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I. IRANYELVFEJLESZTESBEN RESZTVEVOK

Tarsszerzo Egészségiigyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

1. Csecsemo6-és gyermekgyogyaszat Tagozat
Dr. Herczegfalvi Agnes csecsemé- és gyermekgyogyaszat, neurologia, gyermekneurologia szakképesités,
osztalyvezeté féorvos, egyetemi docens, a Budapesti Gyermek Neuromuskularis Centrum létrehozoja.
neuromuszkularis betegségek diagnosztika, ENG/EMG, gondozas/ TREAT NMD tagja, tarsszerz6
Prof. Dr. Fogarasi Andras csecsemd-és gyermekgyogyaszat, gyermekneurologia, klinikai neurofiziologia
szakképesités, gydgypedagogus és egészségiigyi szakmenedzser, egyetemi tandr, tudomanyos igazgato,
osztalyvezetd féorvos, tarsszerzo
Dr. Mikos Borbala csecsemd-és gyermekgyogyaszat, anesztezioldgia és intenziv terdpia, csecsemd-€s
gyermekgydgyaszati intenziv terapia szakképesités, a Magyar Gyermekaneszteziologiai és Intenziv Terapias
Tarsasag vezetOségének tagja, egészségiigyi szakmenedzser, intézményi mindségiligyi vezetd, tudomanyos
igazgatohelyettes, osztalyvezetd féorvos, tarsszerzo
Dr. Gergely Anita aneszteziologia és intenziv terapia szakképesités, palliativ orvoslas licence vizsga,
tarsszerz6
Dr. Liszkay Gabor csecsemé- €s gyermekgyogyaszat, neonatologia, aneszteziologia €s intenziv terapia
szakképesités, intézményi aneszteziologiai részlegvezetd féorvos és otthoni 1€legeztetési felelds, tarsszerzo
Dr. Karasz Hajnalkacsecsemé-és gyermekgyogyaszat, gyermektiidégyogyaszat szakképesités, tarsszerzo
Dr. Czelecz Judit csecsemd-és gyermekgyogayszat, és gyermek-gasztroenterologia szakképesités,
osztalyvezetd féorvos, tarsszerzo
Dr. Medveczky Erika PhD. csecsemé-és gyermekgyogyaszat, gyermekneurologia, fizikalis medicina és
rehabilitacios orvoslas szakképesités, igazsagiigyi szakértd, osztalyvezetd foorvos, tarsszerzo
Dr. Gyiiriis Eva PhD. csecsemé-és gyermekgyogyaszat, gyermek- tiidégyogyészat szakképesités, tarsszerzé
Rajcsik Eniké dietetikus, klinikai dietetikus, tarsszerz6
Sorompoé Anett szocialis munkas, mediator, pozitiv szuggesztios terapeuta, csalad konzulens szocialis és
pedagogiai csoportvezetd, tarsszerzé
Kemenesiné Lakatos Eszter diplomas apold, egészségiigyi szakmenedzser, apolasi igazgatd, tarsszerz6
KorzenszKy Klara klinikai szakpszichologus, tarsszerzo

2. Klinikai genetika tagozat
Prof. Dr. Molnar Maria Judit neurologia, neuropatoldgia, pszichiatria, klinikai genetika, klinikai
farmakologiai szakképesités, a neuromuszkularis és neurogenetikai koérképek specialistaja, a Genomikai
Medicina ¢és Ritka Betegségek Intézetének megalapitdja a Semmelweis Egyetemen, egészségiigyi
szakmenedzser, az ESZK klinikai genetikai tagozatanak elndke, egyetemi tanar, intézet igazgato, tarsszerz6
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Véleményezé Egészségiigyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):
1. Anesztezioldgia és intenziv terapia Tagozat
Prof. Dr. Fiilesdi Béla, aneszteziol6gus, neurologus, tagozatveztd, véleményezd

2. Apolas és sziilésznéi (szakdolgozoi) Tagozat

Mészaros Magdolna, sziilésznd, egészségiligyi szakoktatd, egészségiigyi menedzser,

véleményezo

3. Dietetika, Human Taplalkozas Tagozat
Henter Izabella, dietetikus, tagozatvezet6, véleményezd

4. Gyermek alapellatas (hazi gyermekorvostan, ifjisagi és iskolaorvoslas) Tagozat
Dr. Pota Gyorgy, gyermekgyogyasz, tagozatvzetd, véleményezd

5. Haziorvostan Tagozat
Dr. Szabé Janos, haziorvos, tagozatvezetd, véleményezd

6. Hospice-palliativ ellatas Tagozat

002066

tagozatvezetd,

Dr. Beny6 Gabor, onkologus, hematologus szakorvos, palliativ orvos, transzplantacids orvos, tagozatvezeto,

véleményezo

7. Klinikai szakszichologia és pszichoterapeuta klinikai szakpszichoologus Tagozat

Dr. Csaszar-Nagy Noémi, klinikai és mentalhigiéniai feln6tt szakpszichologus, tagozatvezetd, véleményezd

8. Neurologia Tagozat
Prof. Dr. Bereczki Déniel, neurologus, tagozatvezetd, véleményezd

9. Rehabilitacio, fizikalis medicina és gyogyaszati segédeszkoz tagozat
Dr. Dénes Zoltan, rehabilitacié szakorvos, tagozatvezetd, véleményez6

10. Tiidégyogyaszat Tagozat
Dr. Kovacs Gabor, tiidégyogyasz, tagozatvezetd, véleményezd

11. Védoéné (teriileti, iskolai, korhazi, csaladvédelmi) Tagozat
Babiné Szottfried Gabriella, védénd, tagozatvezetd, véleményezd

»AZ egészségiigyi szakmai irdanyelv készitése soran a szerzoi fiiggetlenség nem sériilt.”

»AZ egészségiigyi szakmai irdanyelvben foglaltakkal a fent felsorolt egészségiigyi szakmai Kollégiumi

tagozatok vezetéi dokumentaltan egyetértenek.”
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Egészségiigyi szakmai iranyelv 002066
A spinalis muscularis atrophiardél, klinikumaroél és kezelésérol

Az iranyelvfejlesztés egyéb szerepléi

Betegszervezet(ek) tanacskozasi joggal:
1. SMA Izomsorvadasos Betegek Magyarorszagi Egyesiilete
elnok: Buday Krisztina
2. SMA Magyarorszag Alapitvany
elnok: Dr. Orban Andrea Katalin

Egyéb szervezet(ek) tanacskozasi joggal:
Nincs

Szakmai tarsasag(ok) tanacskozasi joggal:
Nincs

Fiiggetlen szakérté(k):
Nincs

11. ELOSZO

A bizonyitékokon alapul6 egészségligyi szakmai irdnyelvek az egészségiigyi szakemberek és egyéb felhasznalok
dontéseit segitik meghatarozott egészségiigyi kornyezetben. A szisztematikus modszertannal kifejlesztett és
alkalmazott egészségligyi szakmai iranyelvek, tudomanyos vizsgalatok altal igazoltan, javitjak az ellatas
mindségét. Az egészségligyi szakmai irdnyelvben megfogalmazott ajanlasok sorozata az elérhetd legmagasabb
szinti tudomanyos eredmények, a klinikai tapasztalatok, az ellatottak szempontjai, valamint a magyar
egészségiigyl ellatorendszer sajatsagainak egyiittes figyelembevételével keriilnek kialakitasra. Az iranyelv
szektorsemleges modon fogalmazza meg az ajanlasokat. Bar az egészségiigyi szakmai irdnyelvek ajanlasai a
legjobb gyakorlatot képviselik, amelyek az egészségligyi szakmai iranyelv megjelenésekor a legfrissebb
bizonyitékokon alapulnak, nem poétolhatjadk minden esetben az egészségiigyi szakember dontését, ezért attol
indokolt esetben dokumentaltan el lehet térni.

IIL. HATOKOR

Egészségiigyi kérdéskor: Spinalis muscularis  atrophidban szenvedd gyermekek
progressziot lassito proaktiv gyogyszeres terapiaja, és noninvaziv légzéstamogatasa, valamint komplex palliativ
ellatasa

Ellatasi folyamat szakasza(i): A spinalis muscularis atrophia diagnosztikdja, progresszié
besorolasa, dontéshozatal a terapiardl, a gyogyszeres kezelés és noninvaziv 1égzéstamogatas kritériumai és
kivitelezése, invaziv lélegeztetés indikacioi és kivitelezése, a palliativ ellatds szakmai kritériumai és
megvalodsitasa, az otthoni ellatas mindségellendrzése

Erintett ellatottak kore: valamennyi spinalis muscularis atrophiaban szenvedé beteg gyermek
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Erintett ellatok kore

Szakteriilet: 0500 csecsemé- €és gyermekgyogyaszat
0900 neurologia
1502 intenziv ellatas
1900 tiidégyogyaszat
2200 rehabilitacios medicina alaptevékenységek
6302 hazi gyermekorvosi ellatas
7101 klinikai és mentalhigiéniai szakpszicholdgia
7303 csecsemd- és gyermekszakapolas
7304 otthoni szakapolas
7310 gyermek palliativ ellatas
7600 dietetika
7901 teriileti védondi ellatas
6700 Klinikai genetika
7106 neuropszicholdgusia
7108 alkalmazott egészségpszicholdgiai szakpszichologia
7302 pszichiatriai szakapolas és mentalhigiéné
7104 pszichoterapia (klinikai szakpszicholdgusi
képesitéssel)

Egyéb specifikacio: Nincs

IV. MEGHATAROZASOK

1. Fogalmak

FNO (Funkcionalis allapotok Nemzetkdzi Osztilyozasa): a funkcidképesség, fogyatékossag ¢és egészség
nemzetk6zi osztalyozasara alkalmas. Kodolasi sémaként is hasznalatos, mely megmutatja, hogy egy sériilés,
fogyatékossag vagy az egészségi allapot valtozasat kovetden, mire képes egy adott személy.

Invaziv l1élegeztetés: a testhatarokon belill elhelyezett eszk6zon: tracheosztomas kaniilon, vagy (otthoni
koriilmények kozott csak rendkiviili esetben) endotrachealis tubuson at végzett 1élegeztetés.

Noninvaziv lélegeztetés: a testhatarokon kiviili (1égutakba nem hatold) eszkozzel (pl. orr- szajmaszk) végzett
1élegeztetés.

Palliativ ellatas: a beteg testének, lelkének és szellemének aktiv, teljes gondozésa, és a hozzatartozok
tamogatasa multidiszciplinaris megkdzelitéssel.

ROM (Range of Movement): az iziileti mozgasterjedelem, flexibilitas, ill. beszlikiilt mozgas jellemzésére
alkalmas.

Spinalis muscularis atrophia: a gerincvel6i eliilsé motoneuronok genetikailag kddolt betegsége, mely tipusatol
(SMA I-1V) fiiggben eltéré mértékii idegrendszeri tiinetekkel jar. A betegek életmindségét és a velikk valo
tennivalokat a betegség sulyossaga és tiinetei szabjak meg.

Tartos lélegeztetés: életfenntartas, vagy kronikus 1€gzési elégtelenség progresszidjanak késleltetése céljabol
végzett, hosszu tava folyamatos vagy intermittaléd 1élegeztetés, 1égzéstamogatas.

2. Roviditések

AD: autoném dominans

ADL: Activities of daily living

AR: autoszém recessziv

BE: Base Exscess

BIPAP: bilevel positive airway pressure: (id6ben valtakozo) kétszintl pozitiv 1éghti nyomas
BMRC: British Medical Research Council: izomerd vizsgalat

Ca: calcium

CHOP-INTEND: The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders
CO,. széndioxid
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CPAP: continuous positive airway pressure: allandéan fennallo pozitiv 1égiti nyomas
CPF: cough peak flow, kohogési csiicsaramlas

DEXA: dual X-ray energy absorbtiometry, csontstiriiség és testosszetétel vizsgalat

EMG: elektromyografia

ET: endotrachedlis

FiO,: frakcionalt inspiralt oxigén arany: az oxigén aranya a belégzett gazban

FMS: Functional Motor Scale

FNO: funkcidok nemzetkozi osztalyozasa

FRC (functional residual capacity): nyugodt kilégzés végén a tiidokben maradt levegd térfogata
GOR: gastro-oesophagealis reflux

GORB (GERD): gastro-oesophagealis reflux betegség

LES: als6 oesophagealis sphincter

MFM: Motor Funcional Measure

MIC: (maximum insufflation capacity) maximalis befavasos kapacitas

MI-E: (mechanical insufflation-exsufflation) mechanikus k6hogés

NIV: noninvaziv 1élegeztetés

NMW: neuromuscular weakness, neuromuscularis izomgyengeség

PCR: plymerase chain reaction

PEF: (peak expiratory flow): maximalisan erdltetett kilégzés soran elérhetd legmagasabb aramlasi érték
PEG: perkutan endoszkopos gasztrosztoma

ROM: range of movement

RSV: respiratory syncytial virus

RV (residual volume): a forszirozott kilégzés végén a tiidoben maradt levegd mennyisége
SMA: spinalis muscularis atrophia

CK: creatin kinase

sO,: oxigén szaturacid

TLC (total lung capacity): a maximalis belégzés végén a tiidében 1€v6 levegd mennyisége
XR: X-kromoszémahoz kotott recessziv

VC (vitadlkapacitds): a maximalis belégzés ¢s maximalis kilégzési helyzet kozott a szajnal mért térfogat
kiilonbség

WES: teljes exon szekvenalas

3. Bizonyitékok szintje
A bizonyitékok szintjének értékelésekor a fejlesztdcsoport az U.S. Preventive Services Task Force besorolasi
rendszerét [1] vette alapul.

Erésen megbizhaté |[A bizonyitékok Osszessége a kérdésre valaszt ado, jO mindségli tanulmanyokbol
szarmazik, nem valo6szinti, hogy a jovében végzett kutatds megvaltoztatja.

Elfogadhatéan A bizonyitékok Osszessége a kérdésre valaszt ado, limitalt mindségli tanulméanyokbdl
megbizhat6 szarmazik, az alabbi hibak, hianyossagok lehetnek a forrastanulmanyokban:
e avizsgalati minta mérete, a tanulmany lefolytatasanak mindsége nem megfeleld;
e nem eléggé egybehangzok az eredmények;
e az eredmények nem teljesen alkalmazhatok a hazai kornyezetben.
A jovoben folyd kutatasok eredményei olyan mértékben eltérdk lehetnek, hogy
megvaltoztathatjak a konkluziot.

Nem vagy alig A bizonyiték elégtelen ahhoz, hogy annak alapjan kovetkeztetést vonjanak le. Okok:
megbizhat6 e vizsgalati minta mérete, a tAmogatd tanulmanyok szama alacsony;
alapveto hiba lelhet6 fel a vizsgalati elrendezésben, modszertanban;
inhomogének a forrastanulmanyok;
az eredmények nem altalanosithatok;
nincs informacié fontos kimeneti eredményekre vonatkozdan;
e csak szakért6i véleményeken alapul.
Tovabbi kutatdsok nagy eséllyel megvaltoztathatjak a bizonyitékot.

4. Ajanlasok rangsorolisa
Az ajanlasok besorolasa az azokat alatamasztd bizonyitékokon alapul. A fejlesztocsoport alapvetéen a New
Zealand Guidelines Group ajanlas-rangsorolasi modszerét [2] adaptalta.
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Ajanlasok szint
Az ajanlast erésen megbizhatd bizonyitékok tamasztjak ala
(Szamos olyan hiteles vizsgalaton alapul, amelyek klinikailag relevansak, nem A

ellentmonddak, ¢és hasonld hatast mutatnak, sajat populdcidora, hazai kornyezetre
alkalmazhatok. Varhatoan tjabb kutatds nem moédositja.)

Az ajanlast elfogadhatéan megbizhaté bizonyitékok tamasztjak ala

(Hiteles vizsgalatokon alapul, azonban a vizsgalatok nagysagat, relevanciajat, az eredmények B
egybehangzdsagat és/vagy sajat populdciora, hazai kornyezetre alkalmazhatdsdgat illetden
bizonytalansadg meriil fel, de varhatéan jabb kutatds nem modositja.)

Az ajanlast egységesen elfogadott nemzetkozi szakért6i vélemények tamasztjak ala
(Megbizhaté tudomanyos bizonyiték hidnydban kiemelkedd nemzetkdzi szakértdk C
konszenzusan alapul, amely a sajat populdciora, hazai kornyezetre alkalmazhato, de kutatasi
eredmény modosithatja.)

Az ajanlast hazai szakértoi vélemények tamasztjak ala

(Megbizhat6é tudomanyos bizonyiték vagy nemzetkdzi konszenzus hidnyaban, vagy ha ezek D
sajat populaciora, hazai kdrnyezetre nem alkalmazhatok, a hazai ,legjobb gyakorlat”
meghatarozasa az iranyelvfejleszté csoport tagjainak tapasztalatin vagy konzultacioval
szerzett szakmai visszajelzéseken alapul. Kutatasi eredmény moddosithatja.)

Erdsen megbizhatd (,,A” szintll) ajanlas esetében annak alkalmazésa lehet kotelez6 minden egyes esetben, de
lehet csak javasolt, azaz az ellatasi koriilmények fiiggvényében az ellatdé dontésén mulhat. Szakértéi véleményen
alapuld (,,C” vagy ,,D” szintll) ajanlas szintén lehet kotelezéen alkalmazandd a gyakorlatban annak ellenére,
hogy nem tamasztjak ala a legmegbizhatobb bizonyitékok, de a szakért6k egyontetii véleménnyel tamogatjak.

V. BEVEZETES

1. A témakor hazai helyzete, a témavalasztas indoklasa
A spinadlis muscularis atrophia (SMA) a gyermekkor egyik leggyakoribb, sokszor fatalis kimenetelil
neurodegenerativ betegsége, mely multidiszciplindris ellatast igényel.

Az SMA incidenciaja 1:6000 ujsziilott, a hordozosagi rata 1:35, igy a cystas fibrosis utan ez a masodik
leggyakoribb AR betegség. Magyarorszagon évente 12-15 0j beteg megjelenésével szamolhatunk.

Az SMA gyermekkori, illetve késobbi kezdetii formai AR 6roklodésiiek, de 1éteznek egyéb, elsésorban felndttkori
formak AD, illetve XR 6roklédéssel.

Az SMA megbetegedés oka a gerincveld mellsd szarvi o motoneuronjainak pusztuldsa, mely progressziv
izomatrophiat, izomgyengeséget és silyos mozgasképtelenséget eredményez. Gyakran a nyutltvel6i magvakban is
észlelhetd degeneracio, mely bulbaris tiineteket okoz.

Az SMA szakértokbdl 1étrehozott bizottsag munkajanak eredményeként jott 1étre az egységes elveken alapuld
SMA gondozasi utmutatd, amit 2007-ben publikaltak [3]. Ezt az Gtmutatot a klinikusok szerte a vilagban
leforditottak és alkalmazzak. A betegszervezetek, valamint a nemzetkdzi neuromuscularis halézat, a TREAT
NMD egyiittmtikodve ezzel a munkacsoporttal elkészitette a beteggondozasi kovetelmények egyszersitett,
kozérthet6 valtozatat [4]. Magyarorszagon 2012-ben jelent meg magyar nyelven egy gondozasi utmutato [5].

Az SMA komplex betegség, mely multidiszciplinaris megkozelitést igényel. A kiilonb6z6 szervek érintettsége
miatt szamos szakteriilet bevonasat teszi sziikségessé, azaz a betegek ellatasa nem szoritkozhat izolaltan csak egy-
egy szakteriiletre. Korabban a sziil6k szervezték meg a gyermekeik vizsgalatait, ellatasat, rehabilitaciojat. A jelen
szakmai irdnyelv javaslata, hogy egy kulcsszemély koordinalja a betegek ellatasat, aki ismeri a betegség lefolyasat
és kimenetelét, a sziikséges ¢és elérhetd diagnosztikai, terapias és rehabilitacios Gtvonalakat [6]. Ez a kulcsszemély
Magyarorszagon tobbnyire a gyermekneurologus vagy neurologus szakorvos, de ennek nem kell feltétleniil igy
lennie. Egyrészt a betegség lefolyasaval parhuzamosan valtozhat az adott beteg ellatasi fokusza (neurologia,
pulmonolégiai vagy palliativ feladatok keriilnek eldtérbe), illetve kiilfoldi mintak alapjan elképzelhetd lehetne egy
nem orvos végzettségli, ugyanakkor a betegséggel kapcsolatban jol képzett €s az orvosnal konnyebben elérhetd
szakember is.

