanlass

Ajanlott az SMA specifikus genetikai vizsgalat tjsziilottkorban, ha mar sziiletéskor siilyos izomhypotonia
(floppy baby szindroma) vagy izomgyengeség, areflexia, bulbaris tiinetek, vagy respiraciés nehézség
jelentkezik. (C) [6, 21]

Az SMA a gyermekkori haldlozas egyik legfontosabb genetikai oka, incidencidja 1:6000-10 000 sziiletésre [23,
24].

Kb. 96%-ban az SMNL1 (survival motor neuron 1) gén 7. és 8. exonjanak autoszomalis recessziv moédon 6rokl6do
homozygota delécidja (hidnya) okozza a betegséget. A betegek tobbsége sziileitdl orokli a mutacidkat, uj
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mutacié 2% gyakorisagii. Az SMNI1 génben taldlhaté pontmutacié 3-4%-ban felelés a betegségért, SMN1
delécioval kombinalodva.

A géntermék az SMN fehérje, hianyaban az alpha motoneuronok pusztulasa kdvetkezik be a gerincveld ventralis
szarvaban, melyet denervacio és izom atrophia kdvet. Az SMN fehérje teljes hianya embrionalis korban halalt
okoz. Emberekben egy masik hasonl6 gén, az SMN?2 is jelen van: az SMN2 génrdél néhdny bazispar csere miatt
csak 10-15%-ban termelddik teljes hosszsagh és funkcioju SMN fehérje, ami az SMN1 gén hianya esetén a
tuléléshez elegendd, a fiziologias mozgésfejlodéshez azonban kevés.

Az SMN2 koépiaszama egyénenként valtozo, igy az SMN2 mennyisége kritikus a betegség stlyossaga
szempontjabol. Ha az SMN2 génbdl 3-4-5 kopidja van a betegnek, a klinikai kép enyhébb lehet, 0 és 1 kopia
esetén nagyon sulyos, és korai halalozast okoz. Az SMN fehérje dozis-dependens kapcsolatban van tehat az
SMA sulyossagaval. Az SMA betegek legalabb egy SMN2 kopiaval rendelkeznek.

Az esetek 95%-ban SMN1 gén 7. és 8. exonjanak homozygota delécidja alapjan allithato fel az SMA genetikai
diagnozisa. Ha a klinikai kép SMA-ra utal, és csak egy teljes SMN1 gén kopia van jelen, javasolt EMG vizsgalat
az als6 motoneuron karosodas igazolasara.

EMG vizsgalat az als6 motoneuron karosodas igazolasara. Ha az EMG-n neurogén 1¢zio jelei latszanak, az
SMNI1 gén szekvenalasa sziikséges a masik allélen karosito ritka varians azonositasara. Ha mindkét SMN1 gén
teljes kopiaban jelen van, az 5q13 asszocidlt SMA diagnézis igen valosziniitlen. Ha a szekvenalas intakt SMN1
gént azonosit SMA-szerii klinikai kép mellett -beleértve a neurogén 1ézidra utald EMG leletet-, egyéb alséd
motoneuron betegségeket ki kell zarni.

Az SMAl-betegek tobbsége 2 SMN2 kopiaval rendelkezik, az SMA2-3a 3 kopiaval, az SMA3b 4 SMN2
kopiaval, az SMA4-betegek 4-6 kopiaval. Néhany esetben az SMN2 kopiaszam nem jol prediktalja a betegség
sulyossagat.

Az SMNI jelenléte mellett az SMN2 homozygota hidnya nem jar fenotipusos kdvetkezménnyel. Legalabb egy
funkcionalis SMN1 gén jelenléte tipikusan SMA hordozokban elég ahhoz, hogy nem alakulnak ki az SMA
tiinetei.

V1.2. Az SMA Klinikai megjelenési formai és tiinetei, neurologiai gondozas

Ajanlas6

A diagnozis felllitisa utan a klinikusnak a leheté leghamarabb tajékoztatast kell nyidjtania a
beteggondozasrol, annak kiilonbozé teriileteirél. (C) [21]

Ajanlas7

Az allapotfelmérést a (gyermek)neurologusnak 3-6 havonta sziikséges elvégezni jol 1évé betegeknél, stabil
jaroképes betegnél ritkabban, a gyengébb allapoti, nem iilé betegeknél gyakrabban. (C) [21, 25-28]
Ajanlas8

A (gyermek)neurologus feladata a fizikdlis vizsgalat, a musculoskeletalis rendszer vizsgilata, a
mozgasfunkcio karosodasanak felmérése. (C) [21, 25-28]

V1.2.1. Az SMA Kklinikai megjelenési formai és tiinetei

A betegségért felelos gén felfedezése eldtt a klinikusok a betegség sulyossagi fokat a klinikai tiinetek
megjelenésének ideje, és az elért legjobb mozgésteljesitmény alapjan (iilés, allas) hataroztak meg. igy az SMA-t
3 tipusba soroltak [21-28], ami kés6bb tovabbi altipusokkal boviilt (felnéttkori: SMA4, és prenatalisan kezd6d6:
SMADO) [27].
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SMAL1 (Werdnig—Hoffmann-betegség) - sulyos forma

A betegek 45%-a [28].

Tiinetek: megjelenése 0-6 ho kozott.

Ujsziilottkorban 1égzészavar, sulyos izomhypotonia (floppy baby szindroma) mozgasszegénység, areflexia,
iziileti deformitasok, arthrogryposis utal congenitalis SMAO-ra. Gyakoriak az interkurrens infekciok. Az anyak
sokszor gyér magzatmozgasrol szamolnak be.

Csecsemébkorban: 30%-ban mar sziiletéskor hypotonia, a proximalis végtagokat és az axialis izmokat is érint6
petyhiidt paresis, mozgasszegénység, korabbi mozgaskészségek leépiilése, areflexia.

Gyenge a fejtartds a nyakizmok hypotonidja miatt, jellegzetes a békalabtartas (képtelenek a gravitacio
legy6zésére), de a végtagok disztalis izmaiban (kezek, labfejek) van kevés mozgas. Gyenge, erétlen a sirasi
hang, a szopas, késébb nyelészavar jelentkezhet. A nyelven fasciculatio észlelhetd. A mellkas lapos, harang
alak. A 1égzés feliiletes, bordakdzi behuzddas, paradox és hasi (diaphragmatikus) 1€gzés jelenik meg.
Prognozis: kezelés nélkiil iilésképtelenség, 1€gzési elégtelenség, korai halal (tdbbnyire 2 éves kor el6tt).

SMA2 (Dubowitz betegség) - intermedier forma

Az SMA-betegek 20%-a [28].

Tiinetek: megjelenése 6-18 ho kozott: szimmetrikus izomgyengeség foleg az alsé végtagokon proximalis
talstllyal. Az intercostalis izmok gyengesége 1égzési elégtelenséghez vezet. Ondlld iilés (esetenként allas)
képesség mellett 6nalld jarasra nem képesek. A kezekben (foként a thenarban) ,,tremor” (polyminimyoclonus),
csokkent vagy hianyzo inreflexek, scoliosis. A facialis izomzat és az intellektus megtartott. A nyelv sokszor
atrophias és fasciculatio lathato.

Prognozis: az izomgyengeség tobbnyire statikus, progresszidja kisebb mértékii, az életkilatasok jobbak, mint
SMA1-ben. Iddszakosan a mozgésok kivitelezésében javulés is eléfordulhat, de 0sszességében kezelés nélkiil
fokozod6 mozgaskorlatozottsag jellemz6, kevesen érik meg az iskolaskort [21, 26].

SMA3 (Kugelberg—Welander betegség) - juvenilis, enyhe forma

Az SMA-betegek 30%-a [28].

Tiinetek: megjelenése 18 honapos kor utan, gyermekkorban. Altalaban 1,5-2 évesen vagy késobbi kezdddik a
proximalis izomgyengeség és izomatrophia az als6 végtagokon. Késdbb a vallovi izomzatot is érintheti, ezért a
karok belsd rotacioja jellegzetes ,korsovive kéztartas”-t eredményez. Kéztremor és nyelv-fasciculatio
lehetséges, hianya nem zarja ki a betegséget. A betegek megtanulnak jarni, jellegzetes lordotikus tartassal. A has
elédomborodik, a térdek hyperextendaltak, az iziiletek lazasaga miatt. Néha pseudohypertrophia észlelhetd
(csipd és térdextensorok). Gyakori az elesés, a 1épcson jaras nehézsége.

Prognozis: az izomgyengeség tobbnyire progredial, a tiinetek kezdetétol fiiggben kb. 10-30 éves korra
jarasképtelenséghez vezet. Az életkilatasok nem romlanak jelentésen.

SMA4 — felnottkori forma

Az SMA-betegek <5%-a [28].

Tiinetek: megjelenése 30 éves kor utan. A betegek jaroképesek, az izomgyengeség, izomatrophia enyhe, az
SMA3 tiineteihez hasonlo, elkiilonitése az életkor (a tiinetek megjelenése) alapjan lehetséges.

Tulélés a legjobb, az életmindséget nem rontja jelentdsen, bar a mozgaskorlatozottsag kifejezett lehet az életkor
elérehaladtaval.

(Lasd XI. Melléklet fejezet 1. tablazat: A spinalis izomatrophia (SMA) csoportositasa, tiinetei, ¢s az SMN2
kopiaszam)
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V1.3. A betegek pulmonolégiai gondozasa

Ajanlas9

Az anamnézis felvétel és dltalanos vizsgalat kotelez6 elemei:

1. altalanos allapot, taplaltsag, izomerd, hangos beszéd,

2. léguti statusz: léguti infekciok gyakorisiga - gyogyulasi ideje, kohogési képesség, légzomozgas
(mellkasi kitérés, paradox mozgas),

3. nyelési problémak: étkezés megfigyelése, nyalzas, darabos étel fogyasztas, kohogés, fulladas, GOR,

4. scoliosis megléte,

5. alvaszavarok, hipoventilacio tiinetei: alvis mindsége, apnoe, reggeli tiinetek: fejfajas, émelygés,
faradékonysag, iskolai koncentracio. (C) [29]

Ajanlas10
A pulmonoldgiai vizsgalat kotelezo elemei:
1. fizikalis vizsgalat: 1égzési munka, kohogési képesség, paradox 1égzés, a mellkas formaja, a bor szine,
2. légzésfunkcios vizsgalat iilve (amennyiben lehetséges), a vitalkapacitas (VC), PEF ellenérzése,
kovetése,

3. CPF mérés 12 éves kor felett a kohogés effektivitisanak vizsgalatara,

4, mellkasrontgen, nyeletéses rontgen az esetleges nyelési zavar, aspiratio megitélésére,

5. alvasvizsgalat, polysomnographia: az alvasfiiggé légzészavarok jelenlétének és sulyossagianak

megitélésére, kilégzésvégi (EtCO2) vagy transzkutin CO2 (TcCO2) monitorozassal, ennek
hidnyaban 4 csatornas alvasvizsgalat (TcCaO2 vagy EtCO2, pulzoximetria, nasalis légaramlas,
mellkasi mozgas); amennyiben nem elérhetdk, éjszakai TcCO2/EtCO2 monitorozassal kiegészitett
pulzoximetrias vizsgalat. (C) [29]

Ajanlas1l
A vizsgalatokat az alabbiak szerint sziikséges végezni:
Nem iilok:
1. részletes fizikalis vizsgalat (mellkas alakja, 1égz6mozgasok megfigyelése /paradox 1égzémozgas/,
légzoizom munka, 1égzésszam, borszin, kohogési képesség megfigyelése),
2. alvasvizsgalat (pulzoximetriaval, kilégzésvégi CO2 monitorozassal)- kezdetben 3 havonta, késébb
6 havonta.
Uléképesek:
1. a kohogési képesség vizsgalata és a 1égz6izomero mérése,
2 spirometria (kortol és kooperaciotol fiiggéen) minden vizitnél,
3. kohogési csucsaramlas mérése,
4 alvasvizsgalat tiineteket mutatéo betegeknél, éjszakai hipoventilacié gyanuja esetén ellendrzé

vizsgalat 6 havonta ismételve.
Jaréképesek:

1. fizikalis vizsgalat, a kohogés effektivitasanak megitélése,
2. 1égzésfunkcid,
3. alvasvizsgalat alvasfiiggé légzészavarok (alvasi apnoe, éjszakai hipoventilicié) gyaniija esetén

pulmonolégushoz Kkell iranyitani a beteget. Pulmonolégiai gondozasba vétel mar a diagnozis
felallitasakor sziikséges. (C) [29, 30]
A légzésfunkcio (FVC, FEV1, VC) az SMAL1-2-3 tipusaban korai gyermekkorban progressziven csokken.
Az FVC atlagos évi csokkenése a betegség stlyossagatol fiiggden eltéré (SMA2a: FVC csokkenés 1,32%/¢év;
SMA2b: 1,4%/¢év; SMA3a: 0,67%/év). SMA3b-4 esetén az élet folyaman a 1€gzésfunkcio (FVC) relative stabil
marad [29].
A 1égzdszervi problémakat okozhatja ineffektiv kohogés miatt az als6 1égutak elégtelen tisztuldsa, alvés alatti
hipoventilacio, a mellkasfal és a tiidé nem megfelel fejlodése, visszatérd léguti infekciok.
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VI.4. A légutak tisztitasa

Ajanlasl12

A nem Kkellé hatékonysaggal kohogo gyermekeket meg kell tanitani a kohogést segitd technikara. (B) [22]
Ajanlas13

Amennyiben az oxigénszaturacié léguti fert6zés esetén 95% ala esik, légut tisztitdo technikakat kell
alkalmazni. (C) [22]

Ajanlas14

A manudilis kohogés segités, és a belégzett levegdé mennyiségét névelé technikiak hasznilata ajanlott,
hatékonyabba teszik a kohogést. (C) [22]

Ajanlas15

Kifejezett izomgyengeség, Kkiesett bulbaris funkcio, a manualis kohogést segité modszerekkel valo
inkooperiacio, a manuailis médszer elégtelensége esetén a mechanikus kohogést elésegitdo késziilék
hasznalata ajanlott. (B) [22]

Ajanlas16

Mechanikus kohogést elésegité késziiléknek rendelkezésre kell allnia neuromuscularis betegeket kezeld
korhazi egységekben. (C) [22]

Ajanlasl7

Mechanikus kohogést elésegitéo késziillék hasznilata esetén, két kezelés kozott kello idot kell hagyni a
légz6izmok Kimeriilésének megelozésére. Hasznalata végén mély belélegeztetést (befuivas) kell végezni,
hogy a gyermek megfelel6 FRC értékkel hagyja abba a kezelést. (C) [22]

Ajanlasl18

Siirt, tapados valadék esetén fiziologias sooldat inhalacio sziikséges lehet. (C) [22]

Ajanlas19

Valadék mobilizaciés technikak alkalmazasa soran fel kell késziilni a centralis légutakba juté valadék
eltavolitasira motoros valadékszivoval és szivokatéterrel. (C) [22]

Léguttisztitd technikak kozé tartozik a légiti valadék mobilizaciot és expectoraciot elésegité modszerek, €s a
1égzéstamogatas. Minden SMA-S beteg kezelésében nélkiilozhetetlen a betegek és a gondozasban részt vevo
csaladtagok megtanitasa ezen technikakra [30]. Ajanlott a beteget pulzoximéterrel ellatni [32].

Mellkasi fizioterapia

Célja a valadék mobilizalasa a kohogés konnyitése érdekében. Modszerei a poszturalis drendzs, vibracids és
perkusszids technikak. Megvalasztasuk a gyermek kooperacids készségétol, és allapotanak sulyossagatol fiigg
[31].

Poszturalis drendazs: Megfelel6 fektetéssel a gravitacio segitségével a valadékot az alsébb 1égutakbol a felsbb
légutak felé iranyitjuk, elésegitve az expectoraciot, és a valadék eliminaciot nasopharyngealis leszivassal, vagy
kohogéssel.

Vibracio: Kézi massziroz6 géppel rezegtetjiik a gyermek mellkasat kiillonbdzo testhelyzetekben.

Perkusszios technikdk: A terapeuta manualis vibraciot, titogetést alkalmaz a valadék fellazitasara [32].

A belégzési és kilégzési izmok erdsitését egyarant szolgalja a lassli, mély belégzést segitd eszk6zok (PEP/RMT
maszk}, valamint a kohogtetdgép, melyek alkalmazasa orvosi indikacioval térténhet.

A parasitas, a hipertonias sooldat, a mukolitikumok, a dornase-alfa inhalacid jotékony hatasa bizonytalan,
ugyanis neuromuscularis gyengeség (NMW) esetén a mucociliaris clearance nem sériilt, a valadék rheologiai
jellemzdi altalaban normalisak. Alkalmazasuk egyes esetekben eldnyds lehet mellkasi fizioterapia eldtt a
tapadds, nehezen felkohoghetd valadék eltavolitdsanak elOsegitésére. A valadék eltavolitdsa motoros
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valadékszivoval torténhet. A megfeleld technika megvalasztasa a gyermek kooperacios készégétol és allapotanak
sulyossagatol fligg.

A belégzett leveg6 térfogatinak novelése

Kulcsfontossagu a hatékony kohogés eldsegitése a belégzett levegd mennyiségének, és a kilégzés erejének
novelésével. A belégzett levegé térfogata novelhetd az ugynevezett levegd halmozassal (air stacking)
glossopharyngealis 1égzési technikaval, szelepes-maszkos ballonnal, vagy 1élegeztet6géppel.

Lényege, hogy a beteg a mély légvétellel beszivott levegdt benntartja, kozben tovabbi levegdt juttatunk a
tiidejébe szelepes-maszkos ballonnal, volumen vezérelt 1élegeztetéssel, vagy glossopharyngealis 1égzéssel. Ha a
glottis zarasa elégtelen, passziv beftivasos modszer alkalmazhatd szelepes-maszkos ballonnal [32], mechanikus
kohogést segité késziilékkel (MI-E), vagy lélegeztetégéppel, melyen a belégzési térfogatot a varhato MIC érték
kozelébe allitjuk be [34]. A moddszer tracheostoma vagy endotrachealis tubus esetén is hasznalhato.
Glossopharyngealis ( tigynevezett békalégzés) soran a beteg az ajak, nyelv, lagyszajpad, garat és gégeizmok
segitségével felvett levegdt a légcsovébe pumpalja, zart glottis mellett a tiidejében tartja, mikdzben kilégzés
nélkiil, szajon keresztiil Gjabb levegdt vesz fel. A technika elsajatitdsa megtartott bulbaris izommiikodés esetén
lehetséges Mindkét modszer javitja a kohdgés hatékonysagat, ndveli a beteg 1¢legeztetés nélkiil eltolthetd idejét

[35].
A Kkilégzési aramlas novelése

Asszisztalt kohogés soran a beteg mély belégzést kdvetden zarja a hangrést. A kilégzési fazisban a kilégzési
aramlast a mellkas eliils6 részére kifejtett nyomassal vagy a has kompresszidjaval (Heimlich-féle asszisztalt
kohogés) novelhetjiik. Ezt az eljarast a belégzési térfogatot ndveld technikakkal kombinalva, még nagyobb
kilégzési aramlas érhetd el [36]. Manualisan asszisztalt kohogéssel, 1-2 liter kozti VC érték mellett, novelhetd a
CPF. Mellkasi- és gerinc deformitas, mellkasi sériilés, fajdalom, osteoporosis, obezitas, belszervi problémak
esetén korlatozottan alkalmazhato [37].

A belégzés és kilégzés egyiittes novelése — mechanikus kohogtetés; a kohogtetogép

Mechanikus kdhogést elosegitd késziilék (kohogtetdgép) otthoni hasznalata ajanlott minden stlyos allapotd,
nagyon gyenge, elveszett bulbaris funkcidji betegnél, ha nem hatékony a manualis kohogést segitd modszer. A
késziilék nagy nyomassal befljja a levegét a tiidobe (beftjas-belégzés), majd hirtelen negativ nyomasra valt
(kiszivas-kilégzés), ami magas kilégzési aramlast (360-660 liter/perc) general. A folyamat a természetes
kohogést utanozza. A hatékony valadék mobilizaciohoz magas, legalabb 30-40 vizem kozotti be- és kilégzési
nyomasértékek sziikségesek. A nyomast fokozatosan emeljiik 30-40 vizcm-es, vagy a gyermek altal még
toleralhatd nyomasértékig. Csutoraval, arcmaszkkal, tracheostomdhoz vagy endotrachealis tubushoz
csatlakoztatva is hasznalhat6 [38-40]. Kisléguti obstrukci6 és parenchymat érint6 tiidébetegség hianyaban a gépi
kohogtetés lehetséges szovédménye a pneumothorax (PTX) kockazata elhanyagolhato.

Mechanikus kéhogtetégép (cough assist) protokoll [41]:

1. Kohogtetdégép: 5 belégzés 4 alkalommal ismételve, valadékszivas katéterrel, valadék mobilizacid
(manualis vagy mechanikus)
2. Kohogtetogép: 5 belégzés 4 alkalommal ismételve, valadékszivas katéterrel

w

Poszturalis drenazs (Trendelenburg testhelyzet, 15-20 perc, egyéni toleralhatosag)
4. Kohogtetdgeép: 5 belégzés 4 alkalommal ismételve, valadékszivas katéterrel

—  Csak fekvd beteg esetében — naponta 2 alkalommal, ha a gyermek jol van

—  Uldképes beteg esetében — igény szerint, ha a gyermek jol van

— Jaroképes beteg esetében — posztoperativ szakban és 1égti betegség idején [21].
SMA-betegek kronikus kezelésében a valadék mobilizaciot segité oszcillacios eszk6zok (IPV, nagyfrekvencias
mellkasfali oszcillacio) elénye nem bizonyitott [22].
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Légzdizom-tréning

Célja a légzdizmok Kkapacitasanak, a tiidé befogadoképességének novelése/fenntartdsa, a kohogés
hatékonysaganak fokozasdval a léguti exacerbaciok csokkentése. Alkalmazhaté kombindlva, manualis 1égzést
segitd technikakkal, és mozgasgyakorlatokkal [32]. A 1égzdizom-ersit6 torna lényege a zart glottissal vagy
kozel zart helyzetben 1€v0 ellenallasi billentytivel szemben végzett repetitiv maximalis/kézel maximalis, statikus
be- és/vagy kilégzési mandver. A 1égzdizom tartos mitkodését elésegitd torna 1ényege, hogy az egyén adott ideig
egy, a maximalis kapacitas elére meghatarozott szazalékdban bedllitott, valtoztathatd ellenallasokon keresztiil
lélegzik. Egyes légzési segédeszkozok lasst, mély belégzésre sarkalljak a beteget, igy ndvelhetjiik a belégzett

srer

Légzdizom-erdsitd tornat rendszeresen, naponta egy-két alkalommal 10-20 percig javasolt végezni.

VL.5. Noninvaziv 1élegeztetés (NIV)
Ajanlas20
NIV terapia/NIV beallitasa az alabbi esetekben javasolt:
Nappali manifeszt légzési elégtelenség esetén:
— Az SMA barmely tipusaban (kivéve hospice-palliativ ellatast kapd, korabban NIV terapidban
nem részesiilé beteg).
Nappali kompenzdlt vérgazértékek esetén:
—  Még kezeletlen SMA1-betegnél légzdszervi statusztol és alvasvizsgalattol fiiggetleniil a diagnézist
kovetden.
— Genetikai sziirévizsgalattal igazolt, tiinetmentes, egy SMN2 koépiaszammal rendelkezé SMA-
betegeknél.
—  Kezelt SMA-betegeknél alvasvizsgalat eredményétdl fiiggéen. (B) [22]

Ajanlas21

A diagnozis felallitasat kovetéen javasolt a vérgaz és az alvasvizsgalat, kiegészitve a gyermek életkoranak
megfeleléen kivitelezheto tiidéfunkcidra iranyul6 vizsgalattal. (C) [22]

Ajanlas22

Alvasvizsgalatot poliszomnografiaval, poligrafiaval, hidnyaban pulzoximetriaval sziikséges végezni.
Minden esetben a vizsgalatot TcCO2 vagy EtCO2 monitorizaldssal kell kiegésziteni. Alvasvizsgalat soran
esti és reggeli vérgazvizsgalat elvégzése javasolt. (C) [48]

Ajanlas23

Amennyiben a tartdés lélegeztetés indikacioja fennall, a légzéstamogatis beallitiasa intenziv osztalyos
hattérrel rendelkez6 fekvébeteg intézményben torténjen.

Maszkon (vagy csutoran) keresztiili légzéstamogatas preferalt. CPAP légzéstimogatas kontraindikalt,
BiPAP légzéstamogatas hasznalandé. (C) [22]

Ajanlas24

A NIV lélegeztetéshez egykoros, szivargd rendszeri gép valasztando, amelyben lehetéség van a
hattérfrekvencia, belégzési id6 és triggerérzékenység megvalasztisira a megfelel6 szinkronitas elérése
érdekében. (C) [48]

Ajanlas25

Otthoni NIV sorin a beteg és a gondozoé oktatasa sziikséges a géphasznalatra, ujraélesztésre, és a
pulzoximéteres monitorozasra. Kezdetben havonta, majd 2-4 havonta ambulans kontroll sziikséges. A
sziikséges eszkozok biztositasa a NIV-t beallité egészségiigyi csapat feladata. (D)

20



Egészségiigyi szakmai iranyelv 002222
A spinalis muscularis atrophia diagnosztikajarol, klinikumarol, a betegek kezelésérol, rehabilitaciojarol és
komplex gondozasardél

Ajanlas26

Amennyiben a beteg allapota a fenti kezelések ellenére progredial, és magas dependenciaval 24 éran at
légzéstamogatast igényel, javasolt a tracheostomia, és az invaziv légzéstamogatasra torténé attérés
mérlegelése, de onmagaban a 24 oras légzéstamogatasi igény a NIV-nek nem kontraindikaciéja. (C) [22]
Korébban a 1égzési elégtelenség kiilonbozd iitemben, de az SMA minden tipusaban megjelent, ma az id6ben
megkezdett terapia hatdsara a tiinetek progresszidja helyett jelentds javulast lathatunk. A terdpidknak
k6szonhetden ma mar lehetdség van arra, hogy SMA-beteg gyermekek 1égzéstamogatasi igénye csokken vagy
elhagyhat6.

VI1.5.1. A 1égzészervi funkciok terapia dependens jellegzetességei
Kezeletlen SMA- betegek

A rekeszizom ereje viszonylag jol megdrzott, viszont a bordakozi izmok atrofidsak, erejiik jelentdsen csdkkent
[42, 43]. A belégzést a rekeszizom végzi, 6sszehuzodasa soran negativ intrathoracalis nyomast hoz létre, ezt a
gyengiilt bordakozi izmok nem tudjak ellenstilyozni. Ezért a bordakosar fels6 része a mellkas kozepe felé
mozdul. Mivel az SMAL-, és a fiatal SMA2-betegeknél a bordakézi izmok gyengesége mar akkor megjelenik,
amikor a bordakosar csontosodasa még folyamatban van, jellemz6 a harang alaki mellkas kialakulasa, és a
tiid6csucsi részek hipoplazidja. A bordakdzi izmok gyengesége miatt a 1éguti valadékot a betegek nem tudjak
eliminalni [31, 42, 44].

A betegség progresszidjaval az izmok tovabb gyengiilnek, a betegek képtelenek mély belégzésre, a 1€gzési
volumen csokkenését a 1égzésszam novelésével kompenzaljak, jellemzo a gyors, feliiletes, gyakran paradox
légzés. A farado izmok kimeriilnek, el6szor alvas alatt REM fazisban, majd az alvas tobbi fazisaban hipopnoe és
alveolaris hipoventilacid jelentkezik, a ventilacids/perfiizids arany eltolodik, az FRC, a fels6 1égut tonusa, és a
1€gz6kozpont kemoreceptorainak érzékenysége csokken, a 1éguti ellenallas n6 [44-46].

Progresszi6 soran a 1égzés mechanikajat a paravertebralis izmok gyengesége okozta progressziv scoliosis miatt
megcsavarodo 1égzéizmok tovabb rontjak, a 1€gzés a hasi izomzatra tevodik at, a mellkas fokozatosan elveszti
tagulékonysagat, a scoliosis miatt 6sszenyomott tiid6 1égzéfeliilete csokken, restriktiv 1égzészavar alakul ki, a
gyermek nem képes a megfeleld perctérfogatot kompenzacios mechanizmusok aran sem létrehozni, a kifaradt
izmok miikodése elégtelenné valik, napkozben is jelentkeznek a 1égzési elégtelenség tiinetei.

Kezelt SMA-betegek

A gyogyszeres kezelés megkezdését kovetden — a betegség elOrehaladottsagatol fliggéen — az allapot
konzervalodasa, a progresszio lassulasa vagy javulas varhato [42, 43].

A kezeletlen betegekkel megegyezd kritériumok alapjan indikalunk NIV-t, sziikség esetén valtoztatunk a
terapian. Kiilonosen fontos az ismételt alvasvizsgalat, mert lehetséges, hogy a terapia hatasara a NIV
hosszatavon elhagyhato. A kohogés kezelt SMA-betegeknél is gyakran erétlen, ezért valadék eliminaciot segitd
kohogtetdgép hasznalata NIV elhagyasa esetén is ajanlott.

Tiinetmentes SMA-betegek

A gyogyszeres kezelés megkezdése eldtt indokolt alvasvizsgalat, hidnyaban a gyogyszeres kezelés nem késhet.
Az alvasvizsgalat ezt kdvetden a legkorabbi lehetséges idépontban torténjen meg. Az 1 SMN2 koépiaszammal
rendelkezd betegek NIV légzéstamogatasanak beallitasat sziikséges megkezdeni a diagnozis felallitasat
kovetéen. Az alvasvizsgalat esetiikben is indokolt. 2-3 SMN2 koépiaszam esetén a NIV bedllitasa az
alvasvizsgalat fliggvénye. A kezelés megkezdését kovetden fél év mulva célszerli a csecsemokben az
alvasvizsgalatot ismételni. Rendszeres pulmonolédgiai kontroll javasolt. Tiinetek megjelenése esetén a kezelt
SMA-betegek ellatasi protokollja szerint jarunk el.
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V1.5.2. A NIV hatasai és szovodményei

A légzéstamogatassal csokkentjilk a beteg 1égzési munkdajat, az izmok alvas sordn pihennek, a nyomas és
nagyobb volumen hatasara a disztelektazias tiidérészek kinyilnak, a V/P, a ventilaci6 és az oxigenizacid
helyredll, az alvas pihentetébbé valik, a gyermek nappali teljesitménye javul. Korai SMA-betegségben
megel6dzhetd vagy korrigalhato a harang alaka mellkas, a tiidé hipoplazia [47-49].

A NIV gyakori szovédménye a borsériilés €s az archipopldzia. A nasalis és arcmaszkok a nyomasi pontokon
(homlok, orrnyereg) borsériilést okozhatnak. A tal szorosan rogzitett maszkok okozta sériilések kivédésére
kétféle maszk hasznalata felvaltva javasolt. A fejlédé arcon a maszk tartds, helytelen hasznalata maxilla
hipoplazidhoz, fogsor zarddasi rendellenességhez vezethet, megel6zése céljabdl a kontroll vizsgalatoknal a
maszkok hasznalat kozbeni ellendrzése sziikséges. Helyes maszk haszndlatnal a maszk a 1¢élegeztetés befejezése
utan csak rovid ideig hagy nyomot az arcon.

Ritkabb szov6dmény az aerophagia, a gyomorfesziilés és a gastrooesophagealis reflux magas belégzési nyomas
mellett, vagy paciens-lélegeztet6gép aszinkronia esetén. Ezen esetekben a nyomasok valtoztatasa, a beteg
pozicionalasa, maszkcsere lehet sziikséges. Amennyiben a beteg ennek ellenére sulyos panaszok miatt nem tudja
hasznalni a 1égzéstamogatast, invaziv 1¢legeztetés jon szoba sulyos 1égzdérendszeri tiinetek esetén. A NIV
abszolut kontarindikécioja csak a zajlo vagy recidivald 1égmell, azonban fél évvel az utolsé 1égmell gyogyulasat
koveten naluk is megkisérelhetd a NIV intenziv osztalyos koriilmények kozott [48].

Valadék eliminiacids terapiaval kiegészitett tartds otthoni NIV az otthonlélegeztetési program keretében
alkalmazhato. Az ellatd intézmény koteles az otthoni ellatashoz sziikséges eszkozoket biztositani Az ellatas része
a rendszeres kontrollvizsgalat, a beteg allapotatol fiiggden 2-4 havonta, de legalabb félévente kotelez. A NIV
gondozas multidiszciplinaris csapatot és tapasztalatot igényel.

VI.6. Gasztroenteroldgiai gondozas és dietetikai feladatok

Ajanlas27

Taplalasi és nyelési nehezitettség esetén részletes nyelésvizsgalat sziikséges. A videofluoroszkopos
nyeletéses rontgen és a fiberoszképos nyelésvizsgalat egyenértékii. (C) [53]

Ajanlas28

A GORB, a gyomoriiriilési zavar, puffadas, obstipacio komorbiditasi tényez6. GORB egyértelmii tiinetei
esetén a diagnozishoz nincs sziikség eszkozos vizsgalatra. Sebészeti beavatkozas elott nyeletéses rontgen
vizsgalat sziikséges. A GORB kezelése nem-gyogyszeres, €s gyégyszeres uton elindithaté, terapia rezisztens
esetben miitét jon széba. (C) [26]

Ajanlas29

Kotelez6 a novekedési és silygyarapodasi iitem pontos kovetése 3-6 havonta, késébb évente dietetikai
tanacsadas, valamint az SMA-hoz tarsulé komplex anyagcserezavar kiovetése.

Ehezés esetén 6nallé iilésképtelen és iilé betegeknél 4-5, jaré betegeknél 8-12 éran beliil a taplalasterapiat
optimalizalni kell. A posztoperativ kalériabevitelt is azonnal el kell kezdeni. (C) [26, 55, 57]

V1.6.1. Taplalasi és nyelési nehézségek

Az SMA legfontosabb, gasztroenteroldgiai vonatkozasu problémdi a taplalasi és nyelési nehézségek,
funkciézavar, malnutriciobol fakadd kovetkezmények és metabolikus eltérések, akut betegséghez tarsuld
taplalasi nehézségek [26, 50].

A bulbaris diszfunkci6 kovetkezményeként sulyos taplalasi és nyelési nehézség 1éphet fel [51]. Az SMA egyes
tipusaiban kiilonb6z6 sulyossagu a bulbaris diszfunkcid, elsdsorban az 6nallo iilésre képtelen, és az 1il6 betegek
kozott gyakori az etetési, nyelési probléma, a gyenge, nem koordinalt szopas, megnyult etetési id6, a kifaradas, a
gyenge falatmozgatas és formalés, és az aspiracio.
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Mindezekhez hozzéjarul a korlatozott szajnyitas, a taplalék szajhoz juttatasanak nehézsége, a gyenge harapas, a
mandibula mozgaskiterjedésének besziikiilése, a ragoéizomzat kifaradasa,a fokozott nyalzas, a nyelés faringealis
szakaszanak érintettsége miatt eredménytelen evés, az instabil fejtartas [52].

Az etetési és nyelési probléemak diagnosztizaldsa és kezelése

A szillok, a gyermeket ellatok részletes kikérdezése utan, alapos fizikalis vizsgélatot kdvetden az evés, ragas,
nyelés folyamatanak megfigyelése alapvetd. A vizsgalat soran az etetés a szokasos ételek egyikével és a szokott
modon, testhelyzetben torténik. A klinikai megfigyelés mellett két egyenértékli vizsgald eljaras segiti a nyelés
folyamatanak objektiv megitélését: a videofluoroszkdpos nyeletéses rontgen (VFSS), és a fiberoszkopos
endoszkdpos nyelésvizsgalat (FEES) [53, 54]. A 24 honapnal fiatalabb SMA1-betegek evési, nyelési képességre
vonatkozo értékelési listaja szintén segitség lehet a sziikséges terapias 1épésekben [55].

A preoralis szakasz nehézségét az aprobb darabokra vagott, kézzel megfoghatéd ételek adasa segiti. A pépes
étrend ragasi nehézség esetén az evési folyamatot lerdviditi. Keriilni kell a kdnnyen szétesé, morzsalodo
taplalékokat, a tapados ételeket. A folyadékok siiritése az aspiracié veszélyét csokkenti, bar a garatban a nyelés
utani reziduum kialakulasanak veszélyét noveli [53]. A gyermek pozicionalasa, 1116 helyzetének megvaltoztatasa,
kiilonb6z6 kanalak, cumisiivegek, szivoszal vagy konyoktamasz hasznalata az 6nalld evést tamogatja, fokozza a
nyelési folyamat biztonsagossagat. Javasolt ételcsoportok: piirélevesek, krémlevesek, martasok, fézelékpiirék,
hasgombocok, vagdaltak, hassék, pudingok, krémek, soddk, allapotnak megfeleld allagu tejtermékek, bébiételek,
turmixitalok, kiegyensulyozott tapanyagtartalmu, specialis gyogyaszati célra szant élelmiszerek és specialis
gyogyaszati célra szant élelmiszermodulok. A kezelésben az ételek méretének, allaganak a gyermek igényére
valo adaptalasa a legfontosabb [56].

A kezelés folyamataba fontos fizioterapias szakember és - evésterapeuta bevonasa.

A fokozott nyalzas kezelésében a gyakori kis mennyiségli viz itatasa, vagy étel etetése a nyal lenyelését
elésegitheti. Komolyabb probléma esetén viselkedés- és gyogyszeres terapia valasztando, sikertelensége esetén
jon szoéba invaziv sebészeti ellatas. A viselkedésterapia célja az ajkak, az allkapocs zarodasanak, és a nyelv
mozgasanak eldsegitése. A nyalzas csokkenthetd anticholinerg szer (glycopyrrolat, scopolamin) szisztémas
adasaval, vagy botulinum toxin nyalmirigybe fecskendezésével. Az anticholinerg kezelés nem szelektiv,
gyakoriak a mellékhatasok. A botulinum toxinnak nincs szisztémas hatasa, de a hatékonysag tartama véges.
Terapia rezisztens esetekben sebészeti beavatkozas johet szoba (nyalmirigy athelyezés vagy egyoldali ductus
ligatio akar mirigyallomany csokkentéssel) [52].