A kulcsszemélynek a csaladdal egyiittmiikodve teljes korli, a kiilonboz6 szakteriileteket érinté diagnosztikai,
apolasi és rehabilitacios tervet kell dsszeallitania a beteg ellatasaval kapcsolatosan. Ez altalaban a kdvetkezo
szakellatasi csoportokat foglalja magaba: gyermek neuromuscularis ellatas, genetikai tanacsadas, pulmonologia,
gastroenterologia, dietetika, ortopédia és rehabilitacio, illetve pszichologiai és szocialis timogatas.
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Mortalitas:

Az elmuilt évtizedekben vilagszerte, igy hazankban is javult az életminéséget és varhato élettartamot
meghatarozé kronikus neuromuscularis betegségek diagnosztikai és terapias lehetésége. Az SMA-ban szenvedd
gyermekbetegeknél nem csupan a korszerti technoldgia jarul hozzé az élettartam névedéséhez, hanem a helyesen
iddzitett és kivitelezett gyogyszeres kezelés, valamint a restriktiv 1égzési elégtelenség kialakuldsa el6tt bevezetett
noninvaziv 1égzéstimogatds. Ezaltal lassithatd a progresszid, csokkenthetd a hospitalizacid, illetve annak
jatrogén szovédményei [7]. A sziil6k novekvd igénye és felel6sségvallalasa az otthoni 1égeztetésre tovabbi
kulcsfontossagu feltétel és esély ezen betegek egészségiigyi ellatdsanak minGségfejlesztésében. Az otthoni
lélegeztetés szamos szakellato €s a csalad elkotelezettségét, egylittmiikodését igényli. Megvaldsitasat a
tisztazatlan finanszirozasi és jogi feltételek éveken at hatraltattak. Ebben 1ényeges eldrelépést jelentett 2017-ben
a hazai szakmai iranyelv bevezetése.

SMA fennallasakor a korai diagndzis és sulyossagi stddium megallapitdsa kiemelt jelentségli a terapia
megvalasztasa €és hatasossaga szempontjabol. Ennek figyelembe vételével hozhatdo dontés a legjobb
¢életmindséget biztositd gydgyszeres terapia, €s proaktiv éjszakai noninvaziv 1égzéstamogatas sziikségességérol,
valamint indikacidjarol, az invaziv 1élegeztetésrdl és a hazabocsathatosagrol, illetve a palliativ ellatasrol. Jelen
iranyelv a betegség végsd stadiumaban palliativ ellatds mellett foglal allast. Ezen betegcsoport ellatdsdban
lényegi szemléletvaltozast hozott, hogy a palliativ ellatds korai integracidja sziikséges a beteg ellatdsanak
folyamataba, és multidiszciplinaris munkacsoportnak kell végeznie palliativ orvos bevonasaval vagy
vezetésével.

Az egészségligyi szakmai irdnyelv fejlesztésének célja ajanlasok megfogalmazasa az SMA-ban szenvedd
gyermekek komplex ellatasara.

2. Felhasznaléi célcsoport

Alapvetd felhasznaldi célcsoport aneszteziologia és intenziv terapia, csecsemé-¢s gyermekgyogyaszat,
pulmonolégia, neuroldgia, rehabilitacio, klinikai genetika, hospice-palliativ ellatas szakteriileteken tevékenykedd
orvosok és apoldk, specialistak, gyogytornaszok, dietetikusok, pszicholdogusok, az otthonapolasi 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 legijabb bizonyitékokra épiilé tampontot nyujt. Javasolt tovabba minden betegnek
¢és hozzatartozoiknak, 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 irdanyelv el6zménye:
Hazai egészségiigyi szakmai iranyelv ebben a témakorben még nem jelent meg.

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

Szerzo(k): Wang CH, Finkel RS, Bertini ES, et al.

Cim: Consensus statement for standard of care in spinal muscular
atrophy

Megjelenés adatai: 2007 Aug; 22 (8):1027-49.

Elérhetoség: J Child Neurol 2007 Aug; 22 (8):1027-49.

Kapcsolat hazai egészségiigyi szakmai iranyelv(ek)kel:
Jelen iranyelv kapcsolatban 4ll az alabbi hazai egészségligyi szakmai iranyelvvel:

Azonosité: 002028
Cim: Egészségiigyi szakmai iranyelv —
A gyermekek invaziv és noninvaziv otthoni 1élegeztetésérdl
Megjelenés adatai: 2017.02.28.
Elérhetéség: https://kollegium.aeek.hu
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VI. AJANLASOK SZAKMAI RESZLETEZESE

VI1.1. Az SMA tipusai és genetikai diagnosztikaja

Ajanlas 1
Az SMA diagnoézisa molekularis genetikai teszten alapul. Az SMN1/SMN2 genetikai tesztelése igen

megbizhatd, a vizsgialatok elsé vonaldba tartozik, amikor felmeriil a betegség gyanuja. Az SMN1 gén
klaszikus delécidja esetén altalaban nincs sziikség izombiopsziara (C evidencia).

Ajanlas 2

Az SMA genetikai tesztelésének az arany standardja az SMN1 és SMN2 kvantitativ meghatarozasa
MLPA (multiplex ligation-dependent probe amplification), qPCR (quantitative polymerase chain
reaction) médszerrel vagy uj-generacios szekvenaldssal. Homozygota SMN1 deléciok detektilasa PCR-t
kovetd restrikciés emésztéssel is lehetséges. Ez a mdédszer gyorsabb és olcsobb és konnyen hozzaférheto
barmely laborban, de kvantitativ meghatarozast nem tesz lehetévé. Azonban a SMN1 képiaszam fontos a
heterozygota deléciok azonositasa miatt, mig az SMN2 kopiaszam a prognozis és a terapia miatt 1ényeges.
Mindkét SMIN1 kopia hidnya biztositja az SMA diagnozist. Ha csak egy teljes képia van jelen és a klinikai
kép SMA-ra utal az SMN1 gén szekvenalasa sziikséges pontmuticiok azonositasa céljabol. Ha mindkét
SMNI1 gén teljes kopidban jelen van, akkor az SMA diagndzis igen valésziniitlen, de ha erés a klinikai
gyani vagy rokonhazassag all fent, ennek ellenére is sziikséges lehet az SMN1 szekvenalas. Ha a
szekvenalas intakt SMIN1-et azonosit SMA-szerii klinikai kép mellett -beleértve a neurogén léziéra utalo
EMG leletet- akkor mas motoneuron betegségeket is érdemes mérlegelni. Annak ellenére, hogy az SMIN2
kopiaszam sziikséges az SMA diagndzisa szempontjabol, mérése javasolt, mivel fontos informéaciot hordoz
a betegség silyossagarol (C evidencia).

Ajanlas 3

Az 1. tipusi SMA betegek tobbsége 2 SMN2 kopiaval rendelkezik, mig a 2. és 3a. tipusuak (3 éves kor
el6tti indulasuak) 3 kopiaval, a 3b. tipusiiak (3 éves kor utani indulasiak) négy SMN2 képiaval és a 4.
tipusu betegek 4 és 6 kopia kozotti SMN2-vel rendelkeznek. Bar erds a korrelaciéo az SMN2 képiaszam és
a betegség sulyossaga kozott, vannak kivételek és néhany esetben az SMN2 kopiaszam nem jol prediktalja
a betegség siulyossagat. Ez a limitaci6 emlitendé a kopiaszimok reportilasakor vagy a genetikai
tanacsadas soran (C evidencia).

Az SMN2 képiaszam meghatarozasanak masik oka, hogy meghatarozhassuk a terapia hatékonysagat az
SMN2 koépiaszam fiiggvényében. Az SMNI1 jelenléte mellett az SMN2 homozygota hianya (a kontroll
esetek 3-5%-ban) nem jar fenotipusos kivetkezménnyel. Legalabb egy funkcionalis SMN1 gén jelenléte
tipikusan SMA hordozokban elég ahhoz, hogy az illet6ben nem alakulnak ki az SMA tiinetei. Nyilvanvalé,
hogy a genetikai taniacsadas fontos a diagnozis soran, mivel pszichologiai timogatast jelent a csaladnak,
leginkabb 1. tipusi SMA diagnozisa esetén.

Ajanlas 4
A minél korabbi diagnozis érdekében a genetikai teszt az elsévonalbeli diagnosztikai eszk6z, amikor SMA
gyanu meriil fel és izombiopszia vagy EMG nem kell, hogy megelézze ezt. A biopszianak és EMG-nek

heterozygota SMIN1 gén delécié esetén lehet tovabbi szerepe az als6 motoneuron betegség bizonyitasa
érdekében. Ha mindkét vizsgalat megerdésiti ezt, SMIN1 pontmutaciot kell keresni (C evidencia).

A spinalis izom atrophia (SMA) a gyermekkori haldlozas egyik legfontosabb genetikai oka, az incidenciaja
1:6000-10.000 sziiletésre [8].

A legtobb esetben (koriilbeliil 96%-ban) az SMNI1 (survival motor neuron 1) gén 7. és 8. exonjanak autoszomalis
recessziv modon 6roklddé homozygota delécidja (hidnya) okozza a betegséget. Bizonyos esetekben csak a 7.
exon deletalt. A paciensek tobbsége a sziileitdl 6rokli a mutaciokat, csak 2%-ot okoz de novo (0j) mutacié. Az
esetek 3-4%-ban pedig az SMN1 génben talalhatdo pontmutacio felelés a betegséggel, tipikusan a szokvanyos
SMNI1 delécidval kombinalodva.
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A géntermék az SMN fehérje, hianyaban az alpha motoneuronok pusztulasa kovetkezik be a gerincveld ventralis
szarvaban, melyet denervacio és izom atrophia kovet. Egyre tobb a bizonyiték, mely alatdmasztja, hogy a
patologias folyamat a szivre, majra, 1épre, gastrointestinalis traktusra, hasnyalmirigyre, agyra, erekre, Schwann
sejtekre, a tiidére és a csontra is kiterjed. Az SMN fehérje teljes hianya embriondlis korban halalt okoz. Az
emberekben egy evolucids szinten uj duplikacié altal 1étrejott egy masodik hasonld gén, az SMN2, mely 6t
nukleotidban kiilonbozik az SMN1-t6] (négy ebbdl a nukleotid valtozasbdl nem jar kovetkezményekkel, de a 7.
arnyalhatja a klinkai képet. Abban az esetben, ha az SMN2 génbdl tobb (3-4-5) kopidja van az SMA betegnek a
klinikai kép enyhébb lehet, mig 0 és 1 kopia esetén nagyon sulyos és korai halalozast okoz a betegség. Ennek az
az oka, hogy az SMN2 génben a 7. exon kivagasra keriil a képz6d6 messenger RNS-ek 90%-aban, mely
kovetkeztében egy gyorsan lebomlo, funkcio nélkiili SMND fehérje jon létre. A maradék 10% teljes hosszusagu
SMN fehérje funkcionalis és a SMN1 gén hibdja esetén is elegendd mennyiségli egészséges fehérjét biztosit a
tuléléshez. Az SMN2 kopiaszama egyénenként valtozo, igy az SMN2 mennyisége kritikus a betegség
stlyossaganak a szempontjabol. Az SMN fehérje dozis-dependens kapcsolatban van tehat az SMA
sulyossagaval.

Az SMA tipusai:
0. tipus: in utero tipus, a legstlyosabb
L. tipus - 0-6 hénapig, nem tanul meg iilni
la — tiinetek a sziiletéstdl
1b — tiinetek 3 honapos kor eldtt
1c - tiinetek 3-6 honapos kor kozott indulnak, a korkép lassabb lefolyast, mint az 1a és 1b-ben
II. tipus - 6 honaptol 18 honapig, megtanul {ilni
II1. tipus — 12 hénapos kortdl, megtanul jarni
3a — diagnozis 3 éves kor elbtt
3b — diagnodzis 3 éves kor utan
IV. tipus — felnéttkori tipus

Az SMN?2 koépiaszam egy erds prediktiv biomarker: 2 kopiaval rendelkezd betegek tulélési gorbéje meredekebb
¢és linedrisabb csokkenést mutat, mint a 3 kopiaval rendelkezéké. Az SMN2 minden SMA betegben intakt,
azonban a kopiaszama 0 és 4 kozott valtozik kromoszoémanként, az SMA betegek legalabb egy SMN2 kopiaval
rendelkeznek.

Genetikai lelet a ma hatalyos torvények szerint kizarolagosan genetikai tanacsadas keretén beliil adhato at. A
sziiléket nem csak arrol kell felvilagositani, hogy milyen betegségben szenved a gyermek, hanem

a karriersziirés lehetdségérdl is, amely vonatkozik nem csak a sziilokre, hanem a vérrokonaikra is;
az ismétlédés kockazatarol,

az esetleges lehetséges prenatalis diagnosztikarol és

a lehetséges kezelési modokrol is.

A klinikai genetikus feladata az esetleges prenatalis genetikai diagnosztika megszervezése és a csaladok
tamogatasa ebben az iddszakban [9].

V1.2. A SMA Kklinikai diagnosztikaja, betegek neurologiai gondozasa

V1.2.1. A SMA Klinikai diagnézisa

A betegség diagnosztikajanak 1épései nem valtoztak a konszenzuson alapulé iranyelvek megalkotasa ota [3], de a
genetikai diagnosztikaban az 0j vizsgalomodszerekkel (WES, NGS) sokkal pontosabb informaciok valtak
elérhetévé, ezaltal a diagnosztika is differencialtabba valt.

Klinikai tiinetek: wjsziilottkorban légzészavar, sulyos izomhypotonia (floppy baby szindroma) és
mozgasszegénység, areflexia lehet az elsé gyanujel, csecsemékorban csokkent izomtonus (izomhypotonia),
proximalis izomgyengeség jelenik meg, mely az alsé végtagokon kifejezettebb, mint a felsé végtagokon. A
korabban megtanult mozgasok leépiilnek (labat, majd karjat nem emeli a csecsemd). Az intercostalis izmok
gyengesége ¢és a diaphragma relativ megkiméltsége miatt alakul ki a harang alaka mellkas és a paradox 1égzés. A
facialis izmok nem érintettek, de gyakran lathaté a bulbaris izmok gyengesége (sirds, nyelés, szopas). Az
inreflexek hianyoznak vagy csokkentek. Erzészavar nincs.
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A késébbi kezdetli (kisded és gyermekkori) SMA-ban is jellemzd tiinet az izomhypotonia és proximalis
izomgyengeség, de a bulbaris tiinetek és 1égzési problémak sokkal enyhébbek. A gyermekek hosszabb ideig
jaroképesek maradhatnak.

Az izomgyengeség sulyossaga altalaban fiigg a tiinetek megjelenésének idépontjatol. A betegség csoportositasat
¢és a tipusos klinikai tiineteket a VI1.2.1. tdblazat tartalmazza. Néhany beteg tiinetei az egyes csoportok kozott
atfedést mutatnak.

A tipusos klinikai tiinetek, illetve az EMG vizsgalat segiti a diagnozis felallitasait. EMG-vel fibrillacos
potencialok, denervacios jelek lathatok. Fasciculatiot kb. a betegek egyharmadanal talalunk. Az EMG elvégzése
kiilonosen nagy segitség a kronikus formaban, ahol a tiinetek nem mindig tipusosak. A laboratoériumi vizsgalatok
nem specifikusak, a se-CK érték normalis vagy mérsékelten emelkedett lehet. Az izombiopszia elvégzése a
genetikai vizsgalatok elérhetdségének koszonhetden jelentdsen hattérbe szorult.

A Kklinikai diagnozist a genetikai vizsgalat tamasztja ald. Gold standard az SMA genetikai vizsgalataban
mindkét gén (SMNI1 és az SMN2 pszeudogén) kvantitativ analizise MLPA, kvantitativ PCR, vagy 0j generacios
(NGS) szekvenalassal.

V1.2.2. SMA betegek neurolégiai gondozasa

Ajanlas 5
Az SMA diagnézis felallitisa utan szimos apolasi kérdés meriil fel. A klinikusnak leheté leghamarabb
tajékoztatast kell nyiijtania a beteggondozasrél, annak kiilonb6zé teriileteirél [6] (C evidencia).

Ajanlas 6
Az allapotfelmérést a (gyermek)neurologus 3-6 havonta végzi a jol 1évé betegeknél, a stabil jaroképes

beteg esetében ritkabban, a klinikailag gyengébb allapoti, nem iilé betegeknél gyakrabban. Igy kovetheti
a betegség progressziojat és idoben meg tudja el6zni a sz6védmények kialakulasat (C szintii evidencia).

Ajanlas 7
A stlyos betegségek megel6zése végett ajanlott az immunizacé (influenza és pneumocossus) [6] (C
evidencia).

Az SMA genetikailag is megerésitett diagndzisa utdn mulidiszciplinaris team feladata a csalad tajékoztatasa a
betegség patogenezisérdl, tipusarol és lefolyasarol, illetve az SMA- betegszervezet és betegregiszter, valamint a
terapias és rehabilitacios lehetdségekrol.

V1.2.3. Neuromuscularis, musculosceletalis felmérés

Ajanlas 8

A (gyermek)neurolégus feladata a fizikdlis vizsgalat, kiilonos tekintettel a musculoskeletalis rendszer
vizsgalata és a mozgasfunkcié karosodiasanak felmérése. A mozgasallapot felmérése nem iilok esetében
elsésorban a spontan mozgasok milyensége alapjan lehetséges (fej emelése, megtartasa, végtagok spontin
mozgisa, és eré ellenében mozgasa, nyelés, sirasi hang, légzés milyensége). Ulok és jarok esetében a
moédositott Hammersmith mozgasskala alkalmazhaté [10] (C evidencia).

Az SMA betegek kezelését az aktualis funkcionalis allapotuk szerint kell megkezdeni, mintsem az egyes SMA
tipusok eredeti osztalyozéasa alapjan. Ezért, a funkcidoképesség alapjan torténd osztalyozas soran a nem-iilok, iildk,
jaroképesek kifejezést kell hasznalni. Nem-iilok: azokat a gyermekeket soroljuk ide, akik jelen allapotukban nem
képesek 6nalldan iilni. Az 1ilék azok, akik 6ndlldan iilnek, de nem képesek onalldan jarni. A jaroképesek onalldéan
jarnak.
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V1.3. SMA betegek pulmonologiai gondozasa
V1.3.1. Sziikséges vizsgalatok

Ajanlas 9
Alapos anamnézisfelvétel és vizsgalat sziikséges, mely a kivetkezdkre kell kiterjedjen (C evidencia):
1. Altalanos allapot, taplaltsag, izomerd, hangos beszéd

2. Léguti statusz,
o légiti infekciok gyakorisaga, ezek gyogyulasi ideje
o kohogési képesség
e légzomozgas (mellkasi kitérés, paradox mozgas)

3. Nyelési problémak
o étkezés megfigyelése
e nyalzas, darabos étel fogyasztas, kohogés, fulladas, GOR

Scoliosis megléte
Alvaszavarok, hypoventillicié tiinetei: alvas mindsége, apnoe, reggeli tiinetek: fejfajas, émelygés,
faradékonysag, iskolai koncentracio

a s~

Ajanlas 10
A pulmonolégiai vizsgalatnak ki kell terjednie a kovetkezokre (C evidencia)

1. Fizikalis vizsgalat, megfigyelve a 1égzési munkat, kohogési képességet, paradox 1égzést, a mellkas
formajat, a bor szinét: cyanosist vagy sapadtsagot.

2. Légzésfunkcids vizsgalat iilve és fekve, amennyiben a beteg kivitelezni tudja kora (alt. 6 éves kortol)
vagy izomgyengesége miatt: lassu vitalkapacitas (VC), PEF ellendrzése, kovetése javasolt)

3. CPF mérés) 12 éves Kkor felett a kohogés effektivitasanak vizsgalatara

4, 270L/min alatti érték + léguti infectio esetén megné az akut 1égzési elégtelenség kockazata 160
L/min alatt ineffectiv a léguti valadék mobilizacié

5. mellkasrontgen, nyeletéses rontgen az esetleges nyelési zavar, aspiratio megitélésére

6. Alvasvizsgalat, polysomnographia: az alvasfiiggé 1égzészavarok jelenlétének és stlyossaganak
megitélésére, mivel a 1égzészavar klinikailag tiinetmentes egyénekben is megjelenhet, el6szor az
alvas REM fazisaban.