Amennyiben az étkezésekre forditott id6 meghaladja a napi 3 orat enteralis taplalast kell bevezetni [57].
Rovidtavon nazogasztrikus vagy nazojejunalis szondataplalds, masodsorban tartds taplalasra gasztrosztoma
kialakitasa jon szoba a sziilokkel hozott k6z6s dontéstdl fiiggden. Jejunalis taplalas aspiracid veszélye esetén
valasztando, kiilondsen a légzéstdmogatasban részesiilé betegeknél. A gasztrosztoma az optimalis megoldas,
kialakitasa torténhet endoszkdpos vagy miitéti Gton [58]. A beavatkozas utdn a lehet6 leggyorsabban kell a
taplalasterapiat felépiteni.

A sztomaképzéshez hasznalatos eszk6zok megvalasztasat a beteg megterhelésének minimalizalasa, a narkdzis
igényll invaziv eszkozcserék elkeriilése irdnyitja. Primeren betehetd gasztrotubus vagy button elsébbséget élvez
a hagyomanyos stabil miianyag hatoldala PEG-eszk6zzel szemben [59].

Az enteralis taplalas bevezetésének sziikségességét nem csupan a dysphagia, nyelési nehezitettség romlasa, az
aspiracié veszélye indokolja, hanem az ¢éhezési periddusokban, killondsen az alultaplalt betegben fellépd
hipoglikémia is.

Az enteralis taplalas komplex feladat, nagy gyakorlatot és rendszeres ellenérzést igényel [50].
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V1.6.2. Gasztrointesztinalis funkciézavar kivizsgalasa és kezelése

GOR, gyomoriiriilési zavar, puffadas, obstipacio hatterében az enteralis idegrendszer érintettsége, fokozott
intesztinalis permeabilitas, a bélfalban megjelend gyulladdsos folyamatok, és a gyomor-bél rendszer vaszkularis
denzitasanak csokkenése valosziniisithetd, melyek hozzajarulhatnak az optimalis tapanyag felszivodas zavarahoz
[60].

A GORB mind a morbiditasban, mind a mortalitdisban donté tényezd. Csendes formaban is jelentkezhet,
recidivaldé pneumoniakat okozva, vagy életet veszélyeztetd hevességgel [58]. Rautald tiinetek a regurgitacio,
nyeldeklés, evéseket kovetd hanyas, mellkasi és hasi diszkomfort, kellemetlen lehelet, hatrafeszitett testtartas,
gyomortiriilési zavar.

Egyértelmii reflux tevékenység esetén a klinikai megfigyelés elég, a 24 oOras pH-mérés vagy impedancia
vizsgalat rutinszerien nem alatdmasztott, eszkdzos vizsgélati eredmény a diagnozis felallitasahoz nem
sziikséges. Amennyiben azonban ennek sebészeti korrekcidja elengedhetetlen, nyeletéses rontgenvizsgalat
elvégzése ajanlott az anatomiai rendellenesség kizdrasa, és a GOR egyértelmii dokumentdldsa miatt.
Szcintigrafiaval a lasst gyomoriiriilés vizualizalhaté [26].

GORB

Nem gyogyszeres kezelésként pozicionalas (¢kparna, fej-nyak megtartasa), a taplalasi stratégia megvaltoztatasa
(taplalek stiritése, gyakori, kis mennyiségli taplalas, ételallergia gyanujakor eliminaciés diéta, az also
oesophagealis sphincter (LES) nyomasat csokkent6 ételek keriilése, transpyloricus-jejunalis taplalas bevezetése)
javasolt [61].

Gyogyszeres kezelési lehetdségek a protonpupmagatlok (PPI), kontraindikacio és mellékhatas esetén Ho-
receptor blokkold, baclofen az elébbiek hatastalansaga esetén, és mitét elétt [61]. Prokinetikus kezelés
rutinszerien nem javasolt a gyenge hatékonysag, és a mellékhatasprofil miatt [57].

Obstipacio

Az obstipacié igen gyakori kovetkezménye a motilitdszavarnak, rostszegény étrendnek, elégtelen
folyadékbevitelnek, korlatozott mozgasképességnek, €s a hasfali izomzat hipotonidjanak.

Taplalkozasban élelmi rost és folyadék megemelése, magas rost- és viztartalmi zoldségek, gyiimolesok, teljes
kidrlésti gabonafélék elénydsek. A rendszeres, azonos idGben tervezett étkezés segiti a bél motilitasat [62].
Alkalmazhat6 gyogyszerek: székletlazito (elsGsorban ozmotikus laxativum, sziikség esetén rovid ideig stimulans
laxativum és alkalomszeriien enema vagy kup).

Elhuzodo gyomoriiriilés, diszmotilitas

Kezelésében szénsavas italok keriilése, alacsony zsir- és nem o0ld6dé rosttartalmu étrend: fott, turmixolt,
homogenizalt, sulyos esetben folyékony allagu ételek, és prokinetikum (domperidon, metoclopramide,
erythromycin) ajanlott.

Gasztrosztoma elsdsorban nem ilé betegeknél sziikséges, bar a koros reflux tevékenységet nem mérsékli.
Terapiarezisztens GOR 6nmagaban is indikacio [26], gasztrosztomaval egyidében elvégzett fundoplicatio
mérsékli a GOR, a pneumonia el6fordulasat. Indikacidja mindig egyedi dontés a perioperativ kockazat, a beteg
prognozisanak és életkilatasainak figyelembe vételével [50].
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VIL.6.3. A taplaltsagi allapot és metabolikus zavar meghatarozasa

Az atrofias izomnak csokken a zsirsav oxidacios kapacitasa, igy elsédleges energiaforras a gliikoz [60]. Gyakran
mériink koros zsirsav metabolit szinteket, a mitokondrialis oxidacié specifikus zavara miatt.

SMAL-2 esetén gyakoribb a diszlipidémia, és a nem-alkoholos zsirmaj (NAFLD). A m4j, a pancreas, az izomzat,
a zsirszovet, a gyomor-béltraktus valosziniileg egyiittesen jarulnak hozza a zsirm4j kialakulasahoz [60].

A masik f6 metabolikus zavar a cukoranyagcsere-zavar (hipo-vagy hiperglikémia). A hipoglikémia révid éhezés
utan (4-6 6ra) SMA1-betegeknél gyakori a karosodott glilkogenezis miatt [62]. Kis sulyG SMA2-3-betegeknél is
kozoltek hasonld epizddokat, ezért stressz-szituacioban (laz, sebészeti beavatkozas) keriilendé a tobb oras
¢hezés.

A ttlsulyos vagy elhizott betegeknél inkabb prediabetes, emelkedett HgbAlc érték figyelheté meg [60, 64].
A taplaltsagi allapot megitélése

A diagnozis felallitasa utan azonnal, majd kovetés soran SMA1-2-beteg kisgyermekeknél 3-6 havonta, nagyobb
gyermekek és felndttek esetén évente sziikséges a taplaltsagi allapot mérése. Fejlodés elmaradas esetén soron
kivil is sziikséges felmérni a taplaltsagi allapotot.

Alultaplaltsagra utalo jelek

Ha az alabbiak koziil legalabb 1 pont teljesiil:
— fizikalis jelek: decubitus, gyenge periférias keringés,
—  korhoz viszonyitott testtdmeg z-score < - 2,
— atriceps bdrredd vastagsaga < 10 pc korhoz és nemhez viszonyitva,
— afelkarkdzép zsir- vagy izomteriilet < 10 pc,
— vontatott fejlédés vagy sulygyarapodas, stilyesés. [57]

A testmagassag meérésere kétféle modszer alkalmazhatd, ha a beteg allapota nem teszi lehetévé hagyomanyos
moddon a mérést: fekvd helyzetben hosszmérés, vagy szegmentalis mérés. Utobbi esetén a kar, ulna, tibia, femur
hosszabol kovetkeztetiink a magassagra. Ha a beteg allapota miatt nem lehetséges a személymérlegen torténd
testtdmeg mérés, agymérleget vagy kerekesszékes mérleget kell alkalmazni [65].

A testosszetétel mérés gold standardja a DEXA alapjan validalt testosszetétel méré eszkoz a BIA [57]. Mindkét
késziilék a zsirtomeg, testzsirszazalék és zsirmentes testtdmeg meghatarozasara is alkalmas, azonban egyik sem
alkalmaz betegségspecifikus képletet. A beteg sajat el6zetes eredményeihez hasonlitjuk a kapott értékeket [21].
A boérredé mérésével a testzsirszazalék becsiilhetd. Kaliper segitségével egyszeriien kivitelezheté mérés, de a
zsirmentes testtomegre nem lehet kovetkeztetni [65].

Terapia-naiv SMA1-2-betegek szamara elérhetdek betegségspecifikus novekedési gorbék [66]. A normal BMI
rendszer az SMA-betegek normal silyat nem reprezentélja, igy a sulygyarapodasi és novekedési litemiiket a
testmagassaghoz viszonyitott sulypercentilis gérbén a 10-25 percentil k6z6tt kell tartani [26, 28, 50].

A taplaltsagi allapot megitéléséhez hozzajarul a 6-12 havonta végzett, mikroelemekre is kiterjedé (D-vitamin,
Ca, foszfor, PTH-szint, B12-vitamin, folsav, vasstatusz) laborvizsgalat. A csont metabolizmus kovetése a D-
vitamin, kalcium, foszfor, PTH-szint ellenérzéssel, és DEXA vizsgalattal egyiittesen értékelhetd.

Jar6 betegek kozott ritka a nyelészavar és a taplalasi nehezitettség, naluk a talsily kovetkezményeként
metabolikus szindroma, magas vérnyomas és diabetes mellitus megeldzésére kell torekedniink, mint altalaban a
tulstlyos betegeknél [21].

Az SMA minden tipusaban sziikséges a glitkozanyagcsere [21], a lipidprofil, transzaminaz értékek monitorozasa,
hasi UH vizsgalat [63], és DEXA vizsgalat évente [21, 50].
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A taplaltsagi allapot és metabolikus funkciézavarok kezelése

Dietetikus segitségével 3 napos étrendi naplo alapjan a taplalkozas mennyiségi €s mindségi Osszetételérdl, a
taplalasi, taplalkozasi hibakrol kapunk informaciot, ami iranymutatast ad a sziikséges modositasokra.

Tapanyagcélok normal taplaltsagi allapot esetén [57, 67]

Fehérje ajanlott napi bevitel 1-2 g/ttkg az idealis testtomegre vonatkoztatva, az életkor, a metabolizmus és fizikai
aktivitas figyelembevételével. Veseszovodmény veszélye miatt napi 2 g/ttkg-nal tobb bevitel ellenjavallt.

Az Osszetett szénhidrat nagy mennyiségli fogyasztdsa, és az egyszeri cukrok keriilése ajanlott. A
szénhidratbevitel a napi non-protein energiaigény 50-60 %-at fedezze.

A zsirbevitel tartalmazzon telitetlen, esszencialis zsirsavakat is, de a napi 6ssz-energiabevitel 30%-4t ne haladja
meg.

Javasolt a rostdts étrend (életkor/év + 5g), az obstipacié csokkentésére. A folyadéksziikséglet biztositasa
nagyrészt vizzel torténjen.

A napi normal folyadékigény megbecsiilheté a Holliday-Segar képlettel (testsuly <10 kg:100ml/kg/nap, 11-20
kg: 1000 ml+ 50ml/kg/nap, 20 kg folott 1500 ml+ 20ml/kg/map), figyelembe véve a koros
veszteségeket: 14z, hanyas, hasmenés, izzadas, nyalzas).

Taplalasterapia akut betegség esetén

A betegek a katabolikus és éhezéses allapotokra érzékenyen reagalnak, a csokkent izomtomeg mellett
metabolikus aciddzis, hipoglikémia, elektrolitzavar, az anyagcsere dekompenzacidja konnyen kialakul (akut
fert6zés kapcsan a GORB fokozodasa, és a gyomoriiriilés tovabbi lassulasa) [68, 69]. Fontos az elhtizodd éhezés
kertilése. Sziikség esetén kis mennyiségl, gyakori étkezésekkel, taplaloeszkozon keresztiil torténd taplalas esetén
folyamatos taplalasi moddal biztosithatd a napi energiaigény.

Az energiaigény meghatarozasakor figyelembe kell venni a katabolizumus altal indukalt fokozott sziikségletet
(lasd XI. Melléklet fejezet 2. tablazat).

VL.7. A csontok egészsége, anyagcsere-és endokrin eltérések

Ajanlas30

A csontok egészségét minden vizit alkalmaval fel kell mérni részletes taplalasi és csonttorési anamnézissel,
a testmagassag/hossz rendszeres mérésével. (D) [22]

Ajanlas31

Evente javasolt Ca, foszfor, ALP, 25-OH D-vitamin, Mg, PTH, (lehetéleg osteocalcin és B-crosslaps)
mérés, DEXA-vizsgalat, teljes test és lumbalis gerinc BMD mérés. (D) [72]

Ajanlas32
Kyphoscoliosis és/vagy hatfijdalom esetén oldaliranyd gerinc rontgen vizsgalat indokolt [69]. 12-36
havonta oldaliranyu gerinc rontgen vizsgalat javasolt tiinetmentes esetben is. (D) [71]

Ajanlas33
Ca-ban gazdag étrend, sziikség esetén Ca potlas javasolt. 1 éves korig a napi Ca bevitel 200 mg, 1-3 éves
kor kozott 700 mg, 4-8 éves kor kozott 1000 mg, 9-18 éves kor kozott minimum 1300 mg legyen. (D) [73]

Ajanlas34
D-vitamin Kiegészités javasolt igazolt hiany esetén, és minden betegnél az Gszi-téli-tavaszi iddszakban [70].
0-6 éves kor kozott napi 400-500 NE, a biztonsagosan (maximum 1000 NE), 6 éves kor felett napi 1000 NE

(maximum 2000 NE), hidany esetén nagyobb doézisban adhatdé. Terapias cél minimum 75 nmol/l vérszint
elérése. (D) [73]
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Ajanlas35

Osteoporosis (alacsony Z-score és hosszii csontok torése vagy csigolyatorés) esetén intravénas
biszfoszfonat kezelés indokolt. Adhato intravénas pamidronate (1,5 mg/kg/dozis) 3 havonta, vagy
zolderonsav (0,05 mg/kg/doézis, maximum 4 mg) 6-12 havonta. (D) [71, 74]

Ajanlas36

Bilateralis cryptorchismus és korai pubarche lehetosége miatt kotelezé a betegek ez iranyu fizikalis
vizsgalata, fennallasakor endokrinoldgiai konzilium-sziikséges. (D)

VI1.7.1. A csontépités eltérései

A kronikus immobilitds miatt a csont asvanyianyag-tartalma (BMC), és a csontslriiség (BMD) csokken, ami
fokozza a torési rizikot [21, 22, 71-76].

A gyermekkori osteoporosis kimondhato, ha DEXA vizsgalat alacsony BMD-t igazol (a z-score < -2), és
klinikailag szignifikans torés (kettd vagy tobb hosszu csdves csont torése 10 éves kor eldtt, harom vagy tobb
hosszu csoves csont torése barmely életkorban 19 éves korig) szerepel az anamnézisben [77].

Ha a z-score kisebb, mint -2, de nincs csonttérés az anamnézisben, az életkorhoz és nemhez viszonyitottan
csokkent csontstiriiséget jelent [71].

VI1.7.2. Egyéb endokrin eltérések

Megfeleld taplaltsag esetén a betegek magassaga/hossza nem szokott eltérni a populacids normalértékekt6l. Nem
ortopédiai eredetii alacsony- illetve magas novés esetén kivizsgalas javasolt.

Az IGF-1 érték a normal tartomanyon belill korrelal az inzulinrezisztencia mértékével, ennek klinikai
relevanciaja nincs [78].

V1.8. Rehabilitacio

Ajanlas37

Az SMA diagnoézisat kovetden sziikséges a rehabilitacios gondozasba vétel. (C) [21, 79, 81, 82]

Ajanlas38

Kiemelten javasolt a gyégytornaszok altal végzett rendszeres mozgasallapot felmérés elvégzése
mozgasskalak alapjan. (C) [106, 107]

Ajanlas39

A betegek mozgasfunkciéi alapjan kell meghatarozni a f6bb muszkuloszkeletalis rehabilitacios teendéket.
(B) [21, 79, 80, 87, 88, 89]

Ajanlas40

Gyenge légzdizomzatu, silyos allapoti, fekvé gyermek esetén javasolt a mozgasterapiak alatt NIV
alkalmazasa. (D)

Ajanlas4l

A rehabilitaciés gondozast, segédeszkoz ellatast centrumokhoz kototten kell végezni, ahol rendelkezésre
all a gyogytorna, fizioterapia, fejlesztések szakintézményi komplex rehabiliticio keretében,

fekviébetegeknél 6-8 hetente, iiloképeseknél 4 havonta, alloképeseknél fél évente. (C) [21, 82, 87, 88, 89, 93,
103]
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Ajanlas42

Az SMA-betegek lakohely kozeli ellatasat az egészségiigyi ellatassal és rehabilitaciés centrumokkal szoros
egyiittmiikodésben, a magyarorszagi ellitérendszeren beliil kell megoldani, 0-6 éves korig a komplex
korai fejlesztésben, késdbbi életkorban az oktatasi vonalon, a pedagdgiai rehabilitiacié intézmény-
rendszerében. (A) [103, 104, 105]

Ajanlas43

A sziil6k edukaciéja mind a mozgasterapiak, mind a rendszeres feliilvizsgalatok alkalmaval sziikséges. (C)
[103]

VI1.8.1. Proaktiv rehabilitacié

Hosszt tava, teljes korti orvosi kezelést kell biztositani multidiszciplinaris ellatds keretében. A proaktiv
rehabilitaci6 minden elemében tervezett, egységes szemléletli és gondosan kivitelezett gyermek- és
csaladkozponth ellatas. Legfobb elemei: a testhelyzet, és a végtagok pozicionaldsa, sinek, egyedi ortézisek,
tamaszok alkalmazasa, stabil allo testhelyzet kialakitasa, a muszkuloszkeletalis deformitasok megel6zése és
kezelése, nyujtas, egyéni gyogytorna (aerob és nyujtd gyakorlatok), a mobilitas eszkodzeinek kivalasztasa,
légzésrehabilitacio, a dysphagia megel6zése, a taplalas és a kommunikacio rehabilitacioja.

A proaktiv rehabilitaciot a gyogyszeres terapia bevezetésével inditani kell. [21, 79, 80].

Az iziiletek nyujtasanak modszerei kozé tartoznak az aktiv vezetett és passziv gyogytorna gyakorlatok,
testkozeli ortézisek alkalmazasa, allaspozicionalas [26, 81-84]. A végtag ortézisek novelik az iziiletek
mozgastartomanyat (ROM), javitjak a mozgasfunkciot. A manudalis nyujtasok soran az iziiletekre koncentralva
novelhetd a mozgastartomany. A rehabilitacios sziilé edukacié megfeleld felkészitést ad az otthoni
biztonsagos, mindennapi nyujtasok alkalmazasara [21, 84, 85].

Az optimalis alkalmazas gyakorisaga minimum 3-5 alkalom hetente, valdjaban a mindennapi alkalmazas lenne
optimalis, elsésorban a még nem jaroképes gyermekeknél. Aki mar tud jarni, annal is hetente 3-5-alkalom
javasolt.

Gydgytorna soran alkalmazott aerob vagy ny(jtdo gyakorlatok SMAZ2-3-betegeknél novelik a fizikai
teljesitményt és erdnlétet, a funkcionalis kapacitast, az izmok megnyulasat. Biztonsagos submaximalis nytjtas
és mérsékelt intenzitasti aerob gyakorlatsor alkalmazasaval klinikai javulas érhet6 el [83].