Javasolt elvégezni, ha VC<60%, illetve javasolt idékozonként

Alvasvizsgalat alatt Astrup javasolt napkozben és masnap reggel ébredést kovetden, kilégzésvégi vagy
transzkutin CO, monitorizalas, oxigén szaturacié mérése, BE.

Ajanlas 11

Vizsgalatok gyakorisaga (C evidencia)
Nem iilok: Az ellenérzésnél legfontosabb a fizikalis vizsgalat.

Kovetésre alvasvizsgalat javasolt (pulzoximetriaval, kilégzésvégi CO, monitorizalassal)- kezdetben 3
havonta, késobb 6 havonta.

Irodalmi adatok és az alvasvizsgialatok eredményeit hasznilva a szakvélemény megerdésiti, hogy
amennyiben a paciensnek alvasfiiggé légzészavara vagy légzési rendellenessége jelentkezik, sziikséges
noninvaziv 1élegeztetés elkezdése.

Uléképesek: az ellenérzésnél a kozpontban a fizikalis vizsgalat kell legyen, a kohogési funkcié
vizsgalataval alatamasztva.

Spirometria elvégzése (kortol és kooperacidtdl fiiggéen) minden vizitnél javasolt.

Kohogési csiicsaramlas mérésének értékére nincs egyértelmii megallapodas, de a kovetésben segitséget
nyujt, javasolt elvégezni.

Tiineteket mutat6 betegekben, illetve éjszakai hipoventilacié gyanuja esetén alvasvizsgalatot kell végezni,
mely meghatirozza, hogy alvasfiiggd légzészavara vagy 1égzési rendellenessége jelentkezése esetén mikor
sziikséges noninvaziv 1élegeztetés elkezdése.
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Ellenérzé vizsgalat 6 havonta javasolt.

Jaroképesek: Altalaban normal tiidéfunkciékkal rendelkeznek, de egy kis csokkenést mértek a 4 éven at
mért fesztavban egy tanulmanyban.

Ennek ellenére javasolt a betegeknél alaposan megvizsgalni a kohogés effektivitasat felso légiti infectiok
kapcsan, figyelni az éjszakai hypoventilacié és alvasi apnoe jeleit, mint horkolas, felébredések, reggeli
fejfajas, nappali aluszékonysag.

Ezek jelentkezése esetén pulmonolégushoz kell iranyitani a beteget fizikalis vizsgalatra és alvasvizsgalatra.

Az SMA betegek pulmonolégiai gondozasba vétele mar a diagnézis felallitisakor sziikséges. A
pulmonolégiai vizsgilatok alkalmazhatésaga és gyakorisiaga a betegség silyossagatdl fiigg, ezért fontos
elkiiloniteni az egyes tipusoknal megjelend tiineteket, azok stlyossagat.

SMA betegeknél a 1égzoszervi problémak okozdja

1. azineffektiv kohogés, amely azt eredményezi, hogy also légutak nem tudnak rendesen megtisztulni a
valadéktol

2. azalvas alatti hypoventilacio

3. amellkasfal és a tiid6 nem megfelel6 fejlodése

4. avisszatéré 1éguti infekciok az izomgyengeséget sulyosbitjak

SMA I

A comb ¢és torzs izmai hipotonidsok és gyengék, érintettek az intercostalis izmok is. A diaphragma kezdetben
megkimélt, igy a miikodoé rekesz és az intercostalis izmok gyengesége egyiitt jellegzetes paradox 1égzést hoz
1étre.

Emiatt a mellkas harang alaku, a has elédomborodik, mig a mellkas a sternumnal beesett.

Az agytorzsi érintettség és pulmonaris komplikaciok miatt korai megbetegedés és korai halal jellemzé (altalaban
2 éves kor elétt).

SMAII.

Az intercostalis izmok gyengesége miatt néhanyan rekeszlégzOk is. Naluk nehezitett a kohogés ¢és a
tracheavaladék expectoralasa.

Végiil kyphoscoliosis alakul ki, ami miatt merevit0 vagy gerincsebészeti beavatkozas valhat sziikségessé.

SMA 1II.

Scoliosis kifejlodhet naluk. A nyelési és kohogési nehézség, az éjszakai hypoventilatio kevésbé gyakori, mint II-
es tipusban, de megjelenhet.

SMA IV.

Az izomgyengeség csak a masodik, harmadik évtizedben jelenik meg. Az izomérintettség enyhe, nem jar
pulmonalis problémaval.

A Delphi survey bizottsag ajanlasa szerint a klasszifikacié inkabb a legjobb elérhetd funkcionalis status szerinti
osztalyozas (nonsitters — sitters — walkers) hasznosabb, mint a jelen status szerinti, igy a tovabbiakban mi is ezt a
klasszifikaciot alkalmazzuk.

V1.3.2. Légiti valadék mobilizalas

Spinalis muscularis atrophiaban a légzdizmok érintettségének sulyossaga jelentésen fligg a betegség tipusatol.
Csak fekvo és iiloképes tipustl betegekben a bordakozi izomzat kifejezett gyengesége €s a relative megtartott
rekeszizom funkcio a jellemzd.

Mindezek kovetkezménye:

o az alveolaris hipoventilacié
e ameggyengiilt kohogés miatt valadékretencid
e amicro-atelectasidk miatt a tiidé compliance-ének csokkenése
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e a mellkasi deformitas, harang alaku mellkas miatt tiid6- és mellkasfal hypoplasia, a mellkasfal compliance-
ének csokkenése
e alégzbizomzat fokozott mechanikai terhelése miatt a rekeszizom kifaradas [11].

Beavatkozas nélkiil a 1égz6izmok kimeriilnek, 1égzési elégtelenség alakul ki.

CSAK FEKVO: Stabil, éber allapotu, 1égzéstamogatasban nem részesiild csak fekvé betegekben a szapora,
feliiletes 1égzésmintazat a jellemz6, ezaltal képesek a kozel normalis percventillacié fenntartdsara. Ezt az
alacsonyabb 1égzési volumen (Vt) és a kompenzatdorikusan magasabb 1égzésszam révén biztositjak [11].

ULOKEPES: Fekvd testhelyzetben a betegek 1égzésmintazata normalis, mig iil6 testhelyzetben, - a melliireg
volumenének csokkenése miatt —légzésiik nyugalomban szaporava, feliiletessé valik. Ul testhelyzetben az FRC
megnovekedett, mely SMA betegben, akinek 1égzése a rekeszizom miikodés fliggvénye, kedvezétleniil
befolyasolja a 1égzésmechanikat. Csak fekvd és iiloképes betegekben 1égzési nehezitettség esetén a vizszintes
fekvd, vagy Trendelenburg testhelyzetben leghatékonyabb a rekeszizom funkcid [12].

V1.3.3. Légutak tisztitasa

Ajanlas 12
A nem Kell6 hatékonysaggal kohogé gyermekeket, kiilonosen, ha léguti fert6zések kapcsan allapotuk

romlik, meg Kkell tanitani a szimukra megfelelé6 kohogést segité technikidra. A megfelel6 technika
megvalasztasa a gyermek kooperacios készégétdl és allapotanak sulyossagatol fiigg (B evidencia).

Ajénlas 13

Amennyiben az oxigén szaturacié léguti fertdzés esetén 95% ala esik, légit tisztité technikikat kell
alkalmazni (C evidencia).

Ajanlas 14
A manualis kohogés segités, és a belégzett levegd mennyiségét novelé technikdk hatékonyabba teszik a
kohogést (B evidencia).

Ajanlas 15
Kifejezett izomgyengeség, Kkiesett bulbaris funkcio, a manualis kohogést segité modszerekkel valo

kooperacio hidnyaban, illetve a manualis médszer elégtelensége esetén a mechanikus kohogést elosegito
késziilék hasznalata javasolt (B evidencia).

Ajanlas 16
Mechanikus kohogést elésegitd késziiléknek rendelkezésre kell allnia neuromuscularis betegeket kezelé
korhazi egységekben, mert ezzel esetenként megelézheté az intubalas és a gépi 1élegeztetés (C evidencia).

Ajanlas 17

Mechanikus kohogést elosegité késziilék hasznalata esetén, két kezelés kozott kell6 hosszisagu idét kell
hagyni arra, hogy megelézziik a beteg légzéizmainak kimeriilését (C evidencia).

Ajanlas 18

Mechanikus kohogést elosegito késziilék hasznalata végén mély belélegeztetést (befuivas) kell végezni, hogy
a gyermek megfelelé6 FRC értékkel hagyja abba a kezelést (C evidencia).
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Ajéanlas 19

Siirii, tapados valadék esetén fiziologias sooldat inhalacio bevezetése megfontolando (C evidencia).

Ajanlas 20
Valadék mobiliziciés technikdak alkalmazasa soran fel kell késziilni a centralis légutakba juté valadék

eltavolitasara. A garatbdl, szajiiregh6l a valadék leszivisa motoros valadékszivéval és megfelelé
szivokatéterrel torténik (C evidencia).

SMA betegek kronikus kezelésében a valadék mobilizacidt segitd oszcillacids eszkozok (IPV, nagyfrekvencias
mellkasfali oszcillacio) alkalmazasa nem bizonyitott. Minden SMA beteg akut és kronikus kezelésében
nélkiilozhetetlen a betegek és a gondozasban részt vevo csaladtagok részére a kiilonbozo 1éguttisztitd technikak
megtanitasa. [13]. Altalanossigban elmondhatd, hogy a léguti viladék mobilizdlasa, a légutak tisztitasa
csokkenti a korhazba keriilés esélyét és noveli a beteg tulélését. Ajanlott az SMA betegek csaladjat
pulzoximéterrel ellatni, és amennyiben a beteg oxigén szaturacioja akut léguti fertézés kapcsan, szobalevegdn
tartosan 95% alatt van, otthonaban el kell kezdeni a valadék mobilizalast. Izombetegekben végzett vizsgalatok
igazoltak, hogy 270 liter/perc CPF érték (spontan, vagy asszisztaltan) elegendd a 1égutak tisztulasahoz. Fontos
megjegyezni ugyanakkor, hogy a 270 liter/perc CPF érték 1éguti fertézés esetén hirtelen a kritikus 160 liter/perc
ala csokkenhet, amikor a beteg mar képtelen a valadék felkbhogésére, a 1égutak tisztan tartasara [14]. A CPF
becslésére leginkabb a VC mérése alkalmas. 2,1 liter alatti VC mellett nagy valoszinliséggel talalunk 270
liter/perc alatti CPF értéket. Megjegyzendd, hogy a CPF természetesen korfliiggd. A léguttisztitd technikak a
léguti valadék mobilizacidt és expectoraciot eldsegité modszereket és a 1égzéstamogatast foglaljak magukba.

Mellkasi fizioterapia

A valadék mobilizaciot segitdé standard mellkasi fizioterapia, melynek eszkdzei — a posturalis drenazs, a
manualis vibracidés és perkusszids technikdk —, nasopharyngealis leszivasokkal kombinalva SMA betegek
kezelésében is alkalmazhatok. Kovetkezményes atelectasia lehetésége miatt a modszer kelld oOvatossaggal
hasznalandé. A standard mellkasi fizioterapia akkor igazan hatékony, ha a beteg képes a mély belégzésre.

Mindeddig nem végeztek olyan vizsgalatot, mely e betegkdrben igazolta volna a parasitas, a hipertonias sdoldat,
a mukolitikumok, a dornase-alfa inhalaci6é jotékony hatasat, ami nem meglepd, hiszen NMW betegeknél a
mucociliaris clearance nem sériilt, a valadék rheologiai viszonyai pedig altalaban normalisak. Ez nem jelenti azt,
hogy egyes esetekben nem lehet jotékony hatasti az inhalacids kezelés. Mellkasi fizioterapia elétt — amennyiben
a valadék tapados, nehezen felkohdghetd — célszerii inhalacids terapiat (parasitas, mukolitikumok, hypertonias
sooldat) alkalmazni a valadékiirités megkonnyitésére. A valadék garatbdl és szajliregb6l vald eltavolitasa
motoros valadékszivoval torténhet.

Kulcsfontossagli a hatékony kohogés elésegitése. A megfeleld technika megvalasztasa a gyermek kooperacios
készégétdl és allapotanak sulyossagatdl fligg. Ennek két komponense van: egyrészt novelni kell a belégzett
levegd mennyiségét, masrészt novelni kell a kilégzés erejét, e két tényez6 egyiittesen noveli a kohogés soran
mérhet6 kilégzési csticsaramlast (CPF).

A belégzett levego térfogatanak novelése

A belégzett levego térfogatanak novelése az Un. levegd halmozas (air stacking) mddszerrel, glossopharyngealis
légzési technikaval, szelepes-maszkos ballonnal vagy Iélegeztetd géppel torténhet. A maximalis befuvasos
kapacitas (maximum insufflation capacity: MIC) az a térfogat, mely a beteg tiidejébe juttathatdé annak sajat
spontan vitalkapacitasat meghaladéan. A modszer 1ényege, hogy a beteg mély levegdt vesz, benntartja és e
kozben tovabbi leveg6t juttatunk a tiidejébe szelepes-maszkos ballonnal, volumen vezérelt 1élegeztetéssel, vagy
glossopharyngealis 1égzéssel. Ha a glottis zardsa elégtelen, passziv befuvasos moddszerek alkalmazhatok
szelepes-maszkos ballonnal [15] mechanikus kohogést segité késziilékkel (MI-E) vagy lélegeztetd géppel,
melyen a belégzési térfogatot a varhatdo MIC érték kozelébe allitjuk be [16]. A modszer elénye, hogy
tracheostoma vagy endotrachealis tubus esetén is hasznalhaté. Glossopharyngealis (un. békalégzés) sordn a beteg
az ajak, nyelv, lagyszajpad, garat és gégeizmok segitségével felvett levegdt a 1égesovébe pumpalja, zart glottis
mellett a tlidejében tartja, mikdzben kilégzés nélkiil, szajon keresztiil jabb levegét vesz fel. A technika
elsajatitasa megtartott bulbaris izommiikodés esetén lehetséges. Mindkét modszer javitja a kohogés
hatékonysagat és noveli a beteg 1élegeztetés nélkiil eltdlthetd idejét is [17].
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A Kkilégzési aramlas novelése

Asszisztalt kohogés soran a beteg mély belégzést kovetéen zarja a hangrést. A kilégzési fazisban (a hangrés
nyildsakor, a kilégzésben részt vevd izmok kontrakcidjakor) a kilégzési dramlast a mellkas eliilso részére kifejtett
nyomassal vagy a has kompressziojaval (Heimlich-féle asszisztalt kohogés) novelhetjilk. Ezt az eljarast a
belégzési térfogatot noveld technikakkal kombindlva, még nagyobb kilégzési aramlast érhetiink el [18].
Manualisan asszisztalt kohogéssel, 1-2 liter kozti VC érték mellett, igazoltan novelheté a CPF. Mellkasi- és
gerinc deformités, mellkasi sériilés, f4jdalom, osteoporosis, obezitas, belszervi problémak esetén a modszer csak
korlatozottan alkalmazhato.

Szamos vizsgalat igazolta, hogy a belégzett térfogatot noveld befuvasos technikak és a kohogés manualis
segitésének kombinalasa nagyobb mértékben noveli a CPF-et, mint e modszerek kiilon-kiilon. Alacsony VC
mellett (340 ml-560 ml) azt talaltak, hogy csak a két technika kombinacidjaval érhették el a 180 liter/perces CPF
értéket [19].

A belégzés és kilégzés egyiittes novelése — mechanikus kohogtetés; a kohogteto gép

Mechanikus kohogést eldsegité késziilék (kohogtetd gép; Cough Assist®, Philips Respironics, USA;
Clearway®, B&D Electromedical, UK; Pegaso®, Dima, Italy, stb.) otthoni hasznalata ajanlott minden sulyos
allapotu, nagyon gyenge betegnél, akinek a bulbaris funkcidja mar elveszett, valamint azoknal, akik képtelenck a
manualis kohogést segitd modszerekkel valo kooperacidra vagy akiknél e modszerek mar nem elégségesek. Az
eljaras lényege, hogy a késziilék eldszor nagy nyomassal befljja a leveg6t a tiidébe (befijas-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 mobilizacidhoz magas, legalabb 30-40 vizcm
kozotti be- és kilégzési nyomasértékek sziikségesek [12]. A nyomast alacsonyabb értékrdl kezdve, fokozatosan
emeljiik a kivant 30-40 vizcm-es, vagy a gyermek altal még toleralhatd, legmagasabb nyomasértékig. Eldnye,
hogy csutoraval, arcmaszkkal, tracheostomahoz vagy endotrachealis tubushoz csatlakoztatva is hatékonyan
hasznalhat6 [20, 21, 22].

Kisléguti obstrukcid ¢€s parenchymat érint6 tiidobetegség hidnya esetén a gépi kohogtetés lehetséges
szovodménye, a pneumothorax (ptx), kockazata elhanyagolhato.

Mechanikus kéhogtet6 gép (cough assist) protokoll [12]:

+ kohogteto gép: - 5 belégzés 4 alkalommal ismételve, valadékszivas katéterrel

+ valadék mobilizacié (manualis vagy mechanikus)

+ kohogtetd gép: - 5 belégzés 4 alkalommal ismételve, valadékszivas katéterrel

» posturalis drenazs (Trendelenburg testhelyzet, 15-20 perc, egyéni toleralhatosag)
» kohogtetd gép: - 5 belégzés 4 alkalommal ismételve, valadékszivas katéterrel

Csak fekvé — naponta 2 alkalommal, ha a gyermek jol van

Uléképes — igény szerint, ha a gyermek jol van

Jaroképes — posztoperativ szakban illetve 1égti betegség idején [23].

SMA betegek kronikus kezelésében a valadék mobilizaciot segitd oszcillacios eszkozok (IPV, nagyfrekvencias
mellkasfali oszcillacio) elénye nem bizonyitott [23].

Légzéizomtorna

Légzoéizomtornat neuromuscularis betegekben is alkalmazhatunk egyrészt azzal a céllal, hogy fenntartsuk vagy
noveljik a 1égzéizmok kapacitasat, masrészt a kohogés hatékonysaganak fokozasaval csokkentsiik a léguti
exacerbaciok szamat. A 1égzbizom-erdsitd torna lényege a zart glottissal vagy kozel zart helyzetben 1évo
ellenallasi billentylivel szemben végzett repetitiv maximalis vagy kézel maximalis, statikus be- és/vagy kilégzési
mandver. A 1égzdizom tartdés mikodését eldsegitd torna lényege, hogy az egyén adott ideig egy, a maximalis
kapacitas elére meghatarozott szazalékaban bedllitott, valtoztathatd ellenallasokon keresztiil 1€legzik. Egyes
1égzési segédeszkozok lasst, mély belégzésre sarkalljak a beteget gy, hogy altalaban vizualis visszajelzést
adnak arrdl a betegnek, hogy meghatarozott aramlassal 1¢élegzik, vagy megfeleld térfogatot 1élegzett be, és a
belégzést legaldbb 3 méasodpercig fenntartotta. fgy novelhetjiik a belégzett térfogatot, erésithetjiik a belégzésben
fontos a posztoperativ id6szak alatt. Légz6izom-erdsité tornat rendszeresen, naponta egy-két alkalommal 10-20
percig javasolt végezni.
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V1.3.4. Noninvaziv 1élegeztetés (NIV)

Ajanlas 21
Csak fekvé SMA betegben NIV beadllitds indokolt megel6zé jelleggel, krénikus légzési elégtelenség

tiilneteinek megjelenése elott, valamint dyspnoe esetén, a 1égzési munka csékkentése céljabél, palliativ
jelleggel (C evidencia).

Ajanlas 22
Neuromuscularis betegségekben a hypoventillicié kovetkezményeként kialakulé hypoxaemia
korrigalasara oxigén 6nmagaban nem alkalmazhaté, NIV beallitas sziikséges (C evidencia).

Ajanlas 23
Uléképes betegek NIV beallitasa indokolt: nocturnalis hypoventillicié vagy nappali hypercapnia tiineteit

mutaté betegben. Tiinetmentes nocturnalis hypercapnias betegben NIV beallitas egyéni megitélés alapjan,
a beteg sziikségletének és életminéségének figyelembe vételével torténik (C evidencia).

Ajanlas 24

A nappali lélegeztetésre szorulé gyermekek esetében lehetéleg NIV-et kell alkalmazni (C evidencia).