A rehabilitacios ellatasokban egyre nagyobb teret nyernek az exoscletonok, és jarast gyakorlo terapias robotok
(RAGT) [86].

A rehabilitacio soran alkalmazhato fizioterapias modszereket a XI. Melléklet fejezet 3. szami tablazataban
Osszegeztiik.

Ortézisek kozott sineket alkalmazunk a felsé végtagon (konyodk/csukld) a tengelyallds korrekcidjahoz, €s az
iziileti kontraktirak megel6zéséhez. A KAFO-t és az AFO-t mindig ellendrizni kell, hogy ne alakulhassanak ki
nyomaspontok/decubitus.

A novekedéssel parhuzamosan ajanlott stabil tdmasz az ©nalld mozgasokhoz. A spinalis korzett/fiizd, és
abductios sinek stabilizaljak a gerincet, és az allo testhelyzet megtartasat, segitik az {ilést és a jarast [87].
Poszturalis tamasztékok az lés pozicionalasdban, kontraktira megelzésében is fontosak. Fekvébetegeknél
kizarélag iiléspozicionalassal lehetséges az iiltetés, ezért poszturalis poziciondlé tamaszokkal segitjik a
megfelel testhelyzet megtartasat.

Az iiltetd rendszerek €s poszturalis tdmaszok supinalt pozicionalokkal és formazott vagy ék alaki/specialis
parnakkal vannak felszerelve [21].

Elonyos a gyermekkocsik, sziikség esetén elektromos kerekesszékek hasznalata [21].

Nyaki tAmaszokkal akkor is biztonsagos a szallitas, amikor még nem alakult ki a megfelel6 fejtartas [21].

A nyak-merevit6 és Philadelphia gallér mandibula és occiput alatti tAmaszai maximalis stabilitast adnak a
gerinc nyaki szakaszan [88].

AFO-k (boka-1ab ortézisek), KAFO-k (térdiziileti immobilizalok), kézsinek alkalmazasa javasolt a nytjtas és
megfeleld végtag pozicionalas kialakitasahoz [21, 88]. A labortéziseket jaroképes betegeknek is viselni kell.
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Az optimalis alkalmazas gyakorisaga minimum 5x hetente, 60 perc, de éjszakai viseletiik is javasolt [21].
Allaspozicionalds sorén a csipét, térdet, Achilleseket egyszerre kell nyutjtani. Elettani szempontbél is hasznos
az allo testhelyzet, a csontanyagcsere, 1égzésfunkcid, a gyomor-bél traktus normal funkcidihoz. Alsé végtagi
ortézisek (AFO, KAFO) optimalizaljak az iziiletek nyujtasat, megel6zik a valgus deformitast a térdben,
nyujtjak a csip6iziiletet [89].

Uléképes betegeknél az 4116 testhelyzet megtartasahoz segédeszkdzok (spinalis korzet) sziikségesek [89].

Az optimalis alkalmazas gyakorisaga: heti 5 -7 alkalom, 60 percig. NIV mellett is kivitelezhet6 [87].

V1.8.2. A scoliosis rehabilitiaciés szempontjai

A borda/mellkas deformitas scoliosissal és 1égzészavarral jar. Scoliosis mar csecsemokorban megjelenik SMAI -
ben, miel6tt az il testhelyzetet kialakithatnank, ritkdban akkor, amikor jaroképességét elveszti a korabban
jaroképes beteg [87]. A gorbiilet lokalizacioja tobbnyire thoraco-lumbalis, C alak®, gyakran kyphosis és
medence obliquitas tarsul hozza. A sulyossidg mértéke az alsé végtagok izomgyengeségével fligg dssze [90]. A
scoliosis kozvetlenill rontja a respiratorikus funkciot, csokkenti a funkcionalis képességeket, hatranyosan
befolyasolja a személyes esztétikat [90].

A gerinc poziciondldsa céljabdl thoraco-lumbosacralis ortésist (TLSO)-t és statikus thoracalis fiiz6t hasznalunk
egyedi kialakitasokkal és formazassal, a 1égzés timogatasara és kényelmi okbol hasi oldalon kivagva [20]. 20
Cobb fok felett javasolt hasznalata hypotonias torzs esetén [91].

A csip6 instabilitas medence obliquitishoz vezet, rontja az tildegyensulyt [26, 91, 92]. A csip6 korrekcids miitét
csak jelent6s fajdalom esetén javasolt egy vagy kétoldali instabilitisban [21]. A TLSO-k iilés kézben megfeleld
funkciot biztositanak, poszturalis stabilitast nyajtanak [21, 26, 93].

V1.8.3. Ortopédiai gondozas, scoliosis prevencid, ellatas

Az SMA-betegek ortopédiai gondozasa harom f6 teriiletre terjed ki: csipdiziilet, gerinc deformitas, végtagokon
megjelend kontraktarak.

SMAZ1-2 esetén 90-100% ban alakul ki progressziv scoliosis. A kollabalé gorbiiletek miel6bbi miitéti korrekcioja
javasolt.

Amig a gorbiilet mobilis és TLSO (ortézisben) 1il6 helyzetben 50 fok alatt tarthatd, addig obszervalva a
betegeket, évente ortézisben 1il6 rontgen-vizsgalat sziikséges.

A gerinc fiz6 atmeneti megoldas, mégis elonyds, mert kitolja a végleges sebészi megoldas idejét a skeletalis
érésig. A merev gerinc fiizd potencialisan ronthatja a 1égzésfunkciot [93], de a legalkalmasabb a nagy
kiterjedésii, C-alak spinalis deformitas kezelésében 45 Cobb fokig [95]. A gyermekek novekedéséhez igazodva
Uj fliz6 sziikséges, ezzel a mellkasfal kompresszidja elkeriilhetd.

Amennyiben a gorbiilet rigid és ortézisben sem korrigalhato 50 fok ala, vagy fiizdben is eléri az 50 fokot, akkor
az életkor és csontos érettség fliggvényében growing rod (fiizid nélkiili ndvekedd) korrekcid, vagy az Y porc
zarddasat kovetéen (12 éves kor koriill) korai végleges korrekcids spondylodesis javasolt. A fuzid nélkiili
megoldast lehetdség szerint 6 éves kor koriil javasolt megkezdeni évente rovid altatdsban végzett implantatum
nyUjtassal. A végleges fuzids korrekcios mitétet az AIS (adolescent idiopathic scoliosis) esetekhez képest
korabban és hosszabb gerincszakaszon javasolt elvégezni (altalaban thoracalis 11-medence rogzités).

A novekedd rud (growing rods) korai induldst progressziv scoliosis esetén alkalmazando, szignifikans javulast
eredményez a nagyobb Cobb fok sebészi kezelésében és a medence obliquitds megoldasiban [96]. Ulé vagy
kerekeszékes scoliozisos SMA-soknal személyre szabott, adaptiv iild-tamaszté rendszer hasznalata sziikséges,
ami 2-3 ponton oldal tamasszal van ellatva. A kyphoscoliosis tovabbi progresszidjanak megel6zésére
alkalmazott spindlis fliz6 hasznalata elonyos, megfeleld kialakitdsa nagy gondossagot és specialis tapasztalatot
igényel.

A mar kialakult collapsing spine (végallapot kollabalt gerincferdiilések) esetén a sebészi korrekcid lehetdségei
korlatozottak, extrém nagy rizikoval jarnak, minimalis allapotjavulast eredményeznek.
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A neuromuscularis betegek korrekcios mitétei 25-30%-o0s szovodménykockazattal jarnak, gyermekanesztéziai
jartassagot, és intenziv terapias hatteret igényelnek.

Amennyiben a beteg allapota engedi 6 hetes korban, altalanos csecsemdkori csipdsziird vizsgalat torténik
(fizikalis vizsgalat és UH). Ha ennek soran eltérés tapasztalhato, a kezelés a velesziiletett csipéficam iranyelvei
szerint torténik.

Ha a beteg allapota miatt a korai sziirGvizsgalat elmarad, az elsé lehetséges ortopédiai vizsgalat soran fizikalis
csip6 stabilitas vizsgalat, és Graf szerinti csipd ultrahang vizsgalat, féléves kor utan AP Gsszehasonlitd csipd
rontgen vizsgalat sziikséges. A ,ficamithatd” vagy ficamos csipbiziilet nyomon kdvetése félévente ortopédiai
vizsgalattal torténik. Csip6ficam fennallasakor ortopédiai muitét lehetdsége mérlegelendd a beteg allapotanak,
mozgasképességének, rehabilitacios célkitiizéseinek figyelembevételével. Fizikalisan és képalkoto eljarassal is
épnek talalt csipdiziiletek esetén a gyermekek serdiild koraig évente ortopédiai csipdvizsgalat sziikséges.

Amikor a gyermek allapota engedi, kezdjék meg a vertikalizaciot a beteg megfeleld megtamasztasaval (liltetd
modul, tilékorzet, modositott Cheneau-fiiz6). Ha a gyermek tamasszal iiltethetd, vagy 6nalléan képes iilni, teljes
gerinc rontgen felvételt készitiink évente (a gyermek szamara egyedi méretvétel alapjan késziilt testkozeli
ortézisben). Ha az oldaliranyti gerincdeformitas nagysaga a korrekcios ortézisben meghaladja az 50 Cobb-fokot,
vagy egy ¢v alatt tobb, mint 20 %-ot progredial, gerincsebészeti konzilium javasolt. A gerincdeformitas
kialakulasanak megeldzése, a kialakult deformitas progresszidjanak lassitasa céljabol, a beteg 6nalldo mobilitasat
segitd, egyedileg tervezett és kialakitott testkozeli ortézis viselése javasolt.

Az also és a fels6 végtagok tekintetében prevencids és rehabilitacios céllal javasolt a pozicionald és nyujtast
célzd ortézisek viselése. A csip6-, térd- és bokaiziilet mozgésterjedelme, a kontraktirak mértéke, az allapot
nyomon kévetése a vizitek alkalmaval keriil leirasra. fziileti kontraktira oldasat célzé ortopéd sebészeti
beavatkozas fajdalomcsdkkentés, valamint a mozgasfejlédés eldsegitése céljabol mérlegelendd.

VI1.8.4. A mobilitas eszkozei

Nem iil6képes/fekvd betegeknél elényds, ha az SMA-ban alkalmazott gyermekkocsik, és az elektromos
kerekesszékek donthetdk [21]. A fektethetd funkcid hasznos elfaradaskor, a légutak leszivaskor [81]. Az
asszisztalt technologiak (szemmozgas-vezérelt eszkozdk) a kommunikaciot segitik. Specialis hamok, mobil
kartimaszok novelik a funkciondlis kapacitast és a mozgasok terjedelmét, a legtobb kerekesszékhez és
mobil/modularis {iltet6-rendszerhez is csatlakoztathatok. A jarasgyakorldo eszkdzok hasznosak a jaras
gyakorlasahoz [21, 26, 81, 83, 93].

Ulé betegeknél a megfelelé nyujtas céljabol, reciprok jdrdssegité ortézisek vagy konnyi, ischialis
teherviselo/megtamaszto KAFO segitik a fliggbleges testhelyzet megtartasat. Jaras gyakorlasdhoz specialis
Jjarokeretek sziikségesek [96]. Az adaptiv eszkozok és asszisztalt technoldgidak a jatékot és a fliggetlen tanulast,
a késdbbiekben a munkavégzést is megkonnyithetik [26, 98].

VI.8.5. Apolast, ellatast segité segédeszkozok

Az SMA-betegek ellatasa a csaladra és a gondozokra nagy terhet r6. Az egyéni sziikségletek figyelembevételével
az aktualis allapothoz igazodva kell biztositani az élet kiilonb6z6 teriiletein a betegek és csaladjuk szempontjabol
legnagyobb szabadsagot és kényelmet ad6 eszkozoket (betegemeldk, fiirdetok, specialis agyak) [65].

Az ugynevezett Complex Rehab Technolgy (CRT) a mobilitas, kiiltéri kozlekedés, kommunikacio és apolas
szintjén az egyéni igényekhez igazitva, tobb szakember egyiittes bevonasaval segiti a stulyosan akadalyozott
betegek és csaladjaik tarsadalmi inkluzidjat [66].
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V1.8.6. Beszéd- taplalas és kommunikacio rehabilitaciés stratégidja

SMA1-ben a rehabilitacié fontos aspektusa a kommunikacié és a nyelés terapiaja, specialisan képzett nyelv-,
beszéd- és taplalas terapeuta kézremiikodésével [51, 99,100]. Az etetés segitése a rehabilitacioban komplex
feladat (az oralis strukturak vizsgalata, evés-obszervacio, a megfeleld testhelyzet megvalasztasa, a fejkontroll
pozicionalassal torténd kialakitasa).

A Dbeszéd, artikulaciés mozgasok segitése, javitasa logopédus, gyogypedagdgus, bevonasat igényli, ezen
képességek javulasa a nyelésre is kedvezden hat. A megfeleld beszéd és kommunikacios készség atmeneti, vagy
hosszabb tavi nchezitettsége esetén az Augmentativ Alternativ. Kommunikaciés (AAK) lehetéségek és
infokommunikécios eszk6zok biztositdsa nélkiilozhetetlen a megfeleld kognitiv fejlédéshez, és az életmindség
javitasahoz [133, 134, 135, 136].

A taplalasi rehabilitacio segiti az aspiracié megeldzését, a hatékony etetési gyakorlat kialakitasat, igy az etetés
mar élvezhetd a gyermek és a sziil6 szamara. Ehhez egyszerii kompenzacios stratégiakat kell kialakitani, és
jatékos oromotor gyakorlatokat kell végeztetni. A taplalas-specialista a sziild edukacio keretében ajanlast tesz a
megfeleld konzisztencidji étel kivalasztasara, a konzisztencia valtoztatasara, és szorosan egylittmikodve a
gyogytornasszal etetés kdzben is ellendrzi a megfeleld iiléspoziciot, és ortézis-hasznalatot [79, 101, 102].

VI1.8.7. Rehabilitacios edukacio

A sziil6k, érdemi egyiittmiikodése csak megfeleld edukacidval biztosithaté. Ehhez meg kell ismernitik, mit jelent
az SMA-spektrum betegség, a gyogyszeres kezelés, €s a komplex rehabilitacié. Tudniuk kell, hogy a diagndzist
kovetden azonnal el kell kezdeni a kezelést és a komplex rehabilitaciot. Képesnek kell lenniiik arra, hogy mindig
szem el6tt tartsdk a helyes pozicionaldst, az ortézisek hasznalatat, és igy 6k is hozzdjarulnak a deformitasok
megelézéséhez. Tanulniuk kell az energia-konzervald technikakat, a fokozatos terhelés 1épéseit, a faradékonysag
megelézését. El kell fogadniuk, hogy adott esetben olyan kdzvetlen kdrnyezeti valtoztatasok sziikségesek, mint a
mobilitast segit6 és adaptiv eszkozok, példaul a kerekesszék alkalmazasa [103].

V1.8.8. Rehabilitacids ellatorendszer

Az SMA-betegek rehabilitaciés gondozasat centrumokhoz kotdtten javasolt végezni, ahol az ellatasban
részvevo, megfeleld jartassaggal rendelkezd team tagok rendelkezésre allnak.

Az egyedi igényeket figyelembevevd segédeszkoz-ellatas is a gondozé rehabilitaciés centrum feladata. A
rendszeres mozgasterapiat és fejlesztéseket a lakohely kozeli ellatasban kell biztositani, feltételeit a komplex
korai fejlesztés és az pedagogiai rehabilitacios intézményrendszer keretin belill kell biztositva. A gondozo
rehabilitacios centrum feladata az otthoni szakemberekkel a kapcsolattartas, és munkajuk segitése [103-105].

V1.8.9. SMA-betegek allapot felmérésére és kovetésére hasznialhaté tesztek és kérdéivek (lasd XI.
Melléklet fejezet 4. tablazat) [106, 107]

A CHOP-INTEND skala (The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders) a
motoros képességeket értékeli 16 vizsgalati elem alapjan. Spontan és céliranyos, aktiv feladatokat és kivaltott
reflexmozgasokat vizsgal.

Kétéves életkor alatt, illetve nem tiloképes betegeknél keriil felvételre. A skala a legkonnyebb feladattol halad
a legnehezebb vizsgalati elemhez. Az osztalyozas magaban foglalja a gravitacié nélkiili, és az antigravitacios
mozgasokat. A skalara maximalis adhat6 64 pont [108].

HFMSE skala (Hammersmith Functional Motor Scale Expanded — Hammersmith) két évnél idésebb, és/vagy
iléképes és/vagy a CHOP skalan 50 pont felett teljesitdé betegeknél keriil felvételre. A skala 33 vizsgalati
feladatbol all, a nagymotoros funkciokat pontozza.
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6MWT: 6 perces gyaloglasi tavolsdg maximalis gyalogldsi sebességgel, 25 méter hosszu folyosén, megallas
nélkiil, sik terepen. Minden 3 évnél idGsebb jaroképes betegnél felvételre keriil [109].

RULM (Revised Upper Limb Module) azokndl a nem jaréképes betegeknél, akik asztalhoz tudnak iilni (akar
kerekesszékben) és felsévégtagjukat tudjak hasznalni, 2 éves kor utan [110].

PedsQL™ életmindséget mérd kérddiv a paciensek életmindségének megismerésére 4-6 havonta veendé fel a
sziiloktol és/vagy a kezelt gyermekektol [111].

V1.9. Korai fejlesztés és gyogypedagogiai tanacsadas

Ajanlas44

A Kkora gyermekkori intervencio a fejlédési késést, elmaradast, atipikus fejlédést mutaté kisgyermekek és
csaladjuk tamogatasara fokuszal, megkezdése a diagnozist kovetéen indokolt. (D)

A pszichomotoros fejlédés barmely teriiletén (beszéd, mozgas, adaptiv gondolkodas, viselkedés, szocialis-
érzelmi teriilet) tapasztalt eltérés, megkésettség, valamint az érzékszervi sériilések kovetkeztében kialakult
elmaradasok, fejlédési nehézségek szakmai alapokon nyugvd tamogatasat, megsegitését szolgalja 0-6 éves
életkor kozott. Elemei a sziilok, a csalad kisérése, tandcsadés, konzultacio, terapiaként torténd szupportalas,
egyéni-, par-, csalad-, és csoportterapia formajaban.

Kedvezdtlen progndzisu diagnoézisok esetén a gyermek életmindségének javitdsa és a sziilok, testvérek, teljes
csalad tdmogatasa, kisérése valik hangstlyosabba.

A folyamat megkezdése elott fontos a csalad eréforrasainak, elvarasainak, igényeinek, lehetdségeinek
feltérképezése, megismerése, a bizalom felépitése az egylittmiikodés kialakitdsa érdekében. A gyermek
pszichomotoros fejlédésének felmérése képezi a fejlesztés alapjat. A szakember egyéni fejlesztési tervet készit a
fejlesztést igénylo teriiletek, modszerek és eszk6zok vonatkozasaban.