Ajanlas 25
SMA-s gyermekekben megfelelé nyomassal beallitott NIV hatékony lehet a mellkasi deformitas
kialakuldasanak megakadalyozasaban (C evidencia).

Ajanlas 26
SMA betegek kronikus l1égzési elégtelenségének kezelésében CPAP lélegeztetési mod nem alkalmazhato,
mert rovid idé alatt a 1égzéizmok kifaradasahoz vezet (C evidencia).

Ajanlas 27

A legtobb gyermek esetében a nyomasvezérelt eszkozok jol és egyszeriien hasznalhatok (C evidencia).
Ajanlas 28

Fiatal, vagy nagyon gyenge gyermekek esetében a rogzitett belégzési ideji lélegeztetési médok a
legmegfelelébbek (C evidencia).

Ajanlas 29
Non-invaziv 1élegeztetésben (NIV) részesiilé betegnél tapadds valadék esetén parasitas javasolt. Vigyazni
kell, hogy a parasitas ne novelje meg tulsagosan a felsé légiti valadék mennyiségét (C evidencia).

Ajanlas 30
A NIV-t hasznal6é gyermekek vizsgialatahoz hozzatartozik az arc rendszeres vizsgilata, az archypoplasia

és a borsériilések megitélése. A maszk illeszkedését célszeri ugy beallitani, hogy az emlitett elvaltozasok
kialakulasanak kockazata lehetdleg minimalis legyen (C evidencia).
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Ajanlas 31
A NIV-t hasznalé gyermekeknél a hypoventillicio megakadalyozasara, a kezelés hatékonysaganak

megitélésére, a klinikai tiinetek fiiggvényében (rendszerint évente, tiinetek esetén el6bb) alvasvizsgilat
végzése indokolt (C evidencia).

Ajanlas 32
Tracheostomas tubus behelyezésnél fontos a kaniil méretének gondos megvalasztasa és a kaniil megfeleld
pozicionalasa, iigyelve arra, hogy a Kkaniil vége ne fekiidjon fel a trachea faliara (C evidencia).

Ajanlas 33
A tartds 1élegeztetést igényl6é betegeknél a tracheostoma behelyezést egyénileg, a beteg és a csaladtagok
igényeinek figyelembe vételével kell eldonteni (C evidencia).

Ajanlas 34
Neuromuscularis betegekben RSV fertozottségtol fiiggéen 24 honapos életkorig Palivizumab oltas, 6

hénapos életkor felett szezonalis influenza oltas, valamint Pneumococcus elleni vakcinacié javasolt (C
evidencia).

NIV beallitasa indokolt:

¢ Minden hypoventillacié esetén, neuromuscularis betegségben szenvedd gyermekekben alvas kozben gyakran
fordul el6 deszaturacido és hypoventilatio. Ilyen esetekben oxigén addsa Onmagiban nem oldja meg a
problémat, sét tovabb ronthatja az alveolaris hypoventillacié tiineteit, mivel az alvas kozben észlelt

e Csak fekvo betegekben megelézo jelleggel, a 1égzési elégtelenség tiineteinek megjelenése eldtt, valamint
dyspnoe esetén, a 1égzési munka csokkentése céljabol, palliativ jelleggel.

o Uldképes betegekben az éjszakai hypoventillacid és nappali hypercapnia tiinetek esetén [3, 6, 24].
Tiinetmentes nocturnalis hypercapniat mutatd betegek esetén - az akut allapotromlas, 1égzési elégtelenség
magas kockazata miatt - szoros obszervacid javasolt; NIV beallitas egyéni megitélés alapjan, a beteg
szitkségletének és életmindségének figyelembe vételével torténik [23]. Ezt sziilének és a gyermeknek
egyarant tudnia kell.

o Uldképes betegekben paradox légzémozgas esetén, valamint a mellkasi deformitas megakadalyozasa, illetve
minimalisra csokkentése céljabol.

e A betegek életminéségének javitasa érdekében.

e Az alsé léguti infekcidk miatti hospitalizaciok szamanak csokkentése céljabol [12, 25, 26, 27, 28].

SMA betegek kronikus 1égzési elégtelenségének kezelésében CPAP Iélegeztetési mod nem alkalmazhato, mert
rovid ido6 alatt a 1égz6izmok kifaradasahoz vezet [23].

A NIV beallitashoz, a beteg szamara legalabb két darab, kényelmes, az arc kiilonb6z6 illeszkedési pontjain
rogzitett arcmaszk, valamint egy orrmaszk valasztasa javasolt [23].

Mellkasi deformitast kialakulasanak megel6zése

SMA-ban gyakran fordul el mellkasi deformités, elsésorban pectus excavatum. A deformitds kialakuldsa a
relative megtartott funkciojii rekeszizomnak a gyenge mellkasfalra kifejtett hatdsaval magyarazhato;
kovetkezményeként paradox mellkasmozgas jon létre. A harang alakli mellkas kezdetben reverzibilis elvaltozas,
pozitiv nyomasu 1élegeztetéssel korrigalhatd, de idével a pectus excavatum fix deformitdssa alakul. A mellkasi
deformités kialakulasanak megakadalyozasaval nagyobb passziv tiidévolumen Orizhetd meg id6sebb életkorban,
lehet6vé téve a konnyebb 1élegeztetést és a magasabb kohogési csticsaramlast (CPF) [20].
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Non-invaziv médon lélegeztetett gyermekek monitorizalisa

A NIV lélegeztetés hatékonysagat tobb tényezd hatdrozza meg: a gyermek életkora, a tiidé és mellkasfal
compliance és a maszk illeszkedése. NIV bedllitast kovetden, amennyiben a gyermek toleralja a gépet, a
hypoventillacios tiinetek eliminalasanak megitélése céljabodl az alvasvizsgilat megismétlése javasolt (minimum
kovetelmény a folyamatos oxigénszaturacié monitorizalas és capnografia) [29]. A 1élegeztetés hatékonysaganak
megitélésében a klinikai allapotjavulds Onmagdban nem elégséges. A monitorizalas sziikségességének
gyakorisaga tovabbiakban a gyermek allapotaté] fiigg. Ujonnan diagnosztizalt csak fekvé betegek ellendrzése
kezdetben gyakran, néhdny hetente sziikséges. Lassan progredidld izomgyengeség esetén évente végzett
alvasvizsgalat rendszerint elegendd.

Parasitas

A kizarolag éjszakai lélegeztetést igényld gyermekek esetén parasitas altalaban nem sziikséges. Ejszaka és
napkdzben is NIV-t igényl6 gyermekek esetén a levegd parasitasaval elkeriilhetd a 1éguti nyalkahartya talzott
kiszaradasa és javithato a gép toleralhatosaga. A parasitast leghatékonyabban a fiitott 16gzokort hasznalod parasito
rendszer biztositja.

A NIV lehetséges szovodményei

Borsériilés

A nazalis és arcmaszkok hasznalata esetén, a nyomasi pontokon, els6sorban a homlokon €s orrnyergen a bor
gyakran megsériil. A thlzottan szorosan rogzitett maszkok okozta sériilések, hamhianyok kivédésére, a maszk

koriil kevés szivargas megengedett. A maszk hasznalatat kovetéen, a boron megjelend piros foltok mieldbbi
gondos kezelése (pl. az érintett teriilet hydrocolloid sebtapasszal vald fedése) javasolt [29].

Arc hypoplasia

A fejlédo arcon a maszk tartos hasznalata maxilla hypoplasiahoz, valamint fogsor zarddasi rendellenességekhez
vezethet. Vizsgalatok szerint, a maszk tipusatdl, hasznalatanak iddtartamatol, a gyermekek életkoratol
fiiggetleniil a gyermekek 68%-ban alakult ki az arc ellaposodasa. A gyermekek 37%-ban jelenlévé maxillaris
retrusio egyenes aranyban allt a maszk viselésének id6tartamaval. A maxillaris retrusio kezelésében a teljes arcot
befedé maszkok hasznalhatok [30].

Tracheostoma behelyezés megfontolandé az alabbi esetekben:

e Sulyos bulbaris diszfunkcid esetén, a gyakori aspiracié miatt, a légutak rendszeres, hatékony leszivasa
céljabol.

e Extubalas sikertelensége esetén. Akut 1égiti exacerbatio miatt invaziv 1élegeztetést igényl6 betegekben, ha
legalabb 2 hétig tartdé megfeleld kezelés ellenére a beteg extubalasara tett kisérlet sikertelen.

e A napi 16 6ranal hosszabb ideig NIV-t igényl6 betegekben.

e NIV sikertelensége esetén, amennyiben NIV-el nem sikeriil korrigalni a beteg hypoxiajat vagy
hypercapniajat, illetve, ha a NIV sikertelenségének oka a megfeleléen illeszkedd maszk hianya [29].

A tracheostoma elénye, hogy az arc szabadon hagyasaval megkdnnyiti a betegek szamara az étkezést €s a tarsas
érintkezést, tovabba a 1éghti valadék leszivasara direkt hozzaférést biztosit. A ventilator-dependens egyénekben
a tracheostoma a 1égut-biztositds biztonsagosabb modja. A trachestoma szovodményei kozé tartozik a
megnovekedett 1éguti valadékképzddés és 1éguti infekcid, dysphagia, granuloma képzddés és az életveszélyes
vérzést okozo tracheo-arterias fistula. A tracheostoma sziikségességét a beteg igényeinek, klinikai allapotanak,
prognozisanak, életmindségének elsddleges szem eldtt tartasa mellett, a beteg és a csalddtagok véleményét
figyelembe véve kozosen kell eldonteni. A gondosan megvalasztott és megfelelden pozicionalt flexibilis
tracheostomas kaniillel a szovédmények jelentds része minimalisra csokkenthetd.

Léguti infekciok, immunizacié

Izombeteg gyermekekben, 1éguti infekciod kapcsan jelentésen csokken a 1€gzdizmok ereje, s ez kovetkezményes
nehézlégzést, VC csokkenést és akut hypercapniat okoz. Fiatal gyermekekben az RSV, iddsebbekben a
rhinovirus, influenza és parainfluenza virusok okoznak gyakrabban infekciot. [zombeteg gyermekekben az RSV

fertézés jelentds morbiditds- és mortalitds emelkedéssel jar. RSV profilaxisban részesiilt gyermekek
multicentrikus prospektiv vizsgalati adatai azt mutattak, hogy RSV fert6zés kapcsan a kozponti idegrendszert
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érintd vagy neuromuscularis betegségben szenvedd gyermekek 1,8%-a igényelt hospitalizaciot, szemben a
magas rizikocsoportba sorolt gyermekek 1%-os aranyaval [29].

SMA betegekben RSV fert6zottségtdl fiiggden 24 honapos életkorig Palivizumab oltds, 6 honapos életkor felett
szezondlis influenza oltas, valamint Pneumococcus elleni vakcinacid javasolt [23].

A neuromuscularis gyengeségben szenvedd gyermekek kezelési elvei kozé tartozik, a 1égiti exacerbaciok soran
profilaktikusan vagy koran elkezdett antibiotikus kezelés, jollehet ezen megkdzelitést alatamasztd vizsgalatok
nem allnak rendelkezésre.

V1.4. SMA betegek gasztroenterolégiai gondozasa és dietetikai feladatok

A taplaltsagi allapot az SMA-betegek korében is alapvetden meghatarozd, megalapozza a megfeleld suly- és
hosszfejlédést, jobb pulmonologiai allapotot, javulé motoros funkcidt, az akut betegségekkel szembeni
ellenalloképesség fokozodasat és az altalanos jollétet, jobb életmindséget. A legmagasabb szintli betegellatast a
guideline elveit alapul véve, a sziilokkel egyeztetve, egyénileg a legjobb megoldast keresve,
multidiszciplinarisan lehet és kell megoldani.

V1.4.1. A nyelési nehezitettség kivizsgalasa

Ajanlas 35

SMA betegeknél a kiilonb6z6 mértéki bulbaris dysfunkci6é kovetkeztében taplalasi és nyelési nehezitettség
léphet fel, ezért ennek tiineteinek észlelésekor részletes nyelésvizsgalat elvégzése javasolt. Az eszkozos
vizsgalatok koziil a videofluoroszkopos nyeletéses rontgen és a fiberoszkopos nyelésvizsgalat egyenértékii.
A Kezelésben elsodleges a taplalék méretének és allaganak a gyermek igényeire valéo adaptalasa.
Amennyiben az oralis bevitel nem fedezi akar mennyiségileg, akar mindségileg a gyermek adekvat
taplalasat, szondataplalas sziikséges. Ennek pontos Kivitelezése egyéni mérlegelés kérdése (C evidencia).

V1.4.2. Az SMA legfontosabb, gasztroenterologiai vonatkozasu klinikai problémai

Taplalasi és nyelési nehézségek

Gasztrointesztinalis funkciozavar

Novekedési és a malnutriciobol (alul- vagy taltaplalasbol) fakado kovetkezmények
Akut betegségek ellatasi szempontjai [3].

crer

evidencia szintlli ajanlas még nem sziiletett [31]. 2007-ben egy konszenzuson alapuld allasfoglalas
megfogalmazta a fobb iranyelveket [3], ugyanakkor a gyakorlati protokoll kidolgozasa még varat magara.

Az alabbi 0sszefoglalas ezen allasfoglalason alapul, figyelembe véve az igen heterogén irodalmi adatok alapjan
megfogalmazott gyakorlati tapasztalatot.

V1.4.2.1. Taplalasi és nyelési nehézségek

A bulbaris diszfunkcio kovetkezményeként sulyos foku taplalasi és nyelési nehézség 1éphet fel, legkevesebb egy
tipusi nehézséggel kiizd a betegek 36%-a [32]. Az SMA 4 altipusaban kiilonb6z6 stlyossagti a bulbaris
diszfunkcio, els6sorban az 6nalld iilésre képtelen és az {il6 betegek kdzott gyakori az etetési, nyelési probléma,
kevésbé jellemz6 a jarni tudo betegek kozott.

A 3 leggyakoribb nehézség az étkezések soran észlelt fuldoklas (30,6%), nehézség az étel szajhoz juttatdsaval
(2,4%) illetve az elégtelen ragas (20,4%). A taplalasi nehézségek szoros Gsszefiiggést mutatnak a beteg motoros
funkcidjaval, igy a betegek terapias tervét nem az SMA tipusa, hanem az adott beteg képességei hatarozzak meg
elsésorban [33]. A harom vezet§ tiinet mellett fontos probléma a gyenge, nem koordinalt szopas, megnyult
etetési 1d0, a kifaradas a szajon keresztiili etetés soran, a gyenge falat mozgatas €s formalas. A visszatérd
pneumoéniak megjelenése aspiracié gyanujara hivhatja fel a figyelmet, ami lehet csendes, vagyis egyértelmil
bevezetd tiinet nélkiili is.
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Az oralis motoros funkcid karosodasa érinti mar a preoralis fazist, a szajnyitas limitalt lehet, az 6nall6 evésnél a
taplalék szajhoz juttatasa nehézségbe iitkdzhet. Az oralis szakasz problémai kdzé a gyenge harapas, a mandibula
mozgaskiterjedésének korlatozottsaga, a rdgdizomzat fokozodo kifaradasa tartozik. Ezek a tényezok a harapasi,
ragési képességet rontva novelik az étkezésre forditandé idot, hozzajarulnak a kifaradashoz, majd az elégtelen
taplalékfelvételhez. A kovetkezd fazis a nyelés faringedlis szakasza, ami szintén az izomzat gyengesége miatt
eredménytelen evéshez vezethet, mikozben a gégefé mikodése is zavart lehet, igy aspirdcié alakulhat ki. A
fejtartas sem stabil, igy kompenzatorikus testtartast vehetnek fel a betegek a nyelés eldsegitésére.

Az etetési nehézség komoly pszichés terhet jelent a betegnek és csalddjanak, az 6nallo evés képességének
elvesztése a gyermek kiszolgaltatottsagat fokozza. Az elhuzodo, iddigényes etetések miatt mas fejlesztés
hatranyt szenved, a csaladi tartalmas egyiittlét lecsokkenhet, elmaradhat.

Az etetési és nyelési problémak diagnosztizalasa

A sziilok, a gyermeket ellatok részletes kikérdezése utan, alapos fizikalis vizsgalatot kdvetden az evés, ragas,
nyelés folyamatanak megfigyelése alapvets. Az onallo iilésre képtelen betegeknél roviddel a diagnozis
felallitasat kovet6en és dysphagia tiineteinek megjelenése esetén videofluoroszkopos nyeletéses rontgen (VFSS -
videofluoroscopic swallow study) vizsgalat elvégzése szoba jon -amit lehetdség szerint az Osszetett
mozgasfolyamat még pontosabb megitélésére nyeldcsé manometriaval lehet kiegésziteni [32], ezen vizsgalatok
elérhetésége Magyarorszagon jelenleg még korlatozott. Uld betegek esetében nyelési, taplalasi nehezitettség
fellépésekor kezdjiik meg a kivizsgalast [6]. A vizsgalat soran az etetés a szokasos ételek egyikével és a szokott
moddon, testhelyzetben torténik, igy ad a vizsgalat redlis képet a taplalkozas folyamatardl, valamint esetleges
aspiracidé bekovetkezésérol. A vizsgalat megalapozza a terapias stratégiak kidolgozasat is, esetlegesen az étel
allaganak vagy akar az etetési testhelyzetnek a megvaltoztatasat. A masik vizsgald eljaras a fiberoszkopos
endoszkopos nyelésvizsgalat (FEES - fiberoptic endoscopic evaluation of swallow), ami bariumitatas és
sugarterhelés nélkiil végezhetd egy nasalis endoszkdp segitségével. Mindkét vizsgalat egyforman megfeleld
diagnosztikus lehetéséget jelent gyakorlott klinikus kezében [34].

Az etetési és nyelési problémak kezelése

A kezelés célja, hogy a megfeleld mennyiségli €s mindségli taplalékbevitelt biztositsa a gyermek szamara,
optimalizalja az evés folyamatat és minimalisra csdkkentse az aspiracié veszélyét, mikdzben az étkezések az
egész csaladnak kellemes élménnyé valnak.

Sem az oralis fazis oralis motoros gyakorlatokkal valod fejlesztésére, sem a faringealis fazis kiilonbozo
nyelésterapiakkal kapcsolatos evidencia szintli ajanlas nem sziiletett [34].

A kezelésben az ételek méretének, allaganak a gyermek igényére vald adaptalasa a legfontosabb [35]. A
preoralis szakasz nehézségét az aprobb darabokra vagott, kézzel is megfoghato ételek adéasa segiti. A pépes
étrend a ragasi nehézség esetén az evési folyamatot lerdviditi, keriilni kell a kdnnyen szétesd, morzsalodo
taplalékokat, a tapadds ételeket. A folyadékok siiritése pedig az aspiracid veszélyét csokkenti, bar a garatban a
nyelés utani reziduum kialakulasanak veszélyét noveli [32]. Javasolt ételcsoportok: piirélevesek, krémlevesek,
martasok, fézelékpiirék, husgombdcok, vagdaltak, pudingok, krémek, sodok, joghurtok, bébiételek, turmixitalok.
A gyermek pozicionalasa, iil6helyzetének megvaltoztatasa, kiilonbozé kanalak, cumisiivegek, szivoszal vagy
konyoktamasz hasznalata mind az ©Onallo evést timogatja, ami Onmagaban fokozza a nyelési folyamat
biztonsagossagat.

A kezelés folyamataban fontos fizioterapias szakember és - amennyiben elérhetd - evésterapeuta bevonasa.

Elengedhetetlen, hogy a nem megfeleléen taplalhatd gyermeknél, amilyen gyorsan csak lehet enteralis
taplalasterapia induljon el. Amennyiben az étkezésekre forditott id6 meghaladja a napi 3 6rat, enteralis taplalast
kell bevezetni [30]. Annak mddja a szakemberek és a sziil6k kozos dontése kell legyen, elséként rovidtavon
nazogasztrikus vagy nazojejunalis szondatéplalds, masodsorban tartos taplalasra gasztrosztoma kialakitasa jon
szoba. A jejunalis taplalas az aspiracid veszélye esetén valasztandod, kiilonosen a 1égzéstamogatasban részesiild
betegeknél. A gasztrosztobma az optimalis megoldéas, ha a szdjon keresztiili etetés veszélyes és elégtelen a
kaloriabevitel ily modon. Ez az elhtizodd szondataplalas veszélyeit is megel6zi. A gasztrosztoma kialakitasa
torténhet endoszkopos vagy miitéti iton. Ez utobbi jelenthet laparoszkopos vagy nyilt miitétet, melynek soran
sziikség esetén Nissen-féle fundoplicatio is elvégezhetd. A nyilt miitét relativ nagy felhasi metszéssel, fokozott
postoperativ fajdalommal és a rekesz megnyitasabol fakado léguti szovodmények veszélyével jarhat. A
laparoszkopos modszer ugyanakkor ezen szovodmények mellett az azonnali vagy a gyors extubaciot is lehetové
teszi [36]. A beavatkozas utan a lehet$ leggyorsabban kell a taplalasterapiat felépiteni.

22/48



Egészségiigyi szakmai iranyelv 002066
A spinalis muscularis atrophiardél, klinikumaroél és kezelésérol

Nincs egyontetli allasfoglalas azonban abban a tekintetben, hogy tiinetmentes SMA-betegeknél mikor és kinél
kell gastrostomat kialakitani, s részlegesen vagy teljesen ezen 4t taplalni. Vannak, akik aktiv, invaziv
taplalasterapiat vezetnének be kiilondsen az onalldan iilni nem tudok korében, masok azonban a sebészeti
beavatkozas rizikojat tartjak elsédlegesnek [3].

V1.4.2.2. Gasztrointesztinalis funkciézavar

Ajanlas 36

Az SMA betegeknél komoly komorbiditasi tényezd a gastro-oesophagealis reflux betegség, a
gyomoriiriilési zavar, puffadas, obstipacio. A GORB egyértelmii tiinetei esetén a diagnozis felallitasahoz
nincs sziikség eszkozos vizsgalatra, ugyanakkor sebészeti beavatkozas elott nyeletéses rontgen vizsgalat

elvégzése sziikséges. A GORB kezelése mind nem-gyogyszeres, mind gyogyszeres tton elindithato, terapia
rezisztens esetben miitét elvégzése is széba jon (C evidencia).

A gasztrointesztinalis funkcidézavar jellemzé megjelenési formai: GORB, gyomoriiriilési zavar, teltségérzés,
puftadas, obstipacio.

A reflux betegség a spinalis muscularis atrophidban szenvedd betegeknél mind a morbiditdsban, mind a
mortalitasban donté tényez6. Csendes forméban is jelentkezhet, recidivald pneumonidkat okozva, vagy akar
életet veszélyezteté hevességgel is felléphet [36]. Gastrooesophagealis refluxbetegségre utalhat a regurgitacio,
nyeldeklés vagy hanyas evéseket kovetden, mellkasi és hasi diszkomfort megjelenése, kellemetlen lehelet,
hatrafeszitett testtartas, mindezek pedig étel-visszautasitashoz vezethetnek, az alultaplaltsag veszélyét hordozva.
A nem ritka gyomoriiriilési zavar szintén a koros reflux tevékenységet fokozhatja.

A gyakori teltségérzet, puffadas a szabalytalan bélmozgasok kovetkezménye, rontva az étvagyat.

Az obstipacio igen gyakori a betegek korében, ami részben motilitaszavarbol, rostszegény étrendbdl, elégtelen
folyadékbevitelbdl, részben pedig a hasfali izomzat hypotoniajabol fakad.

Gasztrointesztinalis funkciozavar kivizsgalasa [3]

Egyértelmi refluxtevékenység esetén a klinikai megfigyelés elég, a 24 6ras pH-mérés vagy impedancia vizsgalat
rutinszerti elvégzése nem alatamasztott, eszkdzos vizsgalati eredmény a diagnézis felallitdsdhoz nem sziikséges.
Amennyiben azonban ennek sebészeti korrekcidja elengedhetetlenné valik, nyeletéses rontgenvizsgalat
elvégzése ajanlott részben az anatomiai rendellenesség kizarasa, valamint a GOR egyértelmii dokumentalasa
miatt. Szcintigrafia elvégzésével a lassu gyomoriiriilés vizualizalhato.

Gasztrointesztinalis funkciézavar kezelése

GORB
nem gyogyszeres kezelési mod:

e pozicionalas

e taplalasi stratégia megvaltoztatasa (taplalék siiritése, gyakori, kisebb mennyiségii taplalas, ételallergia
gyanujanak esetén eliminacios diéta bevezetése extenziven hidrolizalt, aminosav alapli, 6 honapos kor felett
szb6jaalapu tapszer kiegészitésével, zsirtartalom csokkentése, a LES (alsé oesophagealis sphincter) nyomasat
csokkentd ételek keriilése pl. zsirban gazdag, fiistolt ételek, erds fliszerek, hagyma, fokhagyma, paradicsom,
csokoladé, kakao, szénsavas italok, erds kavé és tea, mentollal és fodormentaval izesitett termékek valamint
transpyloricus-jejunalis taplalas bevezetése [37].

gyogyszeres kezelési mod:

e PPl vagy Hjreceptor blokkold, ezek kozil az elsé valasztandd gydgyszer csoport a PPI, ennek
kontraindikacidja, mellékhatdsa esetén a Hp-receptor blokkolo
e Dbaclofen, eredménytelen eldzetes gyogyszeres kezelés utan, és a mitét el6tt (Rosen, Publish ahead of print)
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e prokinetikus kezelés rutinszerii bevezetése a gyenge hatékonysag és mellékhatasprofil miatt nem javasolt
[32].

mitéti megoldas:

¢ Nissen-féle fundoplicatio [37].

Obstipatio (ennek megoldasa a GORB-ra is jotékony hatassal van)

o a székletiirités rendezés modja hasonld az egészséges kortarsakhoz, aspiracidé veszélye esetén azonban a
szajon keresztilli gyogyszerelés veszélyét figyelembe kell venni: étrendi javaslat, mint élelmi rost és
folyadékbevitelének megemelése, székletlazito tartos adasa [32].

Elhiz6dé gyomoriiriilés, diszmotilitas
o prokinetikum (domperidon, metoclopramide)

A gasztrosztoman torténd etetés a koros reflux tevékenységet nem mérsékli. Az 6nalldan nem w6 betegeknél,
akiknél a taplalhatosag biztositdsa érdekében altaldban elkeriilhetetlen a beavatkozas, gyakran egyiilésben
torténik a Nissen-féle fundoplicatio elvégzésével. A terdpiarezisztens GOR dnmagaban is indikaciot jelenthet, ha
a sebészeti és aneszteziolodgiai kockazat kisebb, mint a m{itété, ugyanakkor konszenzus még nem sziiletett ebben
a kérdésben [3].

Taplalasi stratégia enteralis taplalas esetén [32]:

e 1 év feletti kisdedeknek rosttartalmu, standard polimer tapszer (1,0 kcal/ml) adasa ajanlott

e magas kaloriatartalmua (1,5 kcal/ml), rosttartalmua tapszer a kis volument tolerald betegek esetében ajanlott,
mikdzben a megfeleld folyadékbevitelt monitorizalni kell

e csecsemOkorban anyatej vagy standard anyatejpétld tapszer vagy egyénre szabott csecsemoékori enteralis
formula adasa javasolt

e a taplalasi rehabilitaciot kovetéen fenntartd enteralis taplalasként alacsony zsir-, alacsony kaloria-, magas
rost- és szintén magas mikroelemtartalmi tdpszer adasa ajanlott

o GORB esetén szoja alapu tapszerrel torténd probaetetés javasolt

e a piirésitett étel szondan vagy sztoman torténd beadasa a taplalék elégséges mennyiségi és mindségi
Osszetételét valamint a taplalas biztossagossagat veszélyezteti

e magas kaldria sziikséglet vagy csupan kis mennyiségek toleralasa esetén a nappali bolustaplalas éjszakai
folyamatos taplalassal egészithet6 ki.

V1.4.2.3. Novekedési és a malnutriciobdl (alul- vagy tultaplalasbél) fakado kovetkezmények

Ajanlas 37
Elengedhetetlen a beteg novekedési és sulygyarapodasi iitemének pontos kovetése. A cél minden beteg
sajat iitemii novekedésének és sulygyarapodasanak fenntartasa, idedlis esetben az eltérd testosszetételilk

miatt sulygyarapodasi és novekedési iitemiiket a testmagassaghoz viszonyitott silypercentilis gorbén a 10-
25 percentil kozott kell tartani.

SMA-ban szenvedd betegek mind novekedési zavarra, mind malnutriciéra hajlamosak. A novekedési zavar az
onalléan nem iil6 betegeket érinti elsdsorban, kisebb részben pedig az iiloket. A talstly pedig az iil6 és jaroképes
betegek sajatja. Ezen betegeknek eltérd a testdsszetétele, a zsirmentes testtomege kisebb, mig a zsirtomege
magasabb a normal populaciohoz viszonyitva. Még tercier kdzpontban gondozott betegek kozott is 29%-ban
talaltak talsulyt, 35%-ban alultaplaltsagot, 35%-ban optimalisan alacsonyabb D-vitamin bevitelt, a taplalék mind
kaloria-, mind fehérjetartalma a betegek tobbségénél nem volt megfeleld [38].

Az egészséges populacioban alkalmazott BMI hasznalata alabecsiili a testzsir’% nagysagat [39]. SMA-ban
szenveddk elfogadhatd zsirtdmeg mellett az alacsonyabb zsirmentes testtomegiik miatt a testmagassag és
testtomeg percentilis rendszerben alultaplaltaknak adddnak [33]. Tehat a normal BMI rendszer az SMA-betegek
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idealis sulyat nem reprezentalja. A kevesebb fizikai aktivitds, az alacsonyabb zsirmentes testtomeg és a szintén
alacsonyabb anyagcsere ¢s kaloriaigény mind a tulsuly kialakulasanak veszélyét rejti magaban.

Novekedési és a malnutriciobdl fakadé kovetkezmények kezelése

Anamnézis felvétel, fizikalis vizsgalat és a beteg novekedés és sulygyarapodasi litemének pontos kovetése
megalapozza a sziikséges terapids 1épéseinket. A cél minden beteg sajat ilitemli novekedésének ¢és
sulygyarapodasanak fenntartdsa. A testméretek mérése sokszor nem konnyl pl. esetleges contracturak
kialakuldsa miatt, ez esetben szegmentalis mérések segithetik a hosszfejlédés megitélését [32]. A testosszetétel
megitélésére a borredd vastagsag, a felkar keriilet vagy akar a bioeletromos ellenallas mérésével és DEXA
vizsgalat segitségével tajékozodhatunk [32]. A taplaltsagi allapot megitéléséhez hozzajarul a taplalasi zavar
fiiggvényében 6-12 havonta végzett, mikroelemekre is kiterjedd (pl. D-vitamin, vasstatusz, Ca, pH-szint)
laborvizsgalat. Dietetikus segitségével egy 3 napos étrendi naplo alapjan a taplalkozas mennyiségi és mindségi
Osszetételérdl kaphatunk informaciot, figyelve a folyadék és a makro- illetve nyomelemek mennyiségére is.
Jelenleg evidencia szintii ajanlas nincs, hogy sszetételében ne a kornak, nemnek megfeleld kortarsak étrendjét
kovesstik, ugyanakkor a kisebb izomtomeg és a mozgasszegény életmod miatt kisebb a kaldriasziikséglete ezen
betegeknek. Egyéni megfigyelések beszamolnak az elementaris vagy semielementaris tapszeres taplalas
elényeirdl, mint a megfeleld6 novekedés, mérsékeltebb haspuffadas, eredményesebb kohdgés és a csdkkent
valadéktermelés. Ebben az esetben a gyermek fejlédését még szorosabban laborvizsgéalatokkal kiegészitve és
dietetikusi feliigyelettel kell kovetni, fokuszalva a tapanyagok megfelel aranyl és mennyiségii bevitelére [38].
A sulyos SMA-betegek kozott gyakori szekunder zsirsavoxidacids zavar - aminek hattere pontosan még nem
ismert - alapjan merilt fel a magas szénhidrat-alacsony zsir vagy kozepes szénlancu trigliceridekbdl allo diéta
bevezetésének jotékony hatasa, ennek igazoldsa azonban még varat magéara.

Az SMA-ban szenvedd betegek tulstlyra vald rizikdja miatt a sulygyarapodasi és novekedési litemiiket a
testmagassag és testtomeg percentilis gérbéken az alacsony régidban, 10-25 percentil kozott kell tartani [3].
Jelenleg még betegspecifikus percentilgorbék nem allnak rendelkezésre [6].

Az 6nallo iilésre képtelen betegek taplalasdhoz gyakran hamar sziikséges rovidebb tdvra nasogastricus vagy
nasojejeunalis tapszonda, hosszabb tavra pedig a gastrostoma kialakitasa (akar Nissen-féle fundoplicatioval vagy
anélkiil). Az iil6 betegeknél a tapszonda gyakran csak kiegészitd taplalast tesz lehetové, amig a szajon ati etetés
is lehetséges. A jard betegek kozott ritka a nyelészavar és a taplalasi nehezitettség, ebben a betegkdrben a talsuly
kovetkezményeként kialakuldé metabolikus szindroma, magas vérnyomas és diabetes mellitus megel6zésére kell
térekedniink [6].

Mind az 6nalléan nem iilék, mind az {16 betegek korében alacsonyabb a csontdenzitas, ami rekurrald térésekhez
vezet a betegek egy részében. Ennek felmérésére a DEXA vizsgalat javasolt évente, kiegészitve D-vitamin szint
méréssel [6].

Dietetikusi tanacsadas csecsemé-és kisdedkorban 3-6 havonta javasolt, ezt kovetden évente.

Tapanyagcélok [40, 41]:

e Energiabevitel: 7-11 kcal/testmagassag cm/nap
Az energiabevitel nyomon kdvetése és sziikség szerint modositasa javasolt.

Fehérje ajanlott napi bevitel: 1-2 g/ttkg az idealis testtomegre vonatkoztatva, az életkor, metabolikus allapot
(katabolizmus), és fizikai aktivitas figyelembe vételével.

A megfelelé fehérje ellatottsag hozzajarul az izomzavarok és izomvesztés minimalizaldsdhoz, azonban az
esetleges vesebetegségek kialakulasanak veszélye miatt a napi 2 g/ttkg-ot meghalado fehérjebevitel ellenjavallt.

e Zsir: az étrend zsirtartalma a napi Osszenergiabevitel 30%-at ne haladja meg. A csokkentett zsirtartalmi
étrend javitja a gyomoriiriilést, csokkenti a reflux, és ezaltal az aspiracié veszélyét.

e Szénhidrat: az 6sszetett szénhidratok nagy mennyiségli fogyasztasanak, és az egyszerii cukroknak a keriilése
ajanlott. A szénhidrat bevitel a napi non-protein kaloriaigénynek kb. 60%-at fedezze.
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V1.4.2.4. SMA-betegek taplalasterapiaja akut betegség esetén

Ajanlas 38

A betegek a katabolikus és éhezéses allapotokra érzékenyen reagalnak, ezért az 6nallo iilésre képtelen
vagy iilé betegeknél 4-6, a jaré betegeknél 8-12 dran beliil a taplalasterapiat optimalizilni kell. A
posztoperativ kaloriabevitelt is azonnal el kell kezdeni (C evidencia).

A Dbetegek a katabolikus és ¢hezéses allapotokra érzékenyen reagalnak, a csokkent izomtdmeg mellett
metabolikus acidozis, hypoglikémia, eletrolitzavar konnyen kialakul [42]. Mésodlagos mitokondrialis
diszfunkcio, a mitokondrialis zsirsav oxidacid karosodasa figyelheté meg, kiillondsen a nem-iilé és az iild
fertézés kapcsan a GORB fokozddasa és a gyomoriiriilés tovabbi lassuldsa is megfigyelhetd, ami sulyos
helyzetet teremthet. Ezért nagyon fontos, hogy elkeriiljiik az elhuzod6 éhezést, kiilondsen akut betegségek
esetén. A taplalasterapiat optimalizalni kell (atmenetileg gyakoribb, vagy folyamatos taplalas, ill. kiilonb6zo
mértékben bontott fehérjét tartalmazo formula), teljes kaloriabevitelre kell torekedni a betegség ellatasat kdvetd
4-6 6ran (jobb motoros funkcidju betegeknél 8-12 6ran) beliil akar enterdlis, akar parenteralis, akdr vegyes uton.
A postoperativ kaloériabevitelt is azonnal el kell kezdeni, hogy megelézhetd legyen az izomzat katabolizmusa,
kiilénosen a csokkent zsirraktarral rendelkezék korében [3].

VI1.5. SMA betegek intenziv ellatasa, aneszteziologiai feladatok

Az SMA-s betegek szamos helyzetben szorulnak intenziv osztalyos ellatdsra, részben akut allapotromlas,
részben tervezett vizsgalatok, beavatkozdsok alkalmaival. Perioperativ ellatasuk, érzéstelenitésiik specialis
aneszteziologiai gyakorlatot igényel [44].

V1.5.1. Akut allapotrosszabbodas az otthoni kérnyezetben

Ajanlas 39

Javasolt, hogy a teriileten, gondozasban all6 SMA-betegek heveny allapotrosszabbodasuk esetére
elozetesen felallitott, egyedi terv alljon rendelkezésre otthoni kezelésiik médositasara, eszkaldlasara. E
terv tartalmazza személyre szabottan azokat a hatarokat, amelyeken beliil az otthoni ellitas intenzitasa
biztonsagosan emelheté (mint pl. a valadék-eliminacié, a pozitiv nyomasd noninvaziv vagy invaziv
lélegeztetés mértékének fokozasa a helyi adottsagok, a beteg ¢és a csalad szempontjainak
figyelembevételével) (C evidencia).

A teriileten gondozott SMA-s (koziiliik is foleg a csak fekvd vagy iil6) betegek sokszor mar eleve, preventiv
vagy terapias jelleggel, komplex otthoni ellatasban részesiilnek. Javasolt, hogy e komplex ellatas részleteit egy
terapias terv tartalmazza. Az altalanos aspektusokat tekintve jo alapként szolgalhat példaul a ,,Together for Short
Lives” alapitvany kezelési utmutatéja (,,A Core Care Pathway for Children with Life-limiting and Life-
threatening  Conditions:  http://www.togetherforshortlives.org.uk/wp-content/uploads/2018/01/ProRes-Core-
Care-Pathway.pdf) [45]. Ismert, hogy a beteg gyermekeknek, csalddjuknak, az egészségligyi -ellatd
intézményeknek és a tarsadalombiztositasnak is érdeke, hogy az interkurrens epizodokat, ha csak lehetséges, az
otthoni kornyezetben és/vagy ambulansan kezeljék [46]. Kivanatos, hogy az ilyen heveny allapotromlas
megoldasara is tartalmazzon a fenti terv megfeleld atmutatast [47]. Ennek segitségével felkésziilhetiink a mar
meglévo terapia (pl. noninvaziv 1élegeztetés, valadék- eliminacid, fizikoterapia) modositasara, intenzifikalasara,
uj gyogyszerek (pl. horgdtagitok) vagy eszkozok alkalmazasara - ezek az akut helyzetben késedelem és
kapkodas nélkiil bevethet6k. A terapias terv természetesen megvonja a helyi lehetdségek hatarait is, amikor
meghatarozza, hogy milyen esetekben, melyek a korhazba utalas kritériumai.

Ezen betegeket idealisan multidiszciplinaris megkozelitésben lehet kezelni [48]. A multidiszciplinaris team
vezetje altalaban neurologus, esetleg pulmonologus, tagjai pedig a helyi sajatossagok figyelembevételével
példaul haziorvos, fizikoterapias szakember, gyermekintenziv/aneszteziologus, gasztroenterologus illetve
ortopéd szakorvos stb. lehetnek. Fontos a palliativ ellatas korai integracioja is.

Adott esetben ,,case-manager” kijelolése valhat sziikségessé a beteg élethelyzetének atmeneti vagy tartdsabb
kezelésére. A gondozas koordinalasat a késGbbiekben a haziorvos végezheti [3].

26/48


http://www.togetherforshortlives.org.uk/wp-content/uploads/2018/01/ProRes-Core-Care-Pathway.pdf
http://www.togetherforshortlives.org.uk/wp-content/uploads/2018/01/ProRes-Core-Care-Pathway.pdf

Egészségiigyi szakmai iranyelv 002066
A spinalis muscularis atrophiardél, klinikumaroél és kezelésérol

V1.5.2. Siirgosségi/Intenziv osztalyos ellatas

Ajanlas 40
Javasolt, hogy akut allapotrosszabbodds miatt intenziv ellitisra keriillé SMA- betegek el6zetesen
felallitott, egyedi terapias tervvel rendelkezzenek. E terv tartalmazza az ellitias személyre szabott céljait,
aspektusait (az intubalas/extubalas/tracheostomia, valamint a szedalas és komfort terapia kritériumait; a
beteg anatémiai/fiziologiai jellemzéit, biologiai és pszichologiai sziikségleteit, a csalad szempontjait) (C
evidencia).