A korai fejlesztés kiterjed az érzékelés, észlelés, szocialis és kommunikacids, valamint onkiszolgalasi készségek
fejlesztésére. Komplex modszerei kozott a bazalis stimulacio, a neurohidroterapia nem csupan az izmok

s

V1.10. Betegségmédosito és egyéb gydgyszeres terapiak, terapiavalasztas, nyomon kovetés

Ajanlas45

Klinikai tiinetekkel rendelkez6 5q SMA esetén, 2-4 SMN2 koépiaszim mellett javasolt a lehetd
leghamarabb valamelyik betegségmodosito terapia elinditasa. (A) [119-122]

Ajanlas46

Klinikai tiinetekkel rendelkezé Sq SMA esetén, 1 SMN2 képiaszam mellett, nincs egyértelmii bizonyiték a
betegségmddositd terapiak hatékonysigiara: A dontést a Kkezelés megkezdésére egyénileg a csalad
bevonasaval kozosen kell meghozni. (C) [17, 18, 20]

Ajanlas47

Klinikai tiinetekkel nem rendelkezd, genetikailag igazolt 5q SMA esetén SMN2 kopiaszim meghatarozast

kell végezni. 2-3 SMN2 kopiaszam esetén minél hamarabb javasolt valamely betegségmodosité terapia
megkezdése. (A) [123, 124, 127]

Ajanlas48

4 SMN2 képiaszam esetén minél hamarabb javasolt valamely betegségmodosité terapia megkezdése (C)
[126]

Ajanlas49

Két betegségmodosito terapia kombinalasanak elonye nem bizonyitott, ezért kombinaciéjuk nem javasolt.
(C) [128]
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Ajanlas50

A megfeleld terapia kivalasztisa a kezelorvos feladata a gyermek egyéni egészségi allapota, életkora,
SMN2 képiaszama, AAV9 antitest szintje és a gyogyszerek hozzaférhetosége alapjan, a csalad
preferencidjat figyelembe véve. A kezelés és nyomon kovetés SMA-kozpontban sziikséges, jartas orvos
iranyitasaval. (C) [163]

Ajanlas51

Terapiavaltis a megkezdett terapia hatastalansaga és/vagy nem toleralhaté mellékhatas esetén javasolt,
illetve akkor, ha a beviteli ut kiilonbsége miatt a masik terapia egyértelmii elénnyel jar a beteg szamara.

(D)

Ajanlas52

A betegségmodosité terapia leallitdsa javasolt, ha a beteggel és a gondozdokkal tortént egyeztetés alapjan
legalabb egy év kezelést kovetden a kezelés terhe meghaladja az elényok mértékét, vagy ha a kezelés a
betegség természetes lefolyasin nem valtoztatott és nem all rendelkezésre alternativ betegségmodosito
terapia. (D)

Ajanlas53

Az SMA gyogyszeres kezelésére nem javasolt kreatin, phenylbutyrate, gabapentin, tireotropin
felszabadité hormon, hydroxyurea, valproat, acetyl-L-karnitin. (B) [22]

Ajanlas54

Betegségmodosito terapiaban részesiilé betegeket javasolt 3-6 havonta nyomon kovetni. (C) [21, 22]
Ajanlas55

Sz6védménymentes génterapiat kovetéen az elsé 4 héten hetente, a 2. és 3. honapban kéthetente
sziikségesek az ellendrz6 vizsgalatok. A laboratériumi paraméterek monitoroziasa a normal kiindulasi
érték eléréséig sziikséges. (C) [19, 144, 145]

Ajanlas56

A szteroid immunszuppresszi6 doézisat a transzaminaz-értékek alapjan hatirozzuk meg. Szakérté
(immunologus/hepatologus/reumatolégus) bevonasa sziikséges a terapia vezetésébe, ha a beteg tartoésan
nem reagal a konvencionalis dézisu szteroidra. (C) [19, 144, 145]

Ajanlas57

Az SMA-betegség multimorbiditasa miatt a betegek gondozasa multidiszciplinaris team-munkat igényel.
(C)[21,22]

VI.10.1. A betegségmodosité terapiak részletes leirasa

Mindharom betegségmoddositd terapia hatékonysagat leginkabb a terapia elinditdsanak ideje, a beteg kezdeti
motoros teljesitménye és SMN2 kopiaszama hatarozza meg. Azon betegeknél, akiknél mar sziiletéskor jelen
vannak tiinetek, illetve akiknél a kezelés hosszu betegségtorténet utdn kezddédik meg, a terapia elinditasa ellenére
stlyos mozgaskorlatozottsag kialakulasara kell szamitani [14, 119-128].

Nusinersen

A nusinersent lumbalpunkcié végzésében jarta orvos intrathecalis bolus injekcié formajaban juttatja be a
liquortérbe 1-3 perc alatt. A folyamathoz lumbalpunkcios vagy spinalis anaesthesias tii hasznalhato. Beadasa
elétt javasolt a befecskendezendd gydgyszer térfogatanak (3-5 ml) megfeleld6 mennyiségli cerebrospinalis
folyadék (liquor) eltavolitasa. A lumbalpunkcio csak fert6zést6l mentes, ép borteriileten végezhetd el. A
folyamathoz a beteg klinikai allapotatol fliggden szedaciora lehet sziikség.

Ultrahang (vagy mas képalkoto eljaras) alkalmazasa sulyos scoliosisban szenvedd betegeknél jon szoba.
Amennyiben a gerincferdiilés eléri az 40 fokos Cobb-szoget, illetve az anamnézisben gerincmiitét szerepel,
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beadasa eldtt javasolt az anatomiai viszonyok pontos feltérképezése MR vagy CT vizsgalattal. A gyogyszer
beadasat adekvat fajdalomcsillapitas, sziikség esetén szedacido mellett kell elvégezni. Amennyiben a megfeleld
szedacio mellett sikertelen a lumbalpunkcio, CT vezérelt modszerre valtas ajanlott [129].

Az ajanlott adag életkort6l és testsulytol fiiggetleniil 12 mg (5 ml) minden beadas alkalmaval. A nusinersen-
kezelést a diagnodzis felallitisa utin a lehetd leghamarabb el kell kezdeni 4 telité adaggal, a 0., 14., 28. és 63.
napon. Ezt kdvetden 4 havonta egyszer egy fenntarté adagot kell adni.

A kezelést SMA ellatasdban jartas kezel6kozpontban kell végezni. A kezelés megkezdése elbtt a tarsszakmakkal
egyittmikodve gondoskodni kell a gyermek allapotanak felmérésérél (pulmonologiai, ortopédiai, taplaltsagi
allapot, mozgasteljesitmény), és biztositani kell a kiegészitd terapidkhoz vald hozzaférést.

A kezelés elott elvégzendd vizsgalatok:

— Minden esetben: thrombocyta szam, véralvadasi paraméterek, vizelet altalanos/iiledék vizsgalat.
—  Opcionalis: gerinc rontgen, gerinc CT, aneszteziologiai vizsgalat.

A kezelést kovetden elvégzendo vizsgalatok:

— Alevett liquor mikrobioldgiai tenyésztése (surveillance céllal).
— A gyermek allapotanak ellendrzése: 1égzés, vérnyomas és pulzoximetria.
—  Szovédménymentes esetben néhany oras megfigyelést kovetéen otthonaba bocsathato a beteg.

— Altatas esetén a megfigyelési id6szak az alkalmazott gydgyszerek miatt hosszabb lehet (6 ra).
Mellékhatdsok:

— Nagyon gyakori (> 1/10): posztpunkcios tiinetek (fejfajas, hatfajas, hanyas, hanyinger).
— Ritkan el6fordul: thrombocytopenia, proteinuria.
— Nem ismert gyakorisdgu infekcids szovodmény (meningitis), tulérzékenységi reakcid, hydrocephalus

[16].
Risdiplam

SMA1-2-3 betegek kezelésére ajanlott 1-4 SMN2-kopia esetén, az EMA altal kiadott engedély alapjan 2 honapos
kortol (az FDA engedély alapjan korhatar nélkiil). Naponta adand6 szajon at, vagy gastrotubusba, testtomegtdl és
életkortol fiiggd dozisban (lasd XI. Melléklet fejezet 5. tablazat) [17].

Onasemnogene abeparvovec

Biallélikus SMN1 gén mutacioval rendelkez6 SMA-betegek kezelésére ajanlott SMAI1 klinikai diagnézisa,
valamint biallél SMN1 génmutacio mellett legfeljebb 3 SMN2 kopiaszam mellett egyszeri intravénas infuzio
formajaban. Az FDA elGirasa nem javasolja 2 éves életkor, illetve 13,5 kg-t meghaladd testtomeg esetén, a
nagyobb dozisok varhatdan stulyosabb mellékhatasa, illetve az életkor eldrehaladtaval fokoz6dd neuronpusztulas
miatt cs6kkend hatékonysag miatt. Az EMA el6iras nem tartalmaz életkori korlatokat, 21 kg testtomegig
hatarozta meg a beadandd dézist. Nem integralodik a genomba, a mitotikus sejtekbe nem jut at [9].
Virusvektorhoz (AAV9) kétve vénds infazioval juttatjuk a keringésbe. Farmakokinetikajat tekintve legnagyobb
koncentraciot a majban ér el, de megjelenik a szivben, 1épben, pancreasban, vesében, tiidében, bélrendszerben,
nyirokcsomokban, vazizomzatban is, az agy, gerincveld és periférias idegek mellett.

Mellékhatasa T-sejt medialt immunvalasz, legintenzivebb a majban, kdvetkezményes izolalt, vagy icterusszal és
ascitessel jar6 majenzim emelkedés, hepatobiliaris funkcidzavar, ritkdn reverzibilis akut majelégtelenség. A
thrombocytaszam csokkenése legtobbszor aszimptomatikus, spontan rendezddd, elvétve thomboticus
microangiopathia (TMA). A betegek szoros kdvetése, a szovodmények korai észlelése, megfeleld felkésziiltség
azok ellatasara alapvetd feltétele a génterapianak. A cardialis troponin-I mérés, és a bal kamrai ejekcios frakcio
kovetése segit annak eldontésében, hogy az immunreakcié artalmatlan jelenségével, vagy valodi cardialis
toxicitassal allunk-e szemben. Mellékhatasok kozé tartozik az atmeneti artalmatlan tachy-/ bradycardia,
étvagytalansag, laz, hypernatraemia, hypoglykaemia, dehydratio, ketoacidosis, hanyas, fogyas, infekciohajlam,

34



Egészségiigyi szakmai iranyelv 002222
A spinalis muscularis atrophia diagnosztikajarol, klinikumarol, a betegek kezelésérol, rehabilitaciojarol és
komplex gondozasardél

hosszabb tavon a szteroiddal kapcsolatos mellékhatasok [9, 15, 19]. Az immunreakcié szuppresszidja, és a
mellékhatasok csokkentése érdekében a génterapiat megel6z6 naptol el kell kezdeni a szteroid immunprofilaxist,
¢s mindaddig folytatni - sziikség esetén emelni - kell a dozist 2 honapon tul is, ameddig a transzaminaz értékek
nem csOkkennek a normal felsé hatar kétszerese ala [19]. A hataserdsséget, elérhetd mozgasfejlodést, és a
technoldgia dependencia mértékét szignifikansan befolyasolja a gyermek életkora [15, 130].

VI.10.2. A betegségmoédosité terapia elkezdésének javallata tiinetmentes betegek esetében az SMN?2
képiaszamtol fiiggéen

Ajanlas58

Ha ujsziilottkori sziiréssel kisziirt egy SMN2 kopiaval rendelkezé gyermek neurolégiai vizsgalat soran
nem mutatja az SMA tiineteit, szakért6i konszenzus alapjan a kezelés megkezdése javasolt. (C) [127]

A korai kezelés kulcsfontossagli a motoneuron karosodas befolyasolasa szempontjabol (SMAL1 tipusban az elsé 6
¢lethonapban a motoneruonok 90%-a elveszhet [133, 134, 135].

Egy SMN?2 képia esetén: A betegség lefolyasa ebben a formaban a legstlyosabb, a progresszio a leggyorsabb, a
varhat6 hatékonysag és egészségnyereség a legalacsonyabb [131, 132]

2-3 SMIN2 képiaszam esetén: mindharom betegségmodositod terapia hatasat vizsgaltak/vizsgaljak.

Hathetes kor el6tt elkezdett nusinersen mellett 4,9 éves median kdvetési id6 utan mind a 25 gyermek életben
van, nem szorulnak tartds 1égzéstamogatasra, képesek onallo iilésre (84%-uk a WHO altal meghatarozott normal
tartomanyon beliil), 96% segitséggel, 92% 6nalldan jar (64% normal tartomanyon beliil), romlast nem észleltek.
Nem jelent meg az ujsziilottkori alkalmazas miatt mellékhatas [136].

29 tiinetmentes, genetikailag igazolt 5q SMA-Ujsziilottnél 6 hetes kor eldtt alkalmazott onasemnogene
abeparvovec terapia két évi kovetése utan a 3 SMN2 kopiaval rendelkezd gyermekek koziil 93% képes 6nalldoan
jarni, 73%-nal az 6nallo jaras a normal idéablakon beliil jelent meg. A két SMN2 kopias gyermekek mindegyike
képes 6nallo tilésre, 79% a normal idéablakon beliil. 78% képes 6nalléan allni, 64% onalléan jarni [137]. Sem a
2, sem a 3 SMN2 kopids gyermekek nem igényelnek tartds 1égzéstamogatast vagy szondataplalast. Az
Ujszilottkori alkalmazas nem jelentett fokozott kockazatot a mellékhatasok tekintetében [138].

A risdiplam hatasat preszimptomatikus betegek korében vizsgalo tanulmany értékelése még folyamatban van. A
12 betegb6l 5 gyermeknél 12 hdnapos kdvetési id6 utan végzett interim analizis alapjan mindegyik beteg tud
onalldéan iilni, maszni, 4 gyermek Onalldan allni és jarni. Minden gyermek szajon at taplalhatd, nem keriilt
korhazba, és nem szorul folyamatos 1élegeztetésre [18, 139].

Mindezen vizsgalatok eredményei alapjan a 2-3 SMN2 koépiaval rendelkezd, 5q SMA-ban szenvedd tiinetmentes
gyermekek kezelésének sziikségességét 6 hetes életkor elott A evidenciaji adatok tamasztjak ala. A kezelés
megkezdése 4 hetes kor el6tt javasolt nusinersennel vagy onasemnogene abeparvovec-vel. Amennyiben az EMA
altal befogadasra keriil a rizdiplam alkalmazasa két honapos kor alatt vagy valamilyen el nem harithaté ok miatt
a kezelés 2 honapos korig nem kezdédik meg, risdiplam terapia indithato.

4 SMN2 képia esetén: a kezelés miel6bbi megkezdését szakért6i konszenzus-javasolja [126].

Figyelembe véve, hogy a sziiréprogram soran kisziirt, illetve a klinikai tiinetek alapjan diagnosztizalt betegek
kozott a 4 kdpias betegek aranya hasonld, nem kizarhatd, hogy a 4 kopias betegeknél életiik soran megjelennek a
tiinetek, ezért esetiikben is akkor varhat6 a legnagyobb egészségnyereség, ha a kezelést tiinetmentes allapotban
kezdjiik meg [127, 129].

5 vagy tobb SMN?2 kdpiaszam esetén: nincs terapias tapasztalat [127].

Ujsziilottkori  sziiréssel felfedezett 5 SMN2 kopias betegek esetén javasolt a kopiaszam megbizhatd
meghatarozasa tobb fliggetlen labor altal, a gyermek kovetése neuromuscularis betegségekben jartas
gyermekneurologus révén, legaldbb félévente kontroll vizsgalat (miometrikus mérés, kornak megfeleld
mozgasskala, fizikalis és neurologiai vizsgalat).
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A kezelést javasolt elkezdeni, ha az alabbi feltételek koziil barmelyik teljesiil:
Miometrikus mérések soran az izomdsszehuzodas mértéke csokken (>= 4 év).

— Fizikalis vizsgalat sordn valtozas észlelhetd: reflex kiesés, proximalis gyengeség, gyengeség a torzs
kiegyenesitésében, fejkontrollban, nem éri el a motoros mérfoldkovek valamelyikét vagy azok
mindsége csokken (barmely életkorban).

— Motoros fejlodésben vald visszamaradas, vagy a motoros funkcid értékelésében csdkkend
Osszpontszam.

— EMG-n barmilyen aktiv vagy kronikus neurogén valtozas van (barmely életkorban).

— Az EMG soran a CMAP (Compound muscle action potential) teszt a normal érték ala esik (barmely
életkorban) [140].

VI.10.3. Terapiavalasztas

Jelenleg nincs elegend6 adat annak bizonyitasara, hogy a betegségmodositd terapiak koziil barmelyik elényosebb
lenne. Hatékonysag tekintetében nem bizonyithatd egyértelmli kiilonbség. A betegek életkora, SMN2
kopiaszama, AAV9-antitest titere alapjan lehet eldonteni, melyik terapia javasolhatd (lasd XI. Melléklet fejezet
1. abra) [131, 163].

V1.10.4. Terapiavaltas és terapia leallitas

Hatastalan a terapia, ha a kezelés mellett a betegség lefolyasa nem kiilonbdzik a természetes lefolyastol. A
terapia hatékonysagat leghamarabb egy év kezelést kdvetden javasolt megitélni.

Tekintettel arra, hogy nincs meggy6z6 adat a terapiak mozgasteljesitményre gyakorolt hatasanak kiilonbségére,
ezért a jobb hatékonysag reményében nem javasolt terapiat valtani.

VI.10.5. Egyéb kiegészito gydgyszeres terapiak

Szamos hatdanyaggal folynak klinikai vizsgalatok (neuroprotektiv olexosim, troponin aktivator reldesemtiv, a
neuromuscularis junkciora haté amifampridine és pyridostigmin, salbutamol). Az eddigi eredmények nem
igazoltak hatékonysagukat [141].

V1.10.6. Nyomon kovetés
Betegségmodosité terapiaban részesiilé betegeket javasolt 3-6 havonta nyomon kovetni.
Minden kontroll vizsgalat alkalmaval elvégzendo vizsgalatok:

—  Fizikalis vizsgalat, antropometriai mérések.

— Neuroldgiai vizsgalat: kiilonés figyelemmel a neuromuscularis struktarakra (izomtomeg, trophia,
izomerd, inreflexek, koros reflexek, bulbaris tiinetek).

—  Mozgasstatusz felmérése (CHOP Intend, HFMS, RULM) a megfeleld skala alapjan (lasd XI. Melléklet
fejezet 4. tablazat).

—  Eletfunkciés paraméterek nem invaziv mérése (légzésszam, szivfrekvencia, vérnyomas,
testhdmérséklet, oxigénszaturacio).

— Laboratoriumi vizsgalatok: teljes vérkép, véralvadas (ha az alkalmazott gyogyszer miatt sziikséges),
vese- és majfunkcid, vércukor, teljes vizelet, kalcium és D-vitamin szint.

— A beteg vagy sziilei altal riportalt életmindség kérddivek.
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Panaszok alapjan, sziikség esetén:

— Szakorvosi konzultacio pulmonologus, gasztroenterologus, ortopédus, rehabilitacids szakorvossal.

— Dietetikai tanacsadas, taplaltsagi allapot felmérés.

—  Pszichologiai tanacsadas.

—  Szocialis konzultacio (szocidlis munkas, csaladsegito).

— NIV (nem invaziv lélegeztetés) (gyermekintenziv szakorvos ¢€s szakasszisztens) vizit: Ujonnan
diagnosztizalt SMA1-es és SMA2-es betegeknél, illetve mar noninvaziv otthonlélegeztetésben 1évoknél
a terapia megkezdése el6tt, de legkésdbb egy honapon beliil, majd a pulmonologus javaslata alapjan
rendszeresen.

Evente elvégzendd vizsgalatok:

— Specialis anyagcsere vizsgalatok (karnitin és vizelet szerves savak, vizelet keton).

— Kardiolégiai vizsgalat, EKG.

— Dietetika: taplaltsagi allapot fiiggvényében - indirekt kalorimetria, naplovezetés ¢és rendszeres
kapcsolattartas.

— Gasztroenteroldgia: dietetikai felmérés és anamnézis alapjan egyénileg eldontendo.

— Pulmonoloégia: 4-5 éves kortol 1égzésfunkcid vizsgalat is, illetve allapottol fiiggéen polysomnografia
kezelés kezdetén, majd egyéni igénytdl fliggden minimum évente.

—  Pszichologiai felmérés/szocialis tamogatas: 1 alkalommal mindenképp, majd igény szerint.

Minden betegnél egyénileg, a panaszok, tiinetek és a vizsgalatok eredményei alapjan sziikséges eldonteni a rutin
gondozasoktol eltérd igényeket.
A XI. Melléklet 4. tablazata az életkor és mozgasteljesitmény alapjan javasolt mozgasskalakat mutatja be [142].

VI.10.7. Specialis szempontok a betegségmaddosité terapiak alkalmazasa soran
Nusinersen

Laboratoriumi vizsgalat: minden kezelés el6tt elvégzendd a thrombocytaszam, véralvadasi parameterek, vizelet
altalanos vizsgalata.

Mozgasstatusz felmérés: az 1., 4., 5. és minden ezt kovetd gyogyszerbeadas alkalmaval [136].

Képalkoto vizsgalat az intrathecalis kezelést koveté néhany napon tul fennmarado fejfajas, hanyas intracranialis
nyomasfokozddas lehetdsége és klinikai gyanuja esetén.

Risdiplam

A terapia elkezdését kdvetden 1 és 2 honap mullva kontrollvizsgalat javasolt, majd ezt kovetéen 4 havonta (3-6
havonta).

Reproduktiv korban 1évé betegeket tajékoztatni kell az allatkisérletek alapjan felmeriild embriotoxicitas
kockazatara, €s gondoskodni kell a megfeleld fogamzasgatldo modszer alkalmazasardl (néknél a gyogyszer
elhagyasat kovetden egy, férfiaknal 4 honapig). A kezelés megkezdése elbtt a reproduktiv potenciallal
rendelkez6 férfi betegekkel meg kell beszélni a termékenység megbrzésére iranyulo stratégiat [17].

A nem klinikai vizsgalatok soran észlelt retinatoxicitas miatt javasolt évente szemészeti vizsgalat [143].

Onasemnogene abeparvovec

A kovetés két szakaszra oszlik. A korai szakban fokozott a mellékhatasok és szovodmények kockazata, a beadast
kovet6 napokban el6fordulhat —tiineti terapiara rendez6dé- nem infekcidos héemelkedés, laz, étvagytalansag,
hanyinger és hanyas.

A szervi érintettségek megitélésére a szervfunkcidk laboratériumi vizgalata, és a betegek klinikai allapotdnak
vizsgalata legalabb hetente sziikséges [9, 19].
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A szivizom-nekroenzim megemelkedése altaldban az immunreakcidé artalmatlan részjelensége, azonban
sziikséges a strukturalis karosodas altal okozott hemodinamikai zavar, illetve szivritmuszavar kizarasa
echocardiographiaval és EKG-vizsgalattal [19, 144].

Szovédménymentesség esetén a génterapiat kovetd 1. honapban hetenként, a 2. és a 3. honapban kéthetenként
torténik a kontrollvizsgalat (lasd XI. Melléklet fejezet 6. tablazat). A laboratériumi értékek monitorozasa a
normal kiindulasi érték eléréséig sziikséges [9].

A szteroid dozirozasa és levalasztasa individualizaltan, a transzaminaz értékek alapjan torténik (lasd XI.
Melléklet fejezet 7. tablazat), egyénileg mérlegeléssel (1asd XI. Melléklet fejezet 8. tablazat) [19, 145].

Szteroid 10késterapia sziikségessége esetén a beteg korhazi felvételt igényel. Az emisszio, definitiv
majkarosodassal nem jaro, stabil klinikai allapot, 5 mg/ttkg/nap dozis alatt engedhetd meg. A kontrollok
mindaddig legalabb hetente sziikségesek, amig a napi szteroid igény meghaladja az 1 mg/ttkg dozist.

A szteroid 28 nap alatti levalasztasanak feltétele, hogy a transzaminazok ne érjék el a normal fels6 hatarérték
kétszeresét [19].

Tovabbi nem kivant kovetkezményekkel kell szamolnunk a szteroid elégtelen hatasa, valamint mellékhatasa
miatt. A gyermekek atmeneti étvagytalansagat gyakran fokozott étvagy és sulyemelkedés, esetleg
folyadékretencio, vérnyomas emelkedés, infekcio koveti. Ezért torekedni kell a minimalisan sziikséges, de még
elégséges dozisban torténd adasra, és a mieldbbi dozisredukciora, az optimalizalt és individualis taplalasra. A
rendszeres ellenérzdé vizsgalatok soran az ¢homi vércukor, vizeletcukor, infekcid gyantja esetén a gyulladasos
paraméterek meghatarozasa, gockutatas sziikséges. Javasolt a taplaltsagi allapot, a napi fehérje- és energiabevitel
rendszeres ellendrzése a sziilok altal vezetett taplalkozasi naplo adatai alapjan.

A hosszu tava gondozds a multidiszciplinaris team specialistdinak el6irdsai, valamint a NEAK-el6iras
figyelembe vételével javasolt (lasd XI. Melléklet fejezet 9. tablazat) [145]. Hossza tavon a szteroid altal
indukalt/ sulyosbitott osteoporosis miatt fontos a csontdenzitometria, a vizelet elektrolit-iirités, valamint
hormonvizsgalatok elvégzése.

VI1.11. Siirgésségi/Intenziv osztalyos ellatas

Ajanlas59

A teriileten, gondozasban allo SMA-betegek heveny allapotrosszabbodasuk esetére rendelkezésre kell
allnia elozetesen felallitott, egyedi tervnek, ami tartalmazza az ellitds személyre szabott céljait,
aspektusait (az intubalas/extubalas/tracheostomia, valamint a szedalas és komfort terapia kritériumait; a
beteg anatomiai/fiziologiai jellemzdit, biolégiai és pszicholégiai sziikségleteit, a csalad szempontjait). (C)
[21]

Ajanlas60

Akut allapotrosszabbodas miatt intenziv ellatisra Keriild SMA-betegeknél elsédleges cél a valadék-
eliminaci6 fokozasa, és lehetéleg noninvaziv pozitiv nyomasu lélegeztetés, médositott paraméterekkel, a
sziikséges legkisebb oxigénkoncentraciéval, folyamatos betegmegfigyeléssel és miiszeres ellenérzéssel.
Kizarolagos oxigénkezelés, és CPAP keriilendé. (C) [21]

Az SMA-betegeknek és csaladjuknak ismerniiik kell a heveny allapotromlasok jellemzé okait, szokasos
lefolyasat. A kezelés céljait, a terapias tervet a betegség stabil allapotaban kell meghatarozni a kortorténet,
rendelkezésre allo leletek, adatok (példaul korabbi spirometria, alvaslabor eredmények, stb.) segitségével, a
gyermek és a csalad preferenciai mentén [26].

A beteg gyermekeknek, csaladjuknak, az egészségiigyi ellatdé intézményeknek és a tarsadalombiztositasnak is
érdeke, hogy az interkurrens epizodokat, ha csak lehetséges, az otthoni kornyezetben és/vagy ambulansan
kezeljék [146]. Kivanatos, hogy az ilyen heveny allapotromlas megoldasara is tartalmazzon a fenti terv
megfeleld Utmutatast [20]. Ennek segitségével felkésziilhetiink a mar meglévd terapia (példaul noninvaziv
1élegeztetés, valadék- eliminacid, fizikoterdpia) modositasara, intenzifikalasara, 0j gyodgyszerek (példaul
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horg6tagitok) vagy eszkdzok alkalmazasara - ezek az akut helyzetben késedelem és kapkodas nélkiil bevethetdk.
A terapias terv megvonja a helyi lehetségek hatarait is, €s a korhazba utalas kritériumait.

A betegeket multidiszciplinaris megkozelitésben kell kezelni (lasd XI. Melléklet fejezet 2. abra) [26, 147].

Az akut allapotromlas ellatasanak alappillére a pozitiv nyomasu (lehetdleg noninvaziv) 1élegeztetés, vagy a mar
zajlo 1élegeztetés paramétereinek emelése, és a valadék-mobilizalds intenzifikaldsa [21]. Eszk6z0s, ennek
hianyaban manualis kdhogtetés és fizikoterapia alkalmazasa javasolt. A kohdgtetd pozitiv/negativ nyomasértéke
30-40 vizcm-re, vagy a beteg altal toleralt értékre allitandé be [21]. A pulmonalis tamogatas ellenérzése
vérgazvizsgalattal, a kilélegzett vagy transzkutan széndioxid-szint monitorozasaval torténhet. Fontos a beteg
léguti anatdmidjanak ismerete, az esetleges nehéz légutbiztositasra vald felkésziilés.

Amennyiben felvételkor a gyermeket intubaltuk, az extubaciora lehetdleg minél korabban, a hozzaadott oxigén
mennyiségének minimalisra csokkentése utan keriiljon sor [21]. A tubus eltavolitasat kévetéen noninvaziv
I¢legeztetés hasznalhaté. A tracheostomia - ritka kivételektdl eltekintve - nem siirgdsséggel végzendd
beavatkozas; a beteggel és csaladjaval egyeztetve, csak akkor javasolt, ha a NIV valamilyen okbdl ellenjavallt
vagy nem hozza meg a vart eredményt [26, 148].

Kiemelten fontos a folyadék- elektrolit haztartas és a taplaltsagi allapot optimalizalasa is, a kardidlis probléma
korai észlelése és elharitasa.

VI.12. Anesztézia, perioperativ periédus

Ajanlas61

Gondos preoperativ allapotfelmérést és rizikobecslést kovetéen aneszteziologiai terv kialakitasa sziikséges,
elsésorban a pulmonalis sz6védmények megel6zése érdekében. A posztoperativ 6rzés a csak fekvé, vagy
iil6 betegeknél emelt szintii osztilyon javasolt, a légzéstaimogatis és valadék-mobilizacié
intenzifikalasaval. (C) [149]

Az SMA-betegek perioperativ ellatasuk, érzéstelenitésiik specialis aneszteziologiai gyakorlatot igényel (lasd XI.
Melléklet fejezet 3. abra) [22].

Annal nagyobb anesztezioldgiai kockazattal kell szamolni, minél korabban jelentek meg az alapbetegség tiinetei
[6]. Extraneuralis manifesztaciok (congenitalis vitium, csonttdrések, osteopenia) leggyakrabban a neonatalis
formaban (SMAQ) fordulnak elé. Az enyhébb tipusokban a kardialis problémak ritkabbak, bar el6fordulhat
hirtelen szivmegallas, vegetativ szabalyozasi zavar (példaul bradycardia).

A csak fekvo és/vagy 16 gyermekeknél a legfontosabb anesztezioldgiai szempont a pulmonalis szovédmények
(atelectasia, aspiracio, hipoventilacid) megelézése.

A miitétre valé felkésziilésnél javasolt felmérések:

— pulmonalis statusz (vérgaz vizsgalat, spirometria sziikség és lehetdség szerint, NIV gondozas adatai),

—  taplaltsagi allapot,

— varhaté intubacidos nehézség (elégtelen szajnyitds, a temporomandibularis iziilet kontrakturdja,

ankil6zisa, a nyaki gerinc immobilitasa fordulhat eld),

— a gastrooesophagealis reflux mértéke
Aktualis infekcid esetén, az elektiv mitétek halasztasanak megitélésekor szokasosnal konzervativabb
megkozelités ajanlott [149].
A malignius hyperthermia, rhabdomyolysis kockdzata nem fokozott.
A zsirsavoxidacié zavarat, hypoketotikus hypoglykaemiat leirtak, ezért a taplalas hosszabb felfiiggesztése
ellenjavallt. A teljes parenteralis taplalas folytatdsa intraoperative is megfontolhato [150].
A posztoperativ 6rzés emelt szintii ellatoé egységben, a csak fekvod és/vagy iilé betegeknél NIV mellett torténjen
(szlikség esetén megemelt paraméterekkel). A vér oxigéntelitettségén kiviil a kilégzett vagy transzkutan
széndioxid szint ellenérzése javasolt.
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Az érzéstelenitéshez barmilyen szer hasznalhat6. Az opidtokkal, és a neuromuscularis blokkolokkal fokozott
ovatossag ajanlott, a fokozott érzékenység miatt ugyanis hatasuk felfiiggesztés utan is fennmaradhat, és a
relaxometrids mérés sem ad megbizhat6 eredményt [149]. Regionalis anesztézia is alkalmazhato.

A perioperativ id6szakban nagy hangsulyt kell helyezni a hypo-és hyperglykaemia elkertilésére.

VI. 13. Az SMA-betegek palliativ ellatasa, életvégi allapot kezelése, eutanazia, pszichés vezetés,
otthonapolas

Ajanlas62

A bizonytalan prognézis és a hosszi tavi kezelés miatt a kurativ és a palliativ szemlélet egymast
kiegészitve kell, hogy részt vegyen az SMA betegek ellatasaban. (C) [22, 151, 152]

Ajanlas63

Terapiarezisztens és nem kezelt beteg esetén javasolt csaladi konferencia keretében tajékoztatni a sziiloket
a kurativ terapia befejezésérol és a tovabbi palliativ terapias lehetéségekrol. (C) [22, 151, 152]

Ajanlas64

Gyégyithatatlan, terminalis allapot kozeli beteg életvégi palliativ ellatasba vétele javasolt, a sziilok
valasztasatol fiiggéen a sajat otthonukban, gyermekhospice hazban, kérhazban. A palliativ ellatas kiterjed
a gyermek életmindségének javitasara, kinzoé tiineteinek csokkentésére, nyugtaté és fajdalomesillapitok
adasara, a csalad pszichés felkészitésére. Terminalis allapotban az életvégi helyzet tervezésénél fontos az
ujraélesztés kérdését a sziilokkel egyeztetni. (C) [22, 151]

Az SMA diagnézisanak megallapitasa utan a betegek multidiszciplinaris szakmacsoport gondozasaba keriilnek,
melynek részét képezi a palliativ specialista is. Feladata az életvégi ellatason tul az életet korlatozo és a
veszélyeztetd betegséggel €16 betegek kinzd tiineteinek enyhitése, életmindségiik javitdsa, a hozzatartozok
terheinek csokkentése [21, 22, 151, 152].

Azoknal a ,csak fekve” SMA-betegeknél, akiknél a terapiak nem fejtették ki a megfeleld hatast, jelenleg az
egyetlen életet meghosszabbitd, illetve életben tartd beavatkozds a noninvaziv lélegeztetés és a mesterséges
taplalas. A NIV elégtelensége, a tracheostoma, és folyamatos invaziv 1élegeztetés az életmindség romlashoz
vezet. Tracheostomia csak akkor javasolt, ha NIV-vel a lélegeztetés kivitelezhetetlen. Szamos csalad a
tracheostoma kivitelezésével inkabb a gyermek szenvedésének a meghosszabbitasat tapasztalta, mintsem
¢letminéségének javulasat, és a betegséggel egyiitt jaro terhek enyhiilését [22, 153-155].

A gyermekhospice-palliativ alapelvek szerint sziikséges tervezni az SMA-betegek palliativ ellatasat is, melyhez
javasolt otthonapolasi program kidolgozasa [151].

V1.13.1. Gyermek palliativ ellatas fajtai

Eletvégi ellatds: segitségnylijtas gyogyithatatlan és progrediald betegségben szenvedd gyermekeknek és
csaladjaiknak szamara az €let utolso szakaszaban.

Mentesité ellatds: a stlyos komplex betegségben szenvedé gyermeket neveld csaladokat mentesitése
meghatarozott idére a gyermekek ellatasa alol.

Tranzit vagy adaptdacios ellatis: a hosszi korhazi kezelés utan a stlyosan beteg gyermekek
sziileinek/hozzatartozoinak segitése és megtanitasa a gyermek apolasaval kapcsolatos teenddkre, ezaltal
lerdviditve a kdrhazban tartézkodds iddtartamat.

V1.13.2. Otthoni palliativ ellatas

A beteg altalanos allapota és a terapia altal kifejtett hatas donti el, hogy a palliativ ellatasra milyen mértékben
van sziikség [156]. Ha a gyermek allapota kielégit6, illetve jol reagal a terapiara, akut allapotromlas esetén a
»Standard of care” programban jelenlévd tarsszakmak ellatasai keriilnek eldtérbe, és a palliativ teamnek is
elérhetonek kell lennie. Ha a gyermek életvégi helyzetbe keriil, a palliativ ellatasé a foszerep, a tarsszakmak
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elérhetdségével. Az 1il6-¢s jaroképes gyermekek palliativ gondozasa a mentesitd és a tranzit/adaptacids ellatas,
nem érinti az életvégi ellatast.

Az otthoni ellatdst biztositd palliativ team tagjai: palliativ orvos, palliativ szakapold, pszichologus,
gyogytornasz, szocialis munkas [151, 156, 157]. Az SMA ,,Standard of care” programban 1év0 szakemberek
megjelenhetnek mind a két teamben. Eletvégi helyzetben a csalad részére folyamatos (napi 24 Orés)
elérhetGséget kell biztositania egy palliativ ellatasban jartas orvosnak és apolonak [151, 158].

V1.13.3. Eletvégi palliativ ellatis

Az életvégi palliativ ellatast progredialdo, gydgyithatatlan betegségben szenvedd betegek és csaladjaik
igényelhetik [152, 159, 160]. Az cllatds nem tamogatja az alapbetegség altal kialakult terminalis allapotban
végzett Ujraélesztést, mivel az a beteg gyermek szenvedéseinek a meghosszabbitasat jelentené [152].
Kiemelked6 fontossagh a sziilok és a testvér(ek) felkészitése az életvégi helyzetben jelentkezd tiinetekre, és a
gyermek ellatasaban jelentkezd valtozo igényekre [158]. A palliativ ellatas rugalmasan alkalmazkodik a csalad
igényeihez, tamogatja 6ket dontésiikben, amit barmikor megvaltoztathatnak [151]. A csaladnak joga van
eldonteni, hogy az életvégi ellatast hol szeretnék igénybe venni (sajat otthonukban, gyermekhospice hazban,
gyermekhospice osztalyon, azon a kérhazi osztalyon, ahol gondozas alatt alltak) [151].

Az életvégi palliativ ellatashoz a sziilék (illetve a gyermek toérvényes gyamjanak) egybehangzd igénye
sziikséges, tervezését irasba kell foglalni, és a sziilok irasbeli beleegyezése sziikséges a megkezdéséhez [152,
159, 160].