A javaslatok elsGsorban az intenziv vagy siirgdsségi osztalyra keriild, csak fekvo, vagy iil6 (1. - IL. tipusu) SMA-
s gyermekek ellatasara vonatkoznak, de kisebb mértékben hasznosak lehetnek a jaroképes (III. tipusu) betegek
esetében is.

Az SMA-s gyermekeknek ¢és csaladjuknak ismernitik kell a betegség kronikus aspektusain, progndzisan kivill a
heveny allapotromlasok jellemz6 okait, szokasos lefolyasat. Minden érintett szamara az a legrosszabb, ha az akut
helyzetben kell végiggondolni az egyes terapias dontéseket, azok teljes komplexitasaban.

A kezelés céljait, a terapias tervet ezért javasolt idejekoran, a betegség stabil allapotdban meghatirozni a
szakemberek fent emlitett csoportjanak [47]. A tervet a kortorténet, a mar rendelkezésre allo leletek, adatok (pl.
korabbi spirometria, alvaslabor eredmények, stb.) segitségével, a gyermek és a csaldd preferenciai mentén
javasolt kialakitani.

Ajanlas 41

Akut allapotrosszabbodas miatt intenziv ellitasra keriillé SMA-betegeknél elsédleges cél a valadék-
eliminacio fokozasa (eszkozos, ennek hidnydban manualisan asszisztalt kohogtetéssel és fizikoterapiaval),
valamint a lehetéleg noninvazivan végzett pozitiv nyomasi lélegeztetés paramétereinek egyénre szabott,
betegmegfigyeléssel és miiszeres ellendrzéssel kontrollalt emelése. A hozzaadott oxigén mértéke a leheto
legkisebb legyen; empirikus (légiti nyomasterapia helyett alkalmazott) oxigénkezelés nem javasolt.
Folyamatos pozitiv 1éguti nyomas (CPAP) hasznilata csak kivételesen/atmenetileg javasolt (azoknal, akik
nem képesek a noninvaziv 1élegeztetogéppel 6sszehangolt sajat 1égzésre) (V1.5.1. abra) (C evidencia).

Az akut allapotromlés ellatasanak alappillére a pozitiv nyomasu (lehetéleg noninvaziv) lélegeztetés, vagy a mar
zajlo 1élegeztetés paramétereinek emelése. Hasonloan fontos a valadék-mobilizalas intenzifikalasa [3]. Eszk6z0s,
ennck hidnyaban manualis kohogtetés és fizikoterapia alkalmazasa javasolt. A kohdgtetd pozitiv/negativ
nyomasértéke 30-40 vcm-re, vagy a beteg altal toleralt értékre allitando be [47]. A pulmonalis tdmogatas
ellendrzése vérgazvizsgalattal, illetve a kilélegzett vagy transzkutan széndioxid-szint monitorozasaval torténhet.

Fontos a beteg anatomiajanak ismerete, az esetleges nehéz 1égutbiztositasra valo felkésziilés. A késdi tizenéves
korra az SMA Il.-es betegek koriilbeliil 30% -anal szajnyitasi nehézség jelentkezik, ez 30-50 éves korra
koriilbelil 80% -ra emelkedik [47]. Ezen kiviill temporomandibularis kontraktara, ankylosis, a nyak
reklinacidjanak korlatozottsaga alakulhat ki.

Amennyiben felvételkor a gyermeket intubaltuk, az extubaciora lehet6leg minél korabban, helyi protokoll
szerint, a hozzaadott oxigén mennyiségének minimalisra csokkentése utan keriiljon sor [47]. A tubus
eltavolitasat kdvetden noninvaziv 1élegeztetés hasznalhatd. A tracheostomia ritka kivételektdl eltekintve nem
stirgdsséggel végzendd beavatkozas; a beteggel és csaladjaval egyeztetve, csak akkor javasolt, ha a noninvaziv
1élegeztetés valamilyen okbol ellenjavallt vagy nem hozza meg a vart eredményt [3, 47].

A fentieken til kiemelten fontos még a folyadék- elektrolit haztartas és a taplaltsagi allapot optimalizalésa is.

Kardialis probléma ritkan jelentkezik, néha (foleg elérehaladott esetekben) az autondém idegrendszer zavarat (pl.
bradycardiat) észlelték.
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VIL.5.1. abra: Az SMA-betegek intenziv osztilyos ellatasanak szempontjai
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V1.5.3. Anesztézia, perioperativ periédus

Ajanlas 42

SMA-betegeknél gondos preoperativ allapotfelmérést és rizikobecslést kovetéen aneszteziologiai terv
kialakitasa javasolt, hogy — az els6sorban pulmonalis jellegli — sz6v6dmények megel6zhetéek legyenek. A

posztoperativ 6rzés a csak fekvé, vagy iil6 (SMA I-11.) betegeknél emelt szintii osztalyon javasolt, a
légzéstamogatas és valadék-mobilizacio intenzifikalasaval (V1.5.2. dbra) (C evidencia).

Az SMA-s gyermekek esetében anndl nagyobb anesztezioldgiai kockazattal kell szdmolni, minél korabban
jelentek meg az alapbetegség tiinetei [48]. Extraneuralis manifesztaciok (congenitalis vitium, csonttorések,
osteopenia) leggyakrabban a neonatalis formaban (,,SMA 07) fordulnak eld. Az enyhébb tipusokban, ahogyan
feljebb is jeleztilk, a kardialis problémak ritkdbbak, bar az irodalomban hirtelen szivmegallast, vegetativ
szabalyozasi zavart (pl. bradycardiat) leirtak.

A csak fekvo és/vagy il6 gyermekeknél a legfontosabb aneszteziologiai szempont a pulmonalis szovédmények
(atelectasia, aspiracio, hipoventilacio) megelézése. A miitétre valo felkésziilésnél javasolt felmérni:

a taplaltsagi allapotot,
az esetleges varhatd intubéaciés nehézséget (elsdsorban az SMA II-lll-betegeknél lehet probléma az
elégtelen szajnyitas, a temporomandibularis iziilet kontrakturaja, ankildzisa, a nyaki gerinc immobilitasa),

e  a gastrooesophagealis reflux mértékét.

Aktualis infekcid esetén, az elektiv mitétek halasztdsdnak megitélésekor szokasosnal konzervativabb
megkdzelités ajanlott [49].

A malignius hyperthermia, rhabdomyolysis kockazata nem fokozott.

A posztoperativ 6rzés emelt szintl ellatoegységben, a csak fekvo és/vagy iilé betegeknél jellemzbéen noninvaziv
1élegeztetés mellett torténjen (sziikség esetén megemelt paraméterekkel). A vér oxigéntelitettségén kiviil a
kilégzett vagy transzkutan CO; ellendrzése is javasolt.

Az érzéstelenitéshez barmilyen szer hasznalhatd, bar az opiatokkal, illetve a neuromuscularis blokkolokkal
fokozott 6vatossag ajanlott. Ez utdbbiakkal kapcsolatban megemlitendd, hogy a rajuk valo érzékenység fokozott,
a szer hatasa jellemzoen felfiiggesztés utan is hosszabb lehet, és eléfordulhat, hogy a relaxometrids mérés nem
ad megbizhat6 eredményt [50].

Regionalis anaesthesia is alkalmazhato.

A perioperativ id6szakban nagy hangsulyt kell helyezni a hypo-, esetleg hyperglykaemia elkeriilésére.
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VIL.5.2. abra: Az SMA-s betegek perioperativ ellitisanak aneszteziologiai szempontjai
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V1.6. SMA betegek rehabilitacioja

SMA betegek esetében a komplex rehabiliticios intervenciét mar a diagnozist kovetden el kell kezdeni SMA
esetén [51]. Ezzel novelheté a maig egyetlen gyogyszeres terapia hatékonysaga SMA-ban, javithato a
funkcionalis allapot és életmindség, valamint nem utolséd sorban a gyermek életkilatasa. A gyogyszeres terapia és
a rehabilitacids intervencid egymast potencirozza, hatékonysiaga a csalad bevondsaval, aktiv részvételével
fokozhato [52, 53].

V1.6.1. SMA betegek rehabilitacios stratégiaja

A rehabilitacios intervencid célja SMA-ban az izomvesztésb6él adodd masodlagos kovetkezmények megel6zése,
kezelése révén a lehetd legjobb funkcionalis allapot elérése. A team munkan alapuld rehabilitacié és a
gyogyszeres terapia a lehetd legjobb funkcionalis allapot elérését segiti [52, 53]. A rehabilitacios intervencio
minden eleme egyforman fontos: a mozgasallapot felmérése, az egyéni fizioterapia/gyogytorna, a kombinalt
fizikoterapias eljarasok, a szkoliosis monitorizalasa, a gerinc stabilizal6 miitét terminalasa, az egyedi mintavétel
alapjan késziilo testkozeli ortézisek, pozicionalok, sinek, a mobilizalast, az 6nalldé mobilitast, a személyi higiénét
konnyité gyodgyaszati segédeszkdzok, a rehabilitacios gondozas €s nem utolsd sorban a sziilé edukacio-, és
trénig.

V1.6.2. F6bb rehabilitaciés teendék

Fontos szempont a dinamikus funkciok megdrzése és a poszturalis stabilitds biztositasa egyedi ortézisellatas
(sinek, pozicionaldk), a kontrakturdk megeldzése egyéni adaptaciok tervezésével és kialakitasaval. Elonyos a
gerinc spindlis fuzidja (stabilizald gerincmiitét), a megfeleld légzésfunkcido és koriiltekinté preoperativ
elokészités mellett. Mindezeken tulmenden figyelmet kell forditani a decubitus prevenciora is [52, 53].

Sulyossagi besorolas és a rehabilitacio aspektusai

Az SMA klinikai differencialasaval (SMA 1, 11, III) paralell a motoros deficit, az izomerd, a 1égzés, taplalkozas
terén bekovetkezett valtozasok a sulyossagi besorolas fobb szempontjai. Bar az izomtesztek nem adnak teljesen
realis képet a gyermek funkcionalis képességeire vonatkozoan, mégis alkalmasak az allapotvaltozas kovetésére,
a gyogyszeres terapia hatékonysaganak igazolasara. A mérések/tesztek egyuttal lehetové teszik a funkcionalis
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allapot valtozasanak jellemzését a spontan €s akaratlagos tomegmozgasok, az iziileti mozgasterjedelem stb., és a
kompenzacios mechanizmusok kialakulasan keresztiil.

Sulyos: akaratlagos mozgasra képtelen vagy jelent6sen korlatozott, iilni nem képes, noninvaziv vagy invaziv
1élegeztetésre szoruld, Onellatasi tevékenységre képtelen, teljes kiszolgalast igényld beteg, akinek legalabb 4
tarsbetegsége is van.

Kozepesen silyos: aktiv mozgéasai vannak, képes iilni (akar pozicionalassal), kerekesszéket hasznal, nem
igényel 1¢élegeztetést, onellatdsban segitségre szorul, 2-3 tarsbetegség diagnosztizalhato.

Enyhe: jaroképes (akar segédeszkozzel), Onellatasi tevékenységben minimalis segitséget igényel, maximum 1
tarsbetegség van jelen.

Tarsbetegségek jellemzése: oszteoporozis, szomatikus disztrofia, iziileti kontraktura, alvasi apnoé/alvaszavar,
restriktiv 1égzészavar.

Az allapot sulyossaganak jellemzésére alkalmas vizsgalatok: FNO: izomer6 funkcid, izomtonus funkcidé, ROM,
izlileti mobilitas, fajdalomérzés, kéz és karhasznalat, iziileti mozgékonysag, alaptesthelyzet valtoztatasa.
Jarasvizsgalat: 6 perc alatt megtett tavolsag, séta tempoban 10 méter megtételének ideje.

VI1.6.3. SMA-ban alkalmazott intervenciok

Ajanlas 43

Ahhoz, hogy optimalizaljuk az intervenciot, reilis egyéni célokat kell kitiizni és megvalésitani. Csak
Sfolyamatos dllapot-monitorizdldssal lehet az intervenciét az aktualis allapothoz, a korkép stadiumahoz, az
életkorhoz és legf6bbképp az izombeteg funkcidéihoz szabni [50]. SMA-ban fontos szempont a
szubmaximalis terhelés és az aktualis allapotfiiggd, egyedi megoldasok keresése. A komplex rehabilitacio
gyogytornara alapul: nyujtégyakorlatok alkalmazasa, kontraktira preventio, passziv/aktiv gerinc-, és
1égz6 gyakorlatok, hidroterapia. Fontos szempont a mobilitas segitése (ortézisek, jarassegitok,
kerekesszék), megfelelé (sz.e. fekvé-, iil6-, all6-) pozicionalok alkalmazasa, kalorizalas, sziil6-edukacio és
pszichoszocialis segitségadas [52, 53] (C evidencia).

VI1.6.4. Stadiumfiiggé multidiszciplinaris stratégia

Fekvé: Léguti infekciok, aspirdcié megelézése, 1éguti valadék leszivasa, fizioterapids passziv moédszerek
alkalmazasa, iziiletek kimozgatasa, végtagok nyujtasa, kezek aktiv mozgésanak facilitalasa, fekvé pozicionalas,
kontraktira megeldzése, stabil testhelyzet a szallitas soran.

Uléképes: Lokomocio és transzferek tanitdsa, léguti valadék mobilizalasa (passziv, mechanikus és 1égzdizom
erdsitdé eszkdz hasznalata), légzbtorna, szkoliozis monitorizaldsa, stabilizald gerincmiitét, rendszeres
hidroterapia, az iziiletek passziv és aktiv nyujtasa, iil6-, all6 pozicionalas (amennyiben gydgyszeres terapiaban is
részesiil), 6nalld6 mobilitas, proximalis stabilitas segitése (allitd eszk6zok, elektromos kerekesszék), jarastanitas
(szubmaximalis terhelés, kifaradas megelézése), személyi higiénét segité eszkozok, onellatasi tevékenységek
tanitasa.

Jaroképes: Szubmaximalis terhelés, iziileti kontrakturdk mérséklése, nyujté- és elsGsorban izometrikus
gyakorlatok, 1égz6-, gerinctorna, a 1éguti valadék kiiiritését segitd, 1égzdizom stimuldld eszkdzok hasznalata,
szkoliozis monitorizalasa, rendszeres hidroterapia, szimmetrikus iilés segitése, iildpozicionald, specialis
szobakerékpar hasznalata, 6nalld jaras megérzése, sz.e. egyéb egyedi végtag/iziilet pozicionalok, gydgycipo,
sz.e. kerekesszék ellatas, személyi higiénét segitd eszkozok, az 6nallosdg megdrzése. Az eldbbieken tilmenden
soha ne feledkezziink meg a beteg, az egészséges testvér és a sziilok lelki tamogatasrol.
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VI.6.5. Légzésrehabilitacio fizioterapiaja

Ajanlas 44

SMA-ban relativ megtartott rekeszizom funkcié, és bordakozi izomgyengeség dominal [54]. Az
izomgyengeség progressziojaval gyengiil a mély belégzés és a hatékony kohogés, ami valadékretenciohoz
vezet [54, 55]. A gyogytorna feladata a végtagok nyijtasa, az iziileti mozgasterjedelem novelése mellett, a
valadékmobilizalas, és tanitasa sziiloedukacié keretében. A mellkasi fizioterapia eszkozei: poszturalis
drenazs, manualis vibracidés- és perkussziés technikak. Mindaddig hatékonyak, amig a 1égzéizmok ereje
viszonylag megtartott. Az izomgyengeség progredialasaval a belégzé izmok a lassi, mély belégzést segito
ezkozokkel (PEP/RMT maszK) erdsithetok, amennyiben a belégzést legalabb 3 masodpercig fenntartja a
gyermek [52]. igy novelhetjiik a belégzett térfogatot, erésithetjiik a belégzésben részt vevé izmokat, és
helyreallithatjuk a tiidé hyperinflaciojat [54, 55]. A manualisan asszisztalt kohogés, és a belégzett levego
mennyiségét noveld technikak javithatjak a kohogés hatékonysagat. Nem lehet eléggé hangsulyozni, hogy
SMA-ban a mechanikus kohogést segité késziilék (cough assisstant) a leghatékonyabb. A légzéstamogato
eszkozok javitjak a beteg komfortérzetét és életmindségét, e mellett alkalmasak a beteg életkilatasainak
meghosszabbitasara [54, 55]. A restriktiv 1égzészavar megel6zésében a komplex médszerek alkalmazasa a
legeredményesebb [53] (C evidencia).

V1.6.6. Szkeletalis sz6vodmények rehabiliticioja

Ajanlas 45

iziileti és csipé komplikaciokhoz vezet az izomgyengeség és izomatrophia SMA-ban. Egyedi ortézissel
megel6zhetd, lassithaté, mérsékelhetd a kontraktura. Sokaig nyidjthaték maradnak az izmok a rendszeres
végtagnyujtassal, melyre a sziilok is megtanithaték. Az izomgyengeség miatt SMA-ban gyorsan progredial
a kyphoscoliosis. A diszkonforton tul, neheziti a megfeleld iilést és 1égzést. Hasznos az aszimmetrikus iilés
megeldzése egyedi iiléspozicionalassal, és rendszeres gerinctorna, hidroterapia alkalmazasaval [54, 55]. A
jol elokészitett gerinc stabilizdlé miitét, a gyégytorna és a kombinalt fizioterapids médszerek a
funkcionalis allapot és az életminéség javulasat eredményezik (C evidencia).

VI1.6.7. SMA betegek allapot felmérésére és kovetésére hasznalhaté tesztek

Ajanlas 46
A betegek jol toleraljak a vizsgalatot, konnyen Kkivitelezheték, de legfobb elonyiik, hogy reilis képet adnak
az aktualis allapotrol, és jol mutatjak a progresszio iitemét.

The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders (CHOP INTEND) [54].
FMS (Functional Motor Scale) for SMA

Egyes testrészek vizsgalata: Zupan Functional Test, Brooke Upper Extremity Scale, Vignos Lower
Extremity Scale az alsé végtagok vizsgalatara.

Motor Funcional Measure (MFM): A silyossag megitélésére és a progresszi6 kovetésére. A motoros
funkciok vizsgalatara alkalmas, a mindennapi aktivitast és a kornyezethez alkalmazkodast kivéve, ezért
FIM/WeeFIM-mel kiegészithet6.

Izomeré vizsgalat: BMRC (British Medical Research Council) hasznilhaté a f6 izomcsoportokban
valamint a végtagok, torzs izomerejének és valtozasanak kovetésére (C evidencia).
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V1.6.8. Kimeneti mérések

The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders (CHOP INTEND) [54].
Motoros funkcidk vizsgadlata: Hammersmith Neonatal/Infant Neurological Examination, Expanded
Hammersmith Functional Motor Scale (HFMSE), MFM (motor function measure).

MRC (Medical Research Council) scale, Range of motion (ROM): goniometria

Motor Funcional Measure (MFM) FIM-mel/WeeFIM-mel kiegészithetd.

Izomerd vizsgalat: BMRC (British Medical Research Council)

Adott tavolsag megtételéhez sziikséges id6 mérése: 10 m séta tempoban

ADL (Activities of daily living)

Ajanlas 47
Dokumentalt allapotfelmérés: CHOP-INTEND, Hammersmith Infant skala hasznalata a fekvé

allapotuaknal 4 havonta javasolt [53]. Az iil6- és alloképes gyermekeknél a Hammersmith Expanded skala
alkalmazhat6 6 havonta az allapotfelmérés soran.

Elényds a gyogytorna, fizioterdpia, fejlesztések biztositasa szakintézményben a komplex rehabiliticio
keretében, fekvé allapotiiaknal 6-8 hetente, iiloképeseknél 4 havonta, alloképesek esetében pedig fél évente
(C evidencia).

V1.7. SMA betegek palliativ ellatasa, otthonapolasi feladatok

Az SMA diagnézisanak megallapitasa utan a betegek a nemzetkozi ajanlasok alapjan (,,Standard of care”) egy
multidiszciplinaris szakmacsoport gondozasaba keriilnek [6, 23]. A szakmacsoport részét képezi a palliativ
ellatas is, mely nem kizardlag életvégi ellatast biztosit a betegeknek, hanem a nemzetkdzi iranyelvek szerint az
¢letet korlatozo €s az életet veszélyeztetd betegséggel €16 betegek kinzo tiineteinek enyhitését, az életmindségiik
javitasat és a hozzatartozok terheinek csokkentését célozza meg [6, 23, 56, 57].