Az alapbetegség okozta nyugtalansagot gyogyszeresen javasolt csokkenteni. Ha a gyermek az életvégi ellatas
bevezetése el6tt nem hasznalt 1élegeztetdgépet, akkor ebben a stddiumban mar nem javasolt a l1élegeztetés
bevezetése. A korabban lélegeztetett gyermeknél nem ajanlott abbahagyni a 1élegeztetést. Amennyiben kordbban
NIV-t alkalmaztak, annak elégtelensége ellenére sem javasolt attérni invaziv Iélegeztetésre, mert
meghosszabbitand a gyermek szenvedését. A hypoxiat oxigén hozzdadasaval lehet mérsékelni. A tiineteket
morfium, vagy mas Opiat szarmazék adasaval hatékonyan enyhithetjiik. A gyogyszer beadasara altalaban
nazogasztrikus tapszonda elegendd, de sziikség lehet subcutan gyogyszeradasra, vagy folyadékpotlasra. A
nyelési és kohogési képtelenség miatt a 1égati valadék eltavolitasara nagy hangsulyt kell fektetni (garat leszivas
¢és kohogést elésegitd eszkozok, technikak), kohogtetdgép hasznalata javasolt [161]. A decubitus megeldzésére
kiilonds figyelmet kell forditani. Az SMA ,,csak fekv6” betegek irreverzibilis allapotromlasa esetén megfeleld
palliativ gondozassal az ,¢letvégi” palliativ ellatas otthon is kivitelezhetd, palliativ szedaciora nincs sziikség
[152, 159, 160]. Az otthoni gyermek-palliativ ellatasban a betegek életmindsége bizonyitottan javul, és
koltséghatékony, mind a csaladok, mind az egészségiigyi szolgaltatok szamara [162].

V1.13.4. Pszichés vezetés

Ajanlas65

A pszichés vezetés rehabilitaciés szemléletben kell, hogy torténjen a mentalis zavarok kialakulasanak
megeldzése és az életmindség javitasa céljabol. (C) [160]

A kritikus-, életveszélyes allapoti gyermekek életfunkcidinak stabilizalasa, a 1élegeztetégépek, betegérzd
monitorok, és specialis gyogyszerek sziikségessége, és a gyakran belathatatlan ideji/kimenetelli gyogyulasi
folyamat nagymértékii fizikai és érzelmi megterhelést jelent mind a kezelt betegek, mind a sziilok/hozzatartozok
szamara. Az éllapot okozta veszteség-, a bizonytalansadg és a kontrollvesztés élménye elkeriilhetetleniil okoz
szorongast, negativ hangulati allapotot, a tehetetlenség érzése gyakran reménytelenséggé valik, mely a
depresszid vagy egyéb pszichiatriai korkép tiineteinek kialakulasahoz vezethet (a betegnél és/vagy csalddjanal
is). A pszichologiai tamogatas elsddleges célja a prevencio, a pszichés tiinetek masodlagos karosodasként valo
megjelenésének elkeriilése, a betegség lefolyasanak pszichés oldalrdl torténd tamogatasa, és az az eréforrasok
mozgositasa [152, 159, 160].
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A mentalhigiénés segité team feladatai:

— Holisztikus szemlélettel és interdiszciplinaris team munkaban végzett specialis tevékenység -
szakorvos, apold, klinikai szakpszichologus, szocialis munkas, és (legaldbb fOiskolai végzettségii)
mentalhigiénés szakember.

— Kilinikai szakpszicholégus/szocidlis munkas/mentalhigiénés szakember bevonasa kezdett6l, a beteg
és/vagy hozzatartozoinak pszichés tdmogatasa a tobbi kezeléssel parhuzamosan.

— A segitd szakember (klinikai szakpszichologus/szocidlis munkas/mentalhigiénés szakember) a
diagnozis kozlésétdl kezdve kiséri a beteget és csaladjat.

— A gondozasba vétel célja a masodlagos pszichés karosodasok megeldzése, és az életmindség javitasa,
rehabilitacios szemléletben (pszichorehabilitacio).

— Folyamatos konzultacié a kezelé személyzet tobbi tagjaval, informdacid szerzés a beteg fizikai
allapotarol, a szakemberek rendszeres tajékoztatasa a beteg és hozzatartozoi pszichés allapotarodl.

— A beteg és a csalad gondozasa a beteg allapotanak megfelelden.

A beteg/csalad pszichés gondozasanak szempontjai

Kiemelten fontos a pszichoedukacio és a krizisintervencid. A cél a gyermek szamara a lehetd legjobb funkciok,
és életminbség megteremtése. A gyermek és a csalad pszichés gondozasa a veszteségfeldolgozas, az eréforrasok
mobilizaldsa, a megfeleldé —megkiizdési stratégiadk  kialakitisa ~mentén  torténik. A csalad
(beteg/sziilok/testvérek/hozzatartozok) nem normativ kriziseken torténd atsegitése csaladterapia, egyéni vagy
csoportos terapia formajaban, sziikség esetén pszichiatriai javaslat alapjan torténd gyogyszeres tamogatassal
torténhet, a mitéti beavatkozasok idején intenziv és gyakori jelenléttel.

A jaroképesség elvesztése és a megvaltozott testi képességek miatt a betegnél megnd a depresszio €s egyéb
mentalis betegség kialakulasanak kockazata. A beteg fizikai és mentalis allapota befolyassal van az egész csalad
mentalis allapotara. A segitd szakember tdmogatd jelenléte fontos a normal kozdsségbe vald reintegracid
folyamataban (iskoldba visszailleszkedés, munkahelyre visszailleszkedés teriiletén, intézménybe kivonulas,
megvaltozasa, a veszteségfeldolgozas. Tortéhet egyéni vagy csoportos terapia formajaban. Ebben az esetben is
fontos a hozzatartozok mentalhigiénés tamogatasa.

Eletvégi allapot esetén a gyermek hozzatartozéinak pszichés tamogatisa rehabilitacios szemléletben torténik,
pszichés gondozas a diagnozis kozlésétdl sziikséges. A gyermek szamara a lehetd legjobb életmindség
megteremtése a cél. A csalad szamara a kezdeti fazisban kiemelten fontos a pszichoedukacié és a
krizisintervencid. A gyermek allapota az egész csalad fizikai és pszichés allapotat befolyasolja, a csaladtagoknal
megnd a depresszid és egyéb mentalis betegség kialakulasanak az esélye. A hozzatartozok gyaszfolyamatahoz
hozzatartozik a megeldlegezett gyasz, amely még a gyermek életében elkezdddik. A sziilokkel, testvérekkel
torténé munka soran a veszteség, blintudat feldolgozasa, erdforrasok mobilizalasa, a megfeleld megkiizdési
stratégiak kialakitasa a cél. A gyasztamogatas torténhet csaladterapia, egyéni vagy csoportos terapia formajaban.
Fontos, hogy a fiatalkor(i hozzatartozok életkoruknak és érzelmi allapotuknak megfeleld segitségnyujtasban
részesiiljenek. Sziikség esetén gydgyszeres tdmogatas sziikséges pszichiater bevonasaval.

VI.14. Osszefoglalas

A ,Standard of care” biztositaisa az SMA betegek korében megalapozza a szomato-motoro-mentalis, az
életfunkciok (1égzés, nyelés), a taplaltsagi allapot javulasat, a technologia-dependencia és agyhoz kotottség,
apolasi igény, a csaladra és az egészségiigyre harul6 terhek csokkenését.

A legmagasabb szintli betegellatast az iranyelv elveit alapul véve, a sziilokkel egyeztetve, egyénileg a legjobb
megoldast keresve, multidiszciplinaris kezelést €s gondozast, fejlesztést biztositva a betegek szamdara, mind
élettartamuk, mind életmindségiik szignifikans javulasat biztositja.
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VIL. JAVASLATOK AZ AJANLASOK ALKALMAZASAHOZ

VI1I.1. Az alkalmazas feltételei a hazai gyakorlatban

1.1. Ellatok kompetencidja (pl. licence, akkreditacio stb.), kapacitasa

Javasolt, hogy az SMA betegek a lakohelyiikhéz legkozelebb esé olyan centrumban kapjanak ellatast, ahol
gyermekneurologus, gyermekintenziv/aneszteziologus, gyermek-gasztroenterologus, gyermekpulmonolégus,
gyermekkardiolégus, rehabilitacidos ¢és ortopéd szakorvos, valamint gyermekpszichologus, fizikoterapias
szakember, dietetikus, gyogytornasz €s szocialis munkas elérheto.

1.2. Specialis targyi feltételek, szervezési kérdések (gatlo és el6segito tényezok, és azok megoldasa)

A lélegeztetés mddja az SMA tipusanak ¢és stlyossaganak fliggvénye. Gyogyszeres kezelésre alkalmas,
noninvaziv 1égzéstimogatast igényld betegeknél BiPAP késziilék, és testmérettdl fiiggd interface, valamint
kohogtetdgép, invaziv 1élegeztetést igényld betegeknél életkorhoz, tidé compliance-hoz adaptalt paraméterek
megvalositasat biztosito respirator sziikséges.

Invaziv otthoni 1élegeztetéshez olyan lélegeztetd eszk6z kivanatos, mely folyamatosan rogziti a beallitott
értékeket, a megvalosult mért paramétereket, tarolja ezen értékeket trendszerlien, alkalmas a 1égzési gorbék
nagyfelbontast értékelésére.

A 1élegeztetogép folyamatos miikddtetése érdekében otthoni 1élegeztetés esetén kotelezd a sziinetmentes
aramforras.

A technologiafiiggd betegek biztonsaga feltételezi a folyamatos kapcsolattartast a hattér szolgaltatd intenziv
osztalyaval, az otthoni ellenérzést végzo pulmonoldgussal, az alapellatoval, a slirgdsségi helyszini ellatokkal, és
az otthonapolasi szolgalattal.

A respiratort forgalmazo és karbantartd cég rendszeres szervizelést, meghibasodas esetén haladéktalan gépcserét,
sziil6i keresés esetén azonnali rendelkezésre allast biztosit.

Az intrathecalis €s intravénas gyogyszeres terapia eldtti kivizsgalas, a kezelés, és a multidiszciplinaris
utankovetés eldre szervezett idGtervet, és preciz koordinatori tevékenységet igényel.

Fontos a tarszakmakkal torténd egylittmiikodés a gondozasok és a fejlesztések zavartalan kivitelezéséhez hosszu
tavon.

1.3. Az ellatottak egészségiigyi tajékozottsaga, szocialis és kulturalis koriilményei, egyéni elvarasai
A sziil6k tajékoztatasanak szempontjai:
— Kilinikai genetikus: a betegség diagnozisa, 6roklédés modja, progresszidja, kezelési lehetdségek.
— Kellé szakmai jartassaggal és tajékozottsaggal bird szakorvos: a gyermek-SMA-kozpont terapias
modszerel, a varhato progresszio, a kovetés modja, a betegség teljeskorii menedzsmentje.
—  Lélegeztetési specialista szakorvos: a 1égzéstamogatas modja, indukacidja, szovodményei, és kdvetése.
—  Gasztroenterologus szakorvos és dietetikus: taplalastimogatas.
— Rehabilitacios és ortopéd szakorvos, gyogytornasz, konduktor, nyelés-specialista: komplex
rehabilitacio, segédeszkdzok.

—  Pszicholdgus, mentalhigiénés szakember, szocidlis munkas: a pszichoszocialis timogatas mddjai.

A sziil6i tajékoztatas kotelezo elemei:
Formai elemek: egyéniesitett szobeli és irasbeli tajékoztatas.
Tartalmi elemek:
— abetegség tipusanak, varhato kimenetelésnek ismertetése,
— az otthoni felndtt feliigyelet folyamatossaganak biztositasa,
— a gyogyszeres kezeléssel kapcsolatos lehetséges mellékhatasok, szovodmények, hatastalansag, és
kotelezd vizsgalatok, ellendrzések ismertetése és sziildi hozzajarulas,
— alélegeztetéssel kapcsolatos feladatok, lehetséges komplikaciok ismertetése,
— az eszk0z0s taplalas ismertetése,

— akotelezd ellenOrzések ismertetése,
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— a fejlesztomodszereken torténd részvétel, segédeszkdzok alkalmazéasa fontossaganak ismertetése, és
sziil6i vallalasa,

— a szilod igazoltan képzésben részesiilt a specialis ellatasi, apolasi, valamint siirgdsségi teendokrol, és
elsajatitotta azokat.

A gyermek egészségiigyi szakmai iranyelvben meghatarozott otthoni kezelésének és gondozasanak
hatraltato, gatlo tényez6i lehetnek:

— asziilére haruld fokozott felelsség, fizikai és anyagi megterhelés,

—  specidlis ellatasi feladatokban torténd megfeleld jartassag sziikségessége,

— az infrastruktura specidlis kdvetelményei,

— szakmai kompetencia elégtelensége,

— eszkdzpark hidnyossagai.

1.4. Egyéb feltételek
Nincsenek.

2. Alkalmazast segité dokumentumok listaja

2.1. Betegtajékoztatd, oktatasi anyagok

Kiilon betegtajékoztatod, oktatasi anyag nem késziilt, az ellatasban részt vevo intézmények és alapitvanyok sajat
elektronikus feliiletein hozzaférhetdek.
2.2.Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellenérzo kérddivek, adatlapok

Nincsenek.

2.3. Tablazatok

1. tablazat: A spinalis izomatrophia (SMA) csoportositasa, tiinetei és az SMN2 kopiaszam [27]
2. tablazat: A nyugalmi anyagcserét meghatarozo képletek [sajat szerkesztés]

3. tablazat: A rehabilitacid soran alkalmazhato fizioterapias modszerek a funkcionalis teljesité képesség
fliggvényében [20]

4. tablazat: Az életkor és mozgasteljesitmény alapjan javasolt mozgasskala [141]

5. tablazat: A risdiplam dozisa életkor és testtomeg alapjan [17]

6. tablazat: A génterapia utani korai betegkovetéskor végzend6 alapvizsgalatok [19]

7. tablazat: A szteroid immunszuppresszi6 vezetése az eurdpai alkalmazasi el6iras alapjan [19]
8.tablazat: Ajanlas a szteroid immunszuppresszio vezetésére [144]

9. tablazat: A tartos utankdvetés elemei génterapia utan [140]

2.4. Algoritmusok

1. abra: Terapiavalasztas algoritmusa SMA-ban. Klotz és munkatarsai abraja alapjan modositva [162]
2. abra: Az SMA-betegek intenziv osztalyos ellatdsanak szempontjai [sajat szerkesztés]

3. abra: Az SMA-betegek perioperativ ellatdsanak aneszteziologiai szempontjai [sajat szerkesztés]

3. A gyakorlati alkalmazas mutatéi, audit kritériumok

— A 6 honapnal fiatalabb életkorban diagnosztizalt SMA1-2 betegek aranya

— Atterapiakezdeti életkor és a genetikai diagnozis felallitasa kozt eltelt atlagos id6

— A betegségmddosito terapia utan 12, 24, 36, 48 és 60 honap mulva elért pontszamemelkedés mértéke

— A betegségmodositod terapia utan 12, 24, 36, 48 és 60 honap mulva a mozgasskalan stagnalast vagy
progressziot mutato betegek aranya

— A betegségmodositd terdpia utan 12, 24, 36, 48 és 60 honap mulva a csdkkend respirator-dependenciat
mutatd betegek aranya

—  Alélegeztetés intenzifikalasdnak aranya betegségmdodosito terapiak kapcsan

— Respirator tizemzavarok aranya otthoni Iélegeztetés soran

— Az otthoni ellatas soran a folyamatos felnétt feliigyelet hianyabol adodo problémak eléforduldsi szama

44



Egészségiigyi szakmai iranyelv 002222
A spinalis muscularis atrophia diagnosztikajarol, klinikumarol, a betegek kezelésérol, rehabilitaciojarol és
komplex gondozasardél

— Ajavasolt napi lélegeztetogép hasznalat meghitusuldsanak aranya

— Avrespirator szerviz késlekedése miatti komplikaciok szama

— Ajavasolt napi kdhogtetogép hasznalat meghiusulasanak aranya

— A betegségmoddositod terapia utan 12, 24, 36, 48 és 60 honap mulva nyelésképességet elveszitd betegek
aranya

— A betegségmoddosito terapiakkal 6sszefiiggésbe hozhatd mellékhatasok és szovodmények aranya

—  Eletveszélyes szovédmények aranya a betegségmodosito terapiak utan

— Terapiavaltas aranya a betegségmodosito gyogyszerek alkalmazasa soran

— aranya a betegségmodositod gyogyszerek alkalmazasa soran

—  Szteriod intenzifikaci6 aranya génterapia utan

—  Lumbalpunkcioés kudarcok aranya nusinersen kapcsan

—  Siirg6sségi korhazi felvételek aranya

—  Anesztéziai szovodmények aranya

— A gondozassal kapcsolatos sziildi inkompetencia aranya

— A gondozassal kapcsolatos sziil6i elégedetlenség, panasz aranya

— A tajékoztatassal kapcsolatos sziil6i panaszok aranya

VIIL IRANYELV FELULVIZSGALATANAK TERVE

Az aktualis egészségligyi szakmai iranyelv kidolgozasaban részt vevo, fejlesztd csoporttagok folyamatosan
kovetik a szakirodalomban megjelend, illetve a hazai ellatd kornyezetben bekdvetkezd valtozasokat. A
tudomanyos bizonyitékokban, valamint az ellaté kornyezetben bekdvetkezd jelentds valtozas esetén a fejlesztd
munkacsoport konszenzus alapjan dont a hivatalos valtoztatas kezdeményezésérdl és annak mértékérol.

A fejlesztécsoport az egészségiigyi szakmai irdnyelv érvényességi idejének lejarta elott fél évvel feliilvizsgalja
az egészségiigyli szakmai iranyelv aktualitasat. Amennyiben sziikséges, moddositja vagy megerdsiti az
ajanlasokat, és ezzel Ujra érvényesiti az egészségligyi szakmai iranyelvet. Az aktualitas feliilvizsgélata soran
megismétli a fejlesztéskor elvégzett teljes folyamatot az azdta eltelt idGintervallumra, azaz elvégzi a
szisztematikus iranyelv- vagy egyéb irodalomkeresést 11j bizonyitékok utdn kutatva; szakérték véleményét
felhasznalva a hazai ellatorendszer aktualis allapotat felméri, azonositja a valtozasokat, és eldonti, hogy
sziikséges-e barmilyen mddositas.

Soron kiviili feliilvizsgalatot végez a fejlesztécsoport, ha a szakirodalom és az ellatasi eredmények folyamatos
nyomon kovetése soran az egészségiigyi szakmai iranyelv hatokorében a tudomanyos és/vagy tapasztalati
bizonyitékokban és/vagy a hazai ellatorendszerben, ellatasi koriilményekben relevans €s szignifikans valtozas
kovetkezik be. A feliilvizsgalat mértékét a felmeriil6 valtozas jellege és mértéke hatarozza meg.

Ha a soron kiviili feliilvizsgalat soran csak bizonyos ajanlasok érintettek, és a teljes egészségiligyi szakmai
iranyelv nem keriilt feliilvizsgalatra, akkor a tervezett feliilvizsgalati idOpontban sziikséges a teljes terjedelemben
végzett attekintés.
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X. FEJLESZTES MODSZERE

1. Fejlesztocsoport megalakulisa, a fejlesztési folyamat és a feladatok dokumentialasanak moédja

Az egészségiligyért felelés miniszter felkérte a témaban érintett tagozatok delegalt tagjait, kezdjék meg az
iranyelvfejlesztést. A fejlesztécsoport a megalakulast kovetden meghatarozta az egyes elvégzendd feladatokat.
Az iranyelv kialakitasa a tagok egyéni munkajan, és tobbszori konzultacion keresztiil valosult meg.

2. Irodalomkeresés, szelekcio

Az iranyelvfejlesztés elsddleges alapjat a hazankban 2017-ben érvénybe Iépett, e témakdre vonatkozo
egészségiigyl szakmai irdnyelv képezte, nem kiilfoldi iranyelv adaptacidja. Ugyanakkor kapcsolatban all
elsésorban az V. Bevezetés cimii fejezet 3. Kapcsolat a hivatalos hazai és kiilfoldi szakmai iranyelvekkel pont
alatt talalhat6 nemzetké6zi szakmai ajanlasokkal.