Magyarorszagon a kozelmultig a ,csak fekvé” tipusba tartozd gyermekek két éves koruk eldtt 1égzési
elégtelenségben hunytak el, vagy invaziv tartds 1élegeztetés valt sziikségessé az életben tartasukhoz. Az utdbbi
évtizedben a gyogyszerkutatas nagy hangsulyt fektetett az SMA gyogyszerének kifejlesztésére. Jelenleg a
nusinersen vegylilet az egyetlen hatékony gyogyszere a betegségnek. Az eddigi eredmények reményt adnak a
csaladoknak a jobb életmindség eléréséhez és invaziv lélegeztetés nélkiil torténd tovabb éléshez. Ezzel egyiitt a
betegek egy részénél nem igazoltak a vegyiilet hatékonysagat, vagy a gyogyszer nem valtja ki a hozzafiizott
elvarasokat és a betegek allapota a betegség elérehaladasaval progredial [58].

V1.7.1. Nem gyogyithaté vagy gyogyszeres terapia mellett bekovetkezo allapotrosszabbodas

Azoknal az SMA-s ,csak fekv6” gyermekeknél, akiknek a nusinersen nem adhaté vagy nem fejtette ki a
megfeleld hatast, jelenleg az egyetlen életet meghosszabbitd, illetve életben tartd beavatkozas a noninvaziv
lélegeztetés elégtelensége esetén, a tracheostoma kialakitasa és a folyamatos invaziv 1élegeztetés bevezetése.
Szamos csalad a tracheostoma kivitelezésével inkabb a gyermek szenvedésének a meghosszabbitasat tapasztalta,
mintsem az életminéségének a javitasat és a betegséggel egyiitt jard terhek enyhitését [59, 60, 61].

Az SMA palliativ ellatdsaban jelenleg nincs érvényben 1év6 nemzetkdzi ajanlés, de a szakemberek egyetértenek
abban, hogy harom kulcsfontossagt kérdést kell a kozeljovoben elemezni:

e Az SMA betegek palliativ ellatasanak koncepcioja;
e A betegség kezelése és dontéshozatal eldsegitése;
e A csalad elvarasainak kezelése.

Az olaszorszagi Trentoban meghatirozott gyermekhospice-palliativ alapelvek szerint sziikséges tervezni az
SMA betegek palliativ ellatasat is [56]. A palliativ ellatas jellemzden a beteg sajat otthonaban torténik, hiszen a
csaladok dont6 tobbsége a gyermekkel egyiitt szeretne élni [56, 62]. Ennek elOsegitésére palliativ otthonapolasi
programot célszert kialakitani.
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Gyermek palliativ ellatas fajtai

e Eletvégi ellatas: gyogyithatatlan és progredialo betegségben szenvedé gyermekeknek és csaladjaiknak nytjt
segitséget az élet utolso szakaszaban.

e Mentesit ellatas: a sulyos komplex betegségben szenvedd gyermeket neveld csaladokat mentesiti egy
meghatarozott idére a gyermekek ellatasa alol.

e Tranzit vagy adaptacios ellatas: a hosszl korhazi kezelés utan a stlyosan beteg gyermekek
sziileinek/hozzatartozoinak segit megtanulni a gyermek apolasaval kapcsolatos teenddket, ezaltal lerviditeni
a korhazban tartozkodas id6tartamat.

Otthoni palliativ ellatas Kivitelezése

A beteg altalanos allapota és részvétele a terapiaban donti el, hogy a palliativ ellatasra milyen mértékben van
szikkség. Az SMA betegség lefolyasa nem statikus [63]. Abban az esetben, ha a gyermek altalanos allapota
kielégitd illetve jol reagal a terapiara, akkor akut allapotromlas esetén a ,,Standard of care” programban jelenlévo
tarsszakmak ellatasai keriilnek elétérben, emellett a palliativ teamnek elérhetének kell lennie. Ha a gyermek
¢életvégi helyzetbe keriil, mert nem kap terapiat vagy a terapia mellett is progredial az allapota, akkor a palliativ
ellatasé a fOszerep, emellett a tarsszakmak elérhetsége elengedhetetleniil fontos. Az SMA ,il6képes” és
,Jaroképes” gyermekek palliativ gondozésa jellemzben a mentesitd és a tranzit/adaptacios ellatasra terjed ki és
nem érinti az életvégi ellatast.

Az otthoni ellatast biztositd palliativ team kiilonboz6é szakemberekbdl all: palliativ orvos, apold, pszichologus,
gyogytornasz, szocialis munkas [56, 63, 64] Az SMA ,Standard of care” programban 1évé szakemberek
megjelenhetnek mind a két teamben. Eletvégi helyzetben a csalad részére folyamatos (a nap 24 orajaban)
elérhet6séget kell biztositania egy palliativ ellatasban jartas orvosnak és apolonak [56, 62].

V1.7.2. Eletvégi helyzet kezelése

Ajanlas 48

Javasolt, az orvostudomany aktudlis allaspontja szerint gyogyithatatlan betegségben szenvedé, és
terminalis allapot kozeli beteg gyermekek életvégi palliativ ellatasba keriilése. Az ellatas helyszinéiil a
csalad valaszthatja a sajat otthonat, vagy egy gyermekhospice hazat, illetve a kérhazat. Az SMA ,,csak
fekv6” betegek életvégi ellatasa otthon is biztonsaggal kivitelezhetd. A palliativ ellatas tervezése Kiterjed a
gyermek életmindségének javitasara, a kinzé tiineteinek csokkentésére, nyugtaté és fajdalomesillapiték
adagolasaval és a csalad, beleértve a testvér(ek) pszichés felkészitésére. Terminalis allapotban az életvégi
helyzet tervezésénél fontos az tjraélesztés kérdését a sziilokkel egyeztetni (C evidencia).

Eletvégi palliativ ellatas

Az életvégi palliativ ellatasban progrediald, gyogyithatatlan betegségben szenvedd betegek és csaladjaik
vehetnek részt. Az utdbbi években tobb nemzetkdzi kozpont is beszamolt az SMA ,csak fekvd” betegek
JEletvégi” palliativ ellatasarol, melynek legfontosabb elemei a gyermek életminSségének javitasara valo
torekvés, a kinzo tlinetek enyhitése és a sziilok és a testvér(ek) felkészitése és pszichés tamogatasa [57, 65, 66].
Az ellatas nem tamogatja az alapbetegség altal kialakult terminalis allapotban végzett Uijraélesztést, mivel az a
beteg gyermek szenvedéseinek a meghosszabbitasat jelentené [57]. Kiemelked6 fontossagu a sziilék és a
testvér(ek) felkészitése az életvégi helyzetben jelentkezd tiinetekre, és a gyermek ellatasaban jelentkezd valtozo
igényekre [65]. A palliativ ellatds rugalmasan alkalmazkodik a csalad igényeihez és tdmogatja Oket a
dontésiikben, amit barmikor megvaltoztathatnak [56]. A csaladnak joga van eldonteni, hogy az életvégi ellatast
hol szeretnék igénybe venni: a sajat otthonukban, vagy gyermekhospice hdzban vagy gyermekhospice osztalyon,
vagy azon a korhazi osztalyon, ahol gondozas alatt alltak [56].

Az életvégi palliativ ellatashoz a sziilok (illetve a gyermek torvényes gyamjanak) egybehangzd igénye
sziikséges. Az életvégi ellatds tervezését irdsba kell foglalni és a sziilok irasbeli beleegyezése sziikséges a
megkezdéséhez [57, 65, 66].

Az alapbetegség kifejlddése okozta nyugtalansag benzodiazepinnel mérsékelhetd, a 1égzési elégtelenséget oxigén
aramoltatasaval, majd morfium adagolasaval lehet biztonsagosan enyhiteni. A gyogyszer beadasara altalaban egy
nasogastricus tapszonda elegendd, de sziikség lehet subcutan torténd gyogyszeradasra, vagy folyadékpotlasra. A
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nyelési és kohogesi képtelenség miatt a 1éguti valadék eltavolitasara nagy hangsulyt kell fektetni (garat leszivas
¢és kohogest elosegitd eszkozok, technikdk alkalmazasa). Az allando fekvés miatt a decubitus megel6zésére
kiilonos figyelmet kell forditani. Az SMA ,,csak fekvd” betegek irreverzibilis allapotromlasa esetén megfeleld
palliativ gondozassal az ,¢letvégi” palliativ ellatas otthon is kivitelezhetd €s palliativ sedatiora nincs sziikség
[57, 65, 66]. Az otthoni gyermek-palliativ ellatasban a betegek életmindsége bizonyitottan javul és
koltségmegtakaritassal jar, mind a csaladok, mind az egészségiigyi szolgaltatok szamara [67].

Eutanazia

A gyermekhospice-palliativ mozgalom az életet korlatozo, illetve terminalis betegségben szenvedd gyermekek

cres

V1.8. SMA betegek és csaladjaik pszichologiai gondozasa

Ajanlas 49
A Dbetegek és hozzatartozoik pszichés gondozasanal feltétleniil fontos figyelembe venni az aktualis

allapotot és a betegség lehetséges kimenetelét. A pszichés beavatkozas rehabilitaciés szemléletben torténik.
A cél a mentalis zavarok kialakuldsinak megel6zése és az életminéség javitasa (C evidencia).

A pszicholdgiai gondozas és rehabilitacio elemei jellegiiknél fogva nem kutatasok, hanem szakért6i vélemények
tamasztjak ald, ezért valamennyi esetben C szintii evidenciak.

A kritikus-, életveszélyes allapotii gyermekek életfunkcioinak stabilizalasa, a lélegeztetégépek, betegdrzd
monitorok, és specidlis gyogyszerek sziikségessége, és a gyakran belathatatlan idejii/kimeneteli gyogyulasi
folyamat nagymértéki fizikai és érzelmi megterhelést jelent mind a kezelt betegek, mind a sziil6k/hozzatartozok
szamara. Az allapot okozta veszteség-, a bizonytalansag- ¢és a kontrollvesztés élménye elkeriilhetetleniil okoz
szorongast, negativ hangulati allapotot, a tehetetlenség érzése gyakran reménytelenséggé valik, mely a
depresszid vagy egyéb pszichiatriai korkép tiineteinek kialakuldsdhoz vezethet (a betegnél és/vagy csaladjanal
is). A pszicholodgiai tdmogatas elsddleges célja a prevencid, a pszichés tiinetek masodlagos karosodasként valod
megjelenésének elkeriilése, valamint a betegség lefolyasanak pszichés oldalrdl torténd tdmogatisa, és az az
er6forrasok mozgositasa.

A spinalis muscularis atrophidban (SMA) szenvedd betegeket a nemzetk6zi szakirodalom négy csoportba
sorolja: SMA l-es ,.fekv6”; SMA Il-es ,,il6”, SMA Ill-as ,,jaro”, és az SMA IV-es ,.felndttek” csoportja. A
pszicholdgiai gondozast, az adott beteg ellatasi sziikségleteit az orvosi szakvélemény alapjan tudjuk
meghatarozni.

V1.8.1. A mentalhigiénés segito team jelenléte a kezelés folyaman

Holisztikus szemlélet és az interdiszciplinaris team - szakorvos, apold, klinikai szakpszichologus, szocialis
munkas, és (legalabb féiskolai végzettségll) pszichiatriai szakapolas és mentalhigiéné képzettségii szakember -
jelent6sége az SMA betegek esetében kiemelten fontos.

Klinikai szakpszichologus / szocialis munkas / pszichiatriai szakapolas és mentalhigiéné képzettségii szakember
bevonasa az els6 pillanattol kezdve sziikséges, a beteg és/vagy hozzatartozoinak pszichés tdmogatisa a tobbi
kezeléssel parhuzamosan torténik.

Lehetdség szerint segitd szakember (klinikai szakpszichologus / szocialis munkas / pszichiatriai szakapolas és
mentalhigiéné képzettségli mentalhigiénés szakember) a diagnoézis kozlésétdl kezdve kisérje a beteget és
csaladjat.

Amennyiben a beteg allapota ugy kivanja, pszichiater szakorvos bevonasa sziikséges [68, 69, 70].
V1.8.2. Az egyén/csalad pszichés gondozasanak szempontjai az SMA tipusanak figyelembe vételével

SMA |.: Az agytorzsi érintettség €s pulmonaris komplikaciok miatt korai megbetegedés és korai halalozas
jellemzd. A gyermek hozzatartozéinak pszichés tamogatasa rehabilitacios szemléletben torténjen, a pszichés
gondozasa a diagnozis kozlésétol sziikséges. A gyermek szamara a lehetd legjobb életmindség megteremtése a
cél. A csalad szamara a kezdeti fazisban kiemelten fontos a pszichoedukacio és a krizisintervencio. A gyermek
allapota az egész csalad fizikai és pszichés allapotat befolyasolja, a csaladtagoknal megné a depresszio és egyéb
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mentalis betegség kialakulasanak az esélye. A hozzatartozok gyaszfolyamatahoz hozzatartozik a megelélegezett
gyasz, amely még a gyermek életében elkezdddik. A sziilokkel, testvérekkel torténd munka soran a veszteség,
btintudat feldolgozasa, eréforrasok mobilizaldsa, a megfeleld6 megkiizdési stratégiak kialakitdsa a cél. A
gyasztamogatas torténhet csaladterapia, egyéni vagy csoportos terapia formajaban. Fontos, hogy a fiatalkora
hozzatartozok életkoruknak €s érzelmi allapotuknak megfeleld segitségnyujtasban részesiiljenek. Sziikség esetén
gyogyszeres tamogatas lehet sziikséges pszichidter bevonasaval.

SMA I1.: A motoros fejlodés megkésik. Néhanyan megtanulnak 6nélloéan iilni, méasok csak segitséggel tudnak. A
legerdsebbek jarokerettel vagy labmerevitével allni tudnak, de egyediil nem képesek sétalni. Az agytorzsi
érintettség miatt nyelési nehézség jelentkezhet. Az intercostalis izmok gyengesége miatt néhanyan rekeszlégzok
is, nehezitett a kohogés és a tracheavaladék expectoralasa. Kyphoscoliosis kialakuldsa miatt merevité vagy
gerincsebészeti beavatkozas valhat sziikségessé. A gyermek és hozzatartozoi szamara a pszichés tamogatas
rehabilitacios szemléletben torténik, a pszichés gondozas a diagnozis kozlésétdl sziikséges. Kiemelten fontos a
pszichoedukacio és a krizisintervencio. A cél a gyermek szamara a lehetd legmagasabb funkciok elérése és a
lehetd legjobb életmindség megteremtése. A gyermek és a csalad pszichés gondozasa a veszteségfeldolgozas, az
er6forrasok mobilizdlasa, a megfeleld megkiizdési stratégidk kialakitdsa mentén torténik. A beteg fizikai és
mentalis  allapota  befolydssal van az  egész csaldd mentalis  allapotara. A csalad
(beteg/sziilok/testvérek/hozzatartozok) nem normativ kriziseken torténd atsegitése csaladterapia, egyéni vagy
csoportos terapia formajaban torténhet. A mutéti beavatkozasok idején intenziv és gyakori jelenlét segitoi
oldalrdl. Sziikség esetén gyogyszeres tamogatas sziikséges pszichidter bevonasaval.

SMA I11.: A megjelenés kezdete nagyon valtozatos. Megtanulnak 6nalléan jarni, néhanyan gyermekkorban,
néhanyan kamaszkorban vagy felnéttkorban veszitik el a jardképességiiket. Scoliosis kifejlodhet, nyelési és
kohogési nehézség, az éjszakai hypoventilatio viszont kevésbé gyakori. A beteg és hozzatartozoi szamara a
pszichés tamogatas rehabilitacios szemléletben torténik, a pszichés gondozas a diagndzis kozlésétdl sziikséges.
Kiemelten fontos a pszichoedukaci6 és a krizisintervencid. A cél a beteg szamara a lehetd legmagasabb funkciok
elérése és a lehetd legjobb életmindség megteremtése. A beteg és a csalad pszichés gondozasa a
veszteségfeldolgozas, az er6forrasok mobilizalasa, a megfeleld megkiizdési stratégiak kialakitdsa mentén
torténik. A jarasképesség elvesztése és a megvaltozott testi képességek miatt a betegnél megnd a depresszid és
egyéb mentalis betegség kialakulasanak az esélye. A beteg fizikai és mentalis allapota befolyassal van az egész
csalad mentalis allapotara. A csalad (beteg/sziilok/testvérek/hozzatartozok) nem normativ kriziseken torténd
atsegitése csaladterapia, egyéni vagy csoportos terapia formajaban torténhet. Sziikség esetén gyodgyszeres
tamogatas sziikséges pszichidter bevonasaval. A segité szakember tamogatd jelenléte a normal kzosségbe valod
reintegracio folyamataban (pl. iskolaba visszailleszkedés, munkahelyre visszailleszkedés teriiletén, intézménybe
kivonulas, pszichoedukacio) kifejezetten fontos.

SMA IV.: Az izomgyengeség csak a masodik, harmadik évtizedben jelenik meg. Az izomérintettség enyhe, nem
jar pulmonalis és gastrointestinalis problémaval. A beteg és hozzatartozoi szamara a pszichés tamogatas
rehabilitacios szemléletben torténik, a pszichés gondozas a diagndzis kozlésétdl sziikséges. A cél a beteg
szamara a lehetd legmagasabb funkciok elérése és a lehetd legjobb életmindség megteremtése. A beteg egyéni
vagy csoportos terdpidjanak fokusza a fizikai allapot megvaltozasa, az életmindség megvaltozasa, a
veszteségfeldolgozas. Tortéhet egyéni vagy csoportos terapia formajaban. Ebben az esetben is fontos a
hozzatartozok mentalhigiénés tamogatasa. Sziikség esetén gyogyszeres tamogatas sziikséges pszichiater
bevonasaval. A segitd szakember tamogato jelenléte a normal kzosségbe vald reintegracio folyamataban (pl.
iskolaba visszailleszkedés, munkahelyre visszailleszkedés teriiletén, intézménybe kivonulas, pszichoedukacid)
fontos.

V1.8.3. A mentalhigiénés segit6 team feladatai szakképzettségiiknek megfeleléen

e

A kezelés kezdeti fazisaban a pszichés vezetésben jelen 1évo segité szakemberek lehetséges feladatai
(klinikai szakpszichologus / szocialis munkas / pszichiatriai szakapolds és mentalhigiéné képzettségii Szakember)
[71,72,73, 74]:

Pszichoedukacio (beteg és/vagy hozzatartozok szamara)
Krizisintervenci6 (beteg és/vagy hozzatartozok szamara)

Rogers-i segité beszélgetés (beteg és/vagy hozzatartozok szamara)
Csaladkonzultacié (beteg hozzatartozoival)
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Pszichés allapot felmérése (beteg és/vagy hozzatartozok)

Pozitiv  szuggesztiok alkalmazasa (szomatikus beavatkozasok soran) kizardlag hipnoterapeuta-
szakpszichoterapeuta altal

Esetmegbeszélés vezetéseKonzultacid megszervezése, vezetése szélesebb korben (a beteg ellatasat végzo
Osszes szakember és a beteg hozzatartozoi — indokolt esetben a beteg - bevonasaval)

Dokumentacid vezetése a szakma szabalyai szerint

Konzultacio a kezeld személyzettel

A Kklinikai szakpszichologus, pszichoterapeuta altal végezhetd pszichés tamogatas, pszichoterapia tipusai
(képzettségnek megfeleléen) [75, 76]:

Szakpszichologiai tevékenységek (fliggetleniil attdl, egészség- vagy neuro- vagy klinikai- szakpszichologus
végzi) és jelolt szupervizid mellett végezheti:

Pszichés allapot felmérése (beteg és/vagy hozzatartozok)

Konzultacié megszervezése, vezetése szélesebb korben (a beteg ellatasat végzo Osszes szakember és a beteg
hozzatartozoi — indokolt esetben a beteg — bevonasaval

Dokumentacid vezetése a szakma szabalyai szerint

Konzultacio a kezeld személyzettel

Pszichoedukaci6 (beteg és/vagy hozzatartozok szamara)

Krizisintervencio (beteg és/vagy hozzatartozok szamara)

Rogers-i segitd beszélgetés (beteg és/vagy hozzatartozok szdmara szupportiv terapia)

Csaladkonzultaci6 (beteg hozzatartozoival)

Kizarélag klinikai szakpszicholégiai (7101) tevékenységek, melyeket szakpszichologus jelolt szupervizio
mellett végezhet:

pszichodiagnosztika

Az adott médszerben kiképzett szakpszichoterapeuta (7014) (pl. relaxacios és szimbolumterapids terapeuta
szakpszichoterapias szakvizsgaval) altal végezhetd tevékenységek, melyeket szakpszichologus kizarolag
szakpszichoterapeuta szupervizoja mellett végezhet:

Esetmegbeszélés vezetése

relaxacids €s szimbolumterapiak

pszichoanalitikusan orientalt terapia

viselkedésterapia

kognitiv pszichoterapia

pozitiv szuggesztiok alkalmazasa (szomatikus beavatkozasok soran)

jatékterapia

nonverbalis terapiak: mlivészetterapia, zeneterapia

csaladterapia

gyaszterapia

pszichodrama/gyermekpszichodrama (elsdsorban hozzatartozdi, illetve a gyaszolokat segité csoportban)
Balint csoport (a személyzet szamara tartott, az érzelmi nehézségek csokkentését és a munka soran jelentkezd
konfliktusok megoldasat célul tiiz6 csoport).