A kérdés hazai szakellatoinak tapasztalatai képezték az iranyelv-fejlesztés masik alapjat ,,A gyermekek invaziv
¢és noninvaziv otthoni lélegeztetésérdl” cimii egészségiigyi szakmai iranyelv figyelembe vételével.

Ezt egészitette ki a szakirodalom-keresés, szelekcido és elemzés, kiilonds tekintettel a 2017 o6ta megjelent
tudomanyos kozleményekre. Az irodalomkeresés a Magyar Orvosi Bibliografia, a PubMed adatbazisban
fellelhetd, nyilvantartott publikacioi, kdzleményei alapjan tortént. A keresés az alabbi keresé szavak, valamint
ezek kombinacidjanak segitségével valdsult meg: molecular genetic diagnose, children, disease modifying
therapy, steroide-immunosuppression, pediatric longterm home mechanical ventilation, domiciliary,
noninvasive, invasive, palliative care, nutritional therapy, emergency care, intensive care, pediatric anaesthesia,
multidisciplinary care, rehabilitation, psychotherapy, spinal muscular atrophy, diagnosis, guideline.

3. Felhasznalt bizonyitékok erésségének, hianyossagainak leirasa (kritikus értékelés, ,,bizonyiték vagy
ajanlas matrix”), bizonyitékok szintjének meghatarozasi modja:

Az ajanlasok erdsségének meghatarozasakor a GRADE osztalyozasi rendszert vették alapul.

Az irodalomkutatds soran randomizalt klinikai vizsgalatot vagy kontrollalt obszervacids tanulmanyt nem
talaltak, ezért ajanlasaikat ,,conditional” (feltételesen ajanlhat6) mindsitéssel lattak el.

A forrasiranyelv hatokore csak részben fedi a jelen iranyelvét. A bizonyitékok elemzésénél ezért a
fejlesztéesoport célravezetGbbnek talalta az altaluk hasznaltnal az U.S. Preventive Services Task Force
besorolasi modszerének alkalmazasat.

4. Ajanlasok kialakitasinak médszere

Jelen iranyelv ajanlasai részben a forras kdzlemény megfeleld ajanlasainak adaptalasara épiilnek. A hazai ellato
kornyezet (az ellatott populacio jellemzoi, preferenciai, egészségkulturaja és koltségterhelhetdsége, jogszabalyi
kornyezet) sajatossagai miatt a fejlesztOcsoport eltért az eredeti metodologiatdl [1]: az ajanlasok erdsségének
mindsitése a NZGG [2] beosztasan alapul.

A fejlesztdcsoport dontéseit a Delphi-mddszer alapjan hozta meg. Ennek keretében a kiilonb6z6 szakteriiletek
specialistaibol alakult munkacsoportok Osszegylijtotték a relevans szakirodalmi adatokat, dsszevetették sajat
gyakorlatukkal, és anonim ajanlasokat tettek, melyekkel kapcsolatosan konszenzus konferencidk keretében
alakitottak ki egységes szakmai allaspontjukat.

Az egyes fejezeteket elkészitd munkacsoportok ajanlasait a koordinator Osszegezte, majd kozzétette a
tarsszerzOk szamara, végs6 allasfoglalas kialakitasa céljabol. Véleménykiilonbségek az iranyelv kialakitasa soran
nem voltak, az ismételt egyeztetések a terjedelem csokkentésére iranyultak, kozos megegyezés alapjan.

5. Véleményezés médszere

Az egészségiigyl szakmai irdnyelv szakmai tartalmanak Osszeallitasat kovetden kikiildésre keriilt az ellatasi
folyamatban érintett, véleményezésre kijelolt Egészségiligyi Szakmai Kollégium Tagozatoknak. A
betegszervezetek tanacskozasi joggal vettek részt az egészségiigyi szakmai iranyelv fejlesztésében.
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A visszaérkez6 javaslatok beillesztésre keriiltek az iranyelv szovegébe, vagy azok alapjan modositasra kerdilt a
dokumentum szerkezete, amennyiben az iranyelvfejlesztok egyetértettek azok tartalmaval. A vélemények
kialakitasa konszenzuson alapult.

6. Fiiggetlen szakértéi véleményezés médszere
Fiiggetlen szakért6i véleményezést a fejlesztdcsoport nem tartotta indokoltnak.

XI. MELLEKLET

1.3. Tablazatok

1. tablazat: A spinalis izomatrophia (SMA) csoportositasa, tiinetei és az SMN2 kopiaszam [28]

Az SMA | Tiinetek meg- | Mozgas- Betegség Egyéb tiinetek SMN2
tipusa jelenésének teljesitmény lefolyasa koépiaszam
ideje (halalozas)
SMA1 gyenge fejkontroll,
Werdnig- 0-6 ho nem il altalaban <2 | gyenge sirasi hang és | 2-3 kopia
Hoffmannn év kohogés, 1égzési
(sulyos) nehézség, gyakori
hurutok
SMAZ2 lasstt  stlyndvekedés,
Dubowitz 7-18 ho megtanul iilni | >2év erdtlen kohoges, | 3 kopia
(intermedier) enyhe  kézremegés,
iziileti kontraktarak
SMA3 izomgyengeség
Kugelberg- >18ho jaroképes felnéttkor valtozo 3-4 kopia
Welander izomgores eldfordul
(enyhe) laza izliletek
jaroképesség
elvesztése
feln6ttkorban
SMA4 proximalis izmok
(felnéttkori) | 2-3. évtized felnétt-korban | felndttkor gyengesége, valtozo | >4 kopia
is jaroképes sulyossagu jaraszavar
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2. tablazat: A nyugalmi anyagcserét meghatarozoé képletek [sajat szerkesztés]

Fiuk

Lanyok

60, 9 x tt(kg ) - 54

61 x tt(kg) - 51

22,7 x tt(kg) + 495

22,5 x tt(kg) + 499

17,5 x tt(kg) + 651

12,2 x tt(kg) + 746

59,5x tt(kg) - 30,3

58,3 x ti(kg) - 31,1

22,7 x tt(kg) + 504

20,3 x tt(kg) + 486

17,7 x tt(kg) + 658

13,4 x tt(kg) + 692

0,167 x tt(kg) +1516,7 x tm(m) - 617,3

16,2 x tt(kg) + 1022,7 x tm(m) - 413,3

19,6 x tt(kg) + 130,2 x tm(m) + 414.7

17,0 x tt(kg) + 161,7 x tm(m) + 371,0

16,2 x tt(kg) + 137,1 x tm(m) + 515,3

8,4 x tt(kg) + 465,4 x tm(m) + 200,0

9-11 kcal/tm(cm)

9-11 kcal/tm(cm)
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3. tablazat: A rehabilitdcid soran alkalmazhaté fizioterapids modszerek a funkciondlis teljesitd képesség
fliggvényében [21]

Funkcionalis
teljesité képesség

Terapias célok

Alkalmazhaté terapias modszerek

Fekvo

kontrakturak/scoliosis/csip6 iziileti luxacio
prevencid

aktualis funkcionalis allapot/mobilitas
megorzés

hidroterapia (megfelel6 fej- és nyak pozicionalo alkalmazasa
mellett, valamint 1 személyi segitdvel)

asszisztiv és adaptiv technologiak alkalmazasanak megtanitasa
passziv mobilizacid/stretching (hetente 3-5 alkalommal)
ortézisek, brace-ck, fliz6k, pozicionald rendszerek, parnak
alkalmazasanak betanitdsa (naponta min 60 perc- éjszakai alvas
teljes id6tartamaban)

masszazs (6vatos)

mellkasi fizioterapia

Uloképes

kontraktarak/scoliosis prevencio
aktualis funkciondlis allapot/mobilitas
megorzés

torzsstabilitas és fejkontroll fejlesztése
(asphyxia megel6zése)
mozgasterjedelem novelése a végtagi
iziiletekben

aktiv asszisztalt/passziv stretching

masszazs (6vatos)

a torzs stabilitasat biztosito és funkciot segitd ortézisek, brace-
ek, flizok, pozicional6 rendszerek, parnak alkalmazasanak
betanitasa

allapotnak megfeleld aktiv/elekrtomos kerekesszék
hasznalatanak betanitasa

izomer0sité gyakorlatok (koncentrikus €s excentrikus
izommunka, submaximalis terhelés)

alloképességi gyakorlatok (ellenallassal szemben vagy a nélkiil
végzett alloképességi tréning, kozepes intenzitas)
egyensulyfejlesztd gyakorlatok

allé pozicional6 eszkdzok

célorintalt funkcionalis gyakorlatok (mozgasfejlodés
mérfoldkoveit kovetve)

mellkasi fizioterapia

hidroterapia

Jaroképes

jarasképesség megorzése

izlileti mozgastartomany megtartasa
(kiilondsen also végtag iziileteiben)
alloképesség fejlesztése
egyensulyfejlesztés

tartasjavitas

funkcionalis fiiggetlenség novelése

aktiv aszisztalt/passziv stretching

a torzs stabilitasat biztosito és funkciot segitd ortézisek, brace-
ek, fliz8k alkalmazasanak betanitasa

célorintalt funkcionalis gyakorlatok (mozgasfejlodés
mérfoldkoveit kovetve)

izomer6sité (szubmaximalis terhelés, koncentrikus és
excentrikus izommunka)

alloképességi gyakorlatok (ellenallassal szemben vagy a nélkiil
végzett alloképességi tréning, kozepes intenzitas)

statikus és dinamikus egyensulyfejlesztd gyakorlatok

Schroth terapia

hidroterapia/uszas
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4. tablazat: Az életkor és mozgasteljesitmény alapjan javasolt mozgasskala [142]

002222

CHOP-Intend HFMSE 6 MWT RULM
>3 ¢év >2¢év
< 2 ¢év alatt mindenkinél minden jaroképes | aki képes asztalhoz
betegnél iilni

> 2 ¢v felett, aki nem tud | > 2 ¢év felett, aki tud

egyediil tilni egyediil iilni

Ha > 50 HFMSE-vel egyiitt Ha CHOP > 50 egyiitt

Ha > 60 valtas HFMSE-re Ha CHOP > 60

5. tablazat: A risdiplam dozisa életkor és testtomeg alapjan [17]

Eletkor és testtomeg | Ajanlott napi dézis (egyszer naponta, étkezés utin)

2 ho-<2 év 0,2 mg/ttkg

>2 év (<20 kg) 0,25 mg/ttkg

>2 év (>20 kg) 5mg

6. tablazat: A génterapia utani korai betegkovetéskor végzendd alapvizsgalatok [19]
Vizsgalat Kiindulasi | A gyogyszer beadas utan eltel idoszak

1 hénap 2 hénap 3 honap
1. hét | 2.hét | 3.hét | 4.hét | 5.hét | 6.hét | 7.hét | 8.hét | 9.hét | 10.hét | 11.hét | 12.hét

Mijfunkcié X X X X X X X X X
Vesefunkcio X X X X X X X X X
Thrombocyta-szam X X X X X X X X X
Troponin-I X X X X X X X X X
Vércukor X X X X X X X X X
Vérgaz X X X X X X X X X
Vizeletlabor X X X X X X X X X
Fizikalis vizsgalat X X X X X X X X X
Eletfunkciék nem | X X X X X X X X X
invaziv  monitorozasa
(vérnyomas,
szivfrekvencia,
1égzésszam,
oxigénszaturacio,
testh6mérséklet)
Testtomeg-és X X X X X X X
taplaltsagi allapot
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mérés

7. tablazat: A szteroid immunszuppresszio vezetése az eurdpai alkalmazasi el6iras alapjan [19]

Az infuzio

beadasa elott

24 oraval

Oralis prednizolon napi 1
mg/ttkg-os dozisban (vagy ezzel
egyenértéki kezelés)

Az infuzié beadasa
utan

30 napig (a Zolgensma beadasanak napjat is beleértve)

Oralis prednizolon napi 1
mg/ttkg-os dézisban (vagy ezzel
egyenértékii kezelés)

28 nappal késébb:

A nem jelent0s eltéréseket mutatd betegeknél (negativ
klinikai vizsgalat, normal bilirubinszint és a normalérték
fels6 hataranak 2-szeresénél alacsonyabb GPT- és GOT-
értékek a 30 napos iddszak végén):

vagy

Prednizolon (vagy azzal
egyenértékil szer) dozisanak
fokozatos csokkentése, pl. 2
hétig napi 0,5 mg/ttkg, majd 2
hétig napi 0,25 mg/ttkg oralis
prednizolon

Azoknal a betegeknél, akiknél majfunkcios
rendellenességek allnak fenn a 30 napos idoszak végén:
folytatas mindaddig, amig a GOT- és GPT-értékek a
normal fels6hatarérték 2-szerese ala nem cs6kkennek, és
az Osszes tobbi vizsgalat eredménye vissza nem all a

normal tartomanyba. Ezt kvetden 28 nap alatt fokozatos

doziscsokkentést kell végezni.

Szisztémas kortikoszteroidok
(napi 1 mg/ttkg oralis
prednizolonnal egyenértékii)

Szakérto segitségét kell kérni, ha a beteg nem reagal megfelelden az 1 mg/ttkg/nap oralis prednizolonnal

egyenértékii kezelésre.
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8. tablazat: Ajanlas a szteroid immunszuppresszié vezetésére [145]

(-1) - 30 nap

31-58. nap

Megfontolasok

1.d6zis: Zolgensma. elott
24 o6raval, majd minden
reggel étkezés eldtt egy
adagban 1 mg/ttkg
Osszesen 30 napig

28 nap alatti fokozatos elhagyas:
hetenkénti csokkentés a teljes dozis Y-
ével

sziikség eseten valtas hidrokortizonra,
gyermek- endokrinologus javaslatara.

Ha az els6 4 hétben a transzaminazok>
400 U/L: emelés 2 mg /kg/nap-ra
legalabb 1 hétig —a majenzimek '4-ére
csokkenéséig, majd tovabbi csokkentés
1 mg/kg/nap-ra + a szteroid adas
tartamanak meghosszabbitdsa, amig a
rutin helyzet nem all eld.

Ha az els6 4 hétben a transzaminazok >
1000 U/L: konzultaci6 - esetleg
intravénas metilprednizolon 20
mg/kg/nap 3 napig vagy a szteroid
terapia meghosszabbitdsa egyéni
dontés alapjan.

iddsebb
gyermekeknél az indulés

2 évesnél

egyéni mérlegelés

alapjan 2 mg/kg/nap

Ha a kontrollok soran progressziv a transzaminaz emelkedés, heti kontrollok soran

dontink a prednizolon emelésérdl szilkség esetén korhazi felvétel, és szteroid

lokésterapia methylprednisolonnal az alabbiak szerint:

— 20 mg/ttkg 2 napig,
— 10 mg/ttkg 3 napig,

—  harom naponkénti csokkentés 2 mg/ttkg-val mindaddig, amig a normal fels6
hatar 2-szeresét meghaladja a GOT és/vagy GPT.
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9. tablazat: A tartds utanko

vetés elemei génterapia utan [141]
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Feladatok

Génterapia |Ny0m0n kovetés a korhazi elbocsatas utan

utan

Kérhaz Ambulans kontrollok

1. [2. 3. |a. |1.héd2.nédf3.nétl4.hétl6.hét8.hétf10.hétf12.hédd.hol5.h6|6.h610.h6[14.ho18-

Inapjnap|nap|nap 60.ho

IElso6 4 hét: hetente, 2. és 3. honap: 2 hetente }4-6.ho: havonta
\vagy a prednizolon befejezéséig 7-12. hé: 3 havonta, majd 4
Jhavonta

Fizikalis vizsgalat, + + F FF F K+ K+ O+ R+ M + + |+ |+ |+ + +
antropometriai és
taplaltsagi allapot mérés
Hasi ultrahang ++-++-v + + vV F F F F FFIFF I I+
Oltasi statusz ellenérzésep+ - - - v+ - - F - F | + - - 1+ | + +
Sziil6i + - B+ K+ + +F F K F K K K K+ K K+ O+ MK
tajékoztatas
Laborvizsgilatok ++-+F K K+ F K+ K+ K+ + s (G T N +) |+
EKG/Echocardiographial+ - - + F - [ F F F F +
Ambulans kontrollok - - It + + + + + + + L L e + +
Egyéb vizsgalatok a
szakkonzulens javaslata
alapjan

NEAK-kontrollok
idopontjai

IGénterapia utan 3-6-9-12-24-36-48-60 honappal
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1.4. Algoritmusok

1. abra: Terapiavalasztas algoritmusa SMA-ban. Klotz és munkatarsai abraja alapjan modositva [163]

SMN 2 képiaszam

<4 >5

SZOros
kontroll
varakozas

életkor

<2¢év >2¢v

,.korlatozott IT

PSS igen
nusinersen hozzaférés

[risdiplam

OA/nusinersen
[risdiplam

nusinersen/
risdiplam

AAV9 AB: adeno asszocialt virus 9 ellenes ellenanyag, OA: onasemnogene abeparvovec, IT: intrathecalis.
Hazénkban az egészségiigyi szakmai iranyelv megirdsakor érvényben 1év0 alkalmazasi el6irat alapjan

onasemnogene abeparvovec terapia maximum 3 SMN2 kopia esetén adhaté, risdiplam maximum 4 SMN2 képia
esetén, két honapos kortol adhato [17, 19].
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2. abra: Az SMA-betegek intenziv osztalyos ellatasanak szempontjai [sajat szerkesztés]

Allapotfelmeéres

Légzési elégtelenség mértéke? Intubacios
nehézség? Bulbaris funkcidzavar?

Pulmonalis status optimalizalasa

Kohogtetés, valadékmobilizalas, egyéb
gyogyszerek

7

Noninvaziv lélegeztetés, illetve a
paraméterek emelése

ey

L

Siker;elen?

IntubAlis |

Kohogtetés, valadékmobilizalas
folytatasa, illetve tovabbi intenzifikalasa

.

Leszoktatés

Oxigén minimalis mértékben, extubalas a
lehetd leghamarabb, lehetdleg NIV-re,
osztalyos protokoll szerint

Alapllapot

Noninvaziv I1€legeztetés elhagyasa, illetve
a paraméterek csokkentése

Gyodgyszerek, taplalas visszaallitasa
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3. abra: Az SMA-betegek perioperativ ellatasanak aneszteziologiai szempontjai [sajat szerkesztés]

El6készités

+pulmonalis status
optimalizalasa
*légutbiztositasi nehézség?
staplaltsagi allapot?
+gastrooesophagealis reflux?
*infekcio: elektiv miitét
lehetdség szerinti halasztasa

Anesztézia

sbarmilyen anesztetikum
hasznalhato

s opiatokkal: Ovatossag

«izomrelaxansok: kiilonleges
ovatossag (vagy: mell6zziik)

 Malignus hyperthermia,
rhabdomyolysis kockazata
NEM fokozott

e zsirsavoxidacios zavar lehet,

CAVE: hypoglykaemia

64

Posztoperativ 6rzés

eemelt szintii ellato
egységben (0rz0, intenziv
osztaly, HDU), megfeleld
monitorozas!

enoninvaziv lélegeztetésre,
kohogtetogép hasznalatara
altalaban sziikség van

«folyadék- és elektrolit-
egyensuly, vércukorszint
gondos ellenérzése

*hypo- és hyperglykaemia

fokozott kockazata