A szocialis munkas szerepe és feladatai: segitségnytjtas a lakhatasi és tigyintézési nehézségek megoldasaban.

Pszichiatriai tiinetek kezelése

gyogyszeres kezelés (pl. szorongés, depresszid, alvaszavar stb.), csak orvos végezheti
Dokumentacio vezetése a szakma szabalyai szerint
Konzultacio a kezeld személyzettel

Szupervizié

A kronikus betegséggel kiizdd vagy palliativ ellatast igénylé betegek melletti munka lelkileg igen megterheld
a kezel6 személyzet, segité szakemberek szamara. A kiégés (burnout) kialakulasanak elkeriilése érdekében
idealis a min. havi rendszerességii esetmegbeszéléseken, illetve szupervizidban valé részvétel, amelyet
lehetéség szerint kiilsé szakember vezet.

37/48



Egészségiigyi szakmai iranyelv 002066
A spinalis muscularis atrophiardél, klinikumaroél és kezelésérol

A szuperviziokat kizardlag szakpszichoterapeuta (7104) végezheti, lehetdleg intézményen kiviili személy.

V1.9. Osszefoglalas

A standard of care biztositasa az SMA betegek kdrében megalapozza a megfelel6 szomatikus fejlodést, a jobb
pulmonolégiai €és gasztroenterologiai allapotot, a javulé motoros funkciot, az akut betegségekkel szembeni
ellenalld képesség fokozodasat és az altalanos jollétet, sszességében a beteg és csaladja szamara a minél jobb
¢életmindséget. A legmagasabb szintli betegellatdst az irdnyelv elveit alapul véve, a sziilokkel egyeztetve,
egyénileg a legjobb megoldast keresve, multidiszciplinalisan lehet és kell megoldani minden beteg esetében.

VII. JAVASLATOK AZ AJANLASOK ALKALMAZASAHOZ

1.Az alkalmazas feltételei a hazai gyakorlatban

1.1. Ellatok kompetenciaja (pl. licence, akkreditacio stb.), kapacitiasa

Javasolt, hogy az SMA betegek a lakohelylikhoz legkdzelebb esd olyan centrumban kapjanak ellatast, ahol
gyermekneurologus, gyermekintenziv/aneszteziologus, gyermek-gasztroenterolégus, gyermekpulmonologus,
rehabilitacios szakorvos, valamint gyermekpszichologus, fizikoterapias szakember és szocialis munkas elérhetd.

1.2. Specialis targyi feltételek, szervezési kérdések

1.2.1.Specialis targyi feltételek

A 1¢legeztetés mddja az SMA tipusanak és sulyossaganak fliggvénye. Gyogyszeres kezelésre alkalmas,
noninvaziv légzéstdmogatast igényld betegeknél BiPAP késziilék, és testmérettdl fiiggd interface, valamint
kohogtetdgép, invaziv 1€legeztetést igényld betegeknél életkorhoz, tiiddcompliance-hoz adaptalt paraméterek
megvalositasat biztositd respirator sziikséges.

Invaziv otthoni lélegeztetéshez olyan lélegeztetd eszkoéz kivanatos, mely folyamatosan rdgziti a beallitott
értékeket, a megvalosult mért paramétereket, tarolja ezen értékeket trendszeriien, alkalmas a 1égzési gorbék
nagyfelbontas értékelésére.

Tartos invaziv 1élegeztetés esetén tracheakaniil indokolt.

Invaziv Iélegeztetés esetén pulzoximetrids monitorozas kdtelezd, noninvaziv 1élegeztetés esetén ez nem elvaras.
A léguti valadék eliminaciojanak biztositasara szivokésziilék rendelkezésre allasa indokolt.

A 1élegeztetdgép folyamatos miikodtetése érdekében otthoni 1€élegeztetés esetén kotelezd a sziinetmentes
aramforras.

Tartos nyelészavar, nyelési képtelenség esetén gastrotubus, esetleg szondataplalas.

Telefonkapcsolat zavartalansaga az ellatokkal.

1.2.2.Szervezési kérdések

A technologiafiiggd betegek biztonsaga feltételezi a folyamatos kapcsolattartast a hattér szolgaltatd intenziv
osztalyaval, az otthoni ellen6érzést végzo pulmonoldgussal, az alapellatoval, a siirgsségi 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.

Ezek csokkentenék az intenziv osztalyok tartésan 1élegeztetett betegeinek hosszl apolasabol adodo koltségeket,
a human erdforras terheltséget, javitana a betegforgot.

1.3.Az ellatottak egészségiigyi tajékozottsaga, szocialis és kulturalis koriilményei, egyéni elvarasai

Az ellatottak egészségiigyi tajékozottsaga, szocialis és kulturalis koriilményei, egyéni lehetOségei és elvarasainak
heterogenitdsa miatt az otthonlélegeztetés konstrukcios és higiénés feltételeinek elézetes helyszini szemléje,
valamint a szlilok dokumentalt kérése sziikséges az otthoni 1¢legeztetésre.

Sulyos progresszioju esetekben a légzéstdmogatas és ujraélesztés sziildi elutasitdsa konszenzussal, és
dokumentaltan torténhet.

A sziil6i tajékoztatas kotelezo elemei:

Formai elemek: egyéniesitett szobeli és irasbeli tajékoztatas.
Tartalmi elemek:

e az otthoni felndtt feliigyelet folyamatossaganak biztositasa

o fokozott a Iélegeztetéssel Osszefliggd problémakbol adodo allapotromlas kockazata
e a fokozott kockazat ellenére kéri és vallalja az otthoni 1¢élegeztetés lehetséges kdvetkezményeit
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e a sziil6 igazoltan képzésben részesiilt a specialis ellatasi, apolasi, valamint siirgésségi teendokrol, és
elsajatitotta azokat

A gyermekotthoni lélegeztetésnek hatraltato, gatlé tényezdi lehetnek:
e asziildre harul6 fokozott feleldsség, fizikai és anyagi megterhelés

o specialis ellatasi feladatokban torténd megfeleld jartassag sziikségessége
e azinfrastruktira specialis kovetelményei.

1.4. Egyéb feltételek
Nincs

2. Alkalmazast segité dokumentumok listaja

2.1. Betegtajékoztatd, oktatasi anyagok )
Az Eurdpai Resuscitatios Tarsasadg (ERC) és a Magyar Resuscitatios Tarsasag (MRT) Ujraélesztés Ajanlasa*:
http://www.reanimatio.com/sites/reanim_hu/media/filessERC_MRT _Ujraelesztes Ajanlas_2015 10 14 v5.pdf

2.2.Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellenorzé kérdoivek, adatlapok:
Nincs

2.3. Tablazatok
V1.2.1. tablazat: Az SMA csoportositasa és tiinetei

2.4. Algoritmusok
V1.5.1. abra: Az SMA-betegek intenziv osztalyos ellatasanak szempontjai
VI1.5.2. abra: Az SMA-s betegek perioperativ ellatasanak anesztezioldgiai szempontjai

2.5. Egyéb dokumentum:
Nincs

3. A gyakorlati alkalmazas mutatéi, audit kritériumok

a l¢élegeztetés intenzifikalasanak aranya

az otthoni szakorvosi ellendrzés soran észlelt neurologiai és kardiorespiratorikus progresszio aranya

respirator lizemzavarok szama

az infrastruktaraban (villany, fiités, telefonkapcsolat) fellép6 tizemzavarok aranya

az otthoni ellatas soran a folyamatos felnétt feliigyelet hianyabol adodé problémak eléfordulasi szama

folyamatos gépi 1égzéstamogatas esetén: a FiO, értéke, aktualis atmeneti allapotromlast/infekciot leszamitva,

a hazaadaskor beallitott értéknél 10 %-kal tartdsan nem lehet magasabb, az SO, nem lehet kisebb 90%-nal

o ¢jszakai légzéstamogatds esetén: az ¢Ebrenlétben toltott idészakban nincs tudatromlds, deszaturacio,
hipertenzid, fejfajas, koncentracios zavar

e ajavasolt napi géphasznalat aranya (6ra/nap)

a minimalis meghatarozott adherence értéket eléri a beteg (minimalis 6ra/nap, értéket elérd hasznalati napok,

illetve tényleges/javasolt ora/ora aranya az idészakban)

valadékeliminacio elégtelenségébdl adodo komplikaciok szama

a lélegeztetés beallitott célértékeinek teljesiilési aranya napi atlagban

maszk intoleranciabol ad6doé lokalis és respiratorikus komplikacidk aranya noninvaziv 1élegeztetés esetén

a meghatarozott leveg0szokés érték tullépésének ardnya noninvaziv 1élegeztetés mellett

a respirator szerviz késlekedése miatti komplikaciok szama

stirgdsségi korhazi felvételek szama

VIII. IRANYELV FELULVIZSGALATANAK TERVE

Az aktualis irdnyelv kidolgozasaban részt vevo, fejlesztd csoporttagok folyamatosan kovetik a szakirodalomban
megjelend, illetve a hazai ellaté kornyezetben bekdvetkezd valtozasokat. A tudomanyos bizonyitékokban,
valamint az ellatdé kornyezetben bekdvetkezd jelentds valtozas esetén a fejlesztd munkacsoport konszenzus
alapjan dont a hivatalos valtoztatas kezdeményezésérdl és annak mértékeérol.
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A fejlesztocsoport az egészségiigyi szakmai iranyelv hatalyba lépése utan 3 évvel feliilvizsgalja az iranyelv
aktualitasat. Amennyiben sziikséges, modositja vagy megerdsiti az ajanlasokat, és ezzel ujra érvényesiti az
iranyelvet. Az aktualitas fellilvizsgéalata soran megismétli a fejlesztéskor elvégzett teljes folyamatot az azdta
eltelt id6intervallumra, azaz elvégzi a szisztematikus iranyelv- vagy egyéb irodalomkeresést 01j bizonyitékok utan
kutatva; szakértdk véleményét felhaszndlva a hazai ellatorendszer aktualis allapotat felméri, azonositja a
valtozasokat, és eldonti, hogy sziikséges-e barmilyen moédositas. A feliillvizsgalat folyamata, az érvényesség
lejarta el6tt fél évvel kezdddik el.

Soron kiviili feliilvizsgélatot végez a fejlesztocsoport, 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 és szignifikans valtozas
kovetkezik be. A feliilvizsgalat mértékét a felmeriilo valtozas jellege és mértéke hatarozza meg.

Ha a soron kiviili feliillvizsgalat soran csak bizonyos ajanlasok érintettek, és a teljes egészségiigyi szakmai

iranyelv nem kertilt feliillvizsgalatra, akkor a tervezett feliilvizsgalati id6pontban sziikséges a teljes terjedelemben
végzett attekintés.
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X. FEJLESZTES MODSZERE

1. Fejlesztécsoport megalakulasa, a fejlesztési folyamat és a feladatok dokumentalasanak médja

Az egészségiigyi szakmai kollégium elndke felkérte a témaban érintett tagozatok delegalt tagjait, kezdjék meg az
iranyelvfejlesztést. A fejlesztdcsoport a megalakulast kovetéen meghatarozta az egyes elvégzend6 feladatokat.
Az iranyelv kialakitasa a tagok egyéni munkajan, és tobbszori konzultacion keresztiil valosult meg.

2. Irodalomkeresés, szelekcio

Az iranyelvfejlesztés els6dleges alapjat a Wang CH, Finkel RS, Bertini ES, et al.: Consensus statement for
standard of care in spinal muscular atrophy J Child Neurol 2007 Aug; 22 (8):1027-49. kézlemény képezte.

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

Ezt egészitette ki a szakirodalom-keresés, szelekcido és elemzés, kiilonds tekintettel az 1990 6ta megjelent
tudomanyos kozleményekre. Az irodalomkeresés a Magyar Orvosi Bibliografia, a PubMed adatbazisban
fellelhet, nyilvantartott publikacidi, kdzleményei alapjan tortént. A keresés az alabbi keresd szavak, valamint
ezek kombindcidjanak segitségével valosult meg: children, pediatric longterm home mechanical ventilation,
domiciliary, noninvasive, invasive, palliative care, nutritional therapy, emergency care, intensive care, pediatric
anaesthesia, rehabilitation, psychotherapy, spinal muscular atrophy, diagnosis, guideline.

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

A forrésiranyelv kialakitasakor szerz6ik a Wang CH, Finkel RS, Bertini ES, et al.: Consensus statement for
standard of care in spinal muscular atrophy J Child Neurol 2007 Aug; 22 (8):1027-49. kézlemény, valamint ,,A
hasznaltak az ajanlasok megfogalmazéasakor. Szakirodalmi elemzéshez a Patient/Population, Intervention,
Comparison and Outcome (PICO) moédszert alkalmaztak a fellelhetd bizonyitékok értékelésére. Az ajanlasok
erdsségének meghatarozasakor a GRADE osztalyozasi rendszert vették alapul.

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

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

Erésen megbizhaté |A bizonyitékok Osszessége a kérdésre valaszt ado, jO mindségli tanulmanyokbol
szarmazik, nem valo6szinti, hogy a jovében végzett kutatds megvaltoztatja.

Elfogadhatéan A bizonyitékok Osszessége a kérdésre valaszt add, limitalt mindségli tanulmanyokbol
megbizhat6 szarmazik, az alabbi hibak, hianyossagok lehetnek a forrastanulmanyokban:
e  avizsgalati minta mérete, a tanulmany lefolytatasanak mindsége nem megfeleld;
e nem eléggé egybehangzok az eredmények;
e az eredmények nem teljesen alkalmazhatok a hazai kornyezetben.
A jovoben folyd kutatasok eredményei olyan mértékben eltérdk lehetnek, hogy
megvaltoztathatjak a konkluziot.

Nem vagy alig A bizonyiték elégtelen ahhoz, hogy annak alapjan kovetkeztetést vonjanak le. Okok:
megbizhat6 e vizsgalati minta mérete, a tAmogatd tanulmanyok szama alacsony;
alapveto hiba lelheto fel a vizsgalati elrendezésben, modszertanban;
inhomogének a forrastanulmanyok;
az eredmények nem altalanosithatok;
nincs informacio fontos kimeneti eredményekre vonatkozoan;
e csak szakért6i véleményeken alapul.
Tovabbi kutatdsok nagy eséllyel megvaltoztathatjak a bizonyitékot.

4. Ajanlasok kialakitasanak modszere
Jelen iranyelv ajanlasai részben a forras kozlemény megfelelé ajanlasainak adaptalasara épiilnek. A hazai ellato
kornyezet (az ellatott populacio jellemzoéi, preferencidi, egészségkulturaja és koltségterhelhetosége, jogszabalyi
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kornyezet) sajatossagai miatt a fejlesztocsoport eltért az eredeti metodologiatol [1]: az ajanlasok erdsségének

mindsitése a NZGG [2] beosztasan alapul.

Ajanlasok

szint

Az ajanlast erésen megbizhato6 bizonyitékok timasztjak ala

(Szdmos olyan hiteles vizsgalaton alapul, amelyek klinikailag relevansak, nem
ellentmonddak, ¢és hasonldé hatast mutatnak, sajat populdcidéra, hazai kornyezetre
alkalmazhatok. Varhatoan tjabb kutatds nem moédositja.)

A

Az ajanlast elfogadhatéan megbizhaté bizonyitékok tAmasztjak ala

(Hiteles vizsgalatokon alapul, azonban a vizsgalatok nagysagat, relevanciajat, az eredmények
egybehangzdsagat és/vagy sajat populdciora, hazai kornyezetre alkalmazhatdsdgat illetden
bizonytalansdg meriil fel, de varhatéan jabb kutatds nem modositja.)

Az ajanlast egységesen elfogadott nemzetkozi szakértéi vélemények tamasztjak ala
(Megbizhaté tudomanyos bizonyiték hidnyaban kiemelkedé6 nemzetkdzi szakérték
konszenzusan alapul, amely a sajat populaciora, hazai kdrnyezetre alkalmazhato, de kutatasi
eredmény modosithatja.)

Az ajanlast hazai szakértoi vélemények tamasztjak ala

(Megbizhaté tudomanyos bizonyiték vagy nemzetkdzi konszenzus hianyaban, vagy ha ezek
sajat populaciora, hazai kornyezetre nem alkalmazhatok, a hazai ,legjobb gyakorlat”
meghatarozasa az iranyelvfejlesztd csoport tagjainak tapasztalatan vagy konzultacioval
szerzett szakmai visszajelzéseken alapul. Kutatasi eredmény modosithatja.)

5. Véleményezés modszere

Az iranyelv szakmai tartalmanak Osszeallitasat kovetéen, a dokumentum megkiildésre keriilt a korabban
véleményezési jogot kérd és a fejlesztécsoport véleményezOi felkérését elfogadd szakmai tagozatoknak és
betegszervezeteknek. A visszaérkez javaslatok beillesztésre keriiltek az iranyelv szovegébe, vagy azok alapjan
modositasra keriilt a dokumentum szerkezete, amennyiben az iranyelvfejlesztok egyetértettek azok tartalmaval.

A vélemények kialakitasa konszenzuson alapult.

6. Fiiggetlen szakért6i véleményezés modszere
Fiiggetlen szakértdi véleményezést a fejlesztécsoport nem tartotta indokoltnak.

XI. MELLEKLET

1. Alkalmazast segité dokumentumok

1.1. Betegtajékoztato, oktatasi anyagok

Az Eurépai Resuscitatios Tarsasag (ERC) és a Magyar Resuscitatios Tarsasag (MRT) Ujraélesztés Ajanlasa*:
http://www.reanimatio.com/sites/reanim_hu/media/filesssERC_MRT_Ujraelesztes_Ajanlas_2015_10_14 v5.pdf

1.2.Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellen6rzé kérdéivek, adatlapok:

Nincs

1.3. Tablazatok
VI.2.1. tablazat: Az SMA csoportositisa és tiinetei

Tiinetek meg- | Mozgas- Betegség
jelenésének teljesitmény lefolyasa -
S,MA ideje (halalozas) Egyéb tiinetek
tipusa
SMAI 0-6 ho nem Ul altalaban <2 év | gyenge fejkontroll, gyenge sirasi hang és
kohogés, 1égzési nehézség, gyakori
hurutok
SMAII 7-18 ho ilo >28év lasst sulyndvekedés, erdtlen kohogés,
enyhe kézremegés, iziileti kontraktarak
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és scoliosis

SMAIIl | >18ho jaroképes felndttkor izomgyengeség  valtozd, izomgodrcs
eléfordul, iziileti lazasag, jaroképesség
elvesztése a felndttkor folyaman

SMAIV | 2-3. évtized felnétt-korban is | felnéttkor proximalis izmok gyengesége, valtozd

jaroképes

sulyossagu jaraszavar

1.4. Algoritmusok
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VIL.5.1. abra: Az SMA-betegek intenziv osztilyos ellatasanak szempontjai

allapotfelméreés

|égzési elégtelenség
mértéke?

pulmonalis status optimalizalasa

kohogtetés, valadékmobilizalas, noninvaziv lélegeztetés, illetve a
egyeéb gyogyszerek paraméterek emelése

A 4

sikertelen?

. - kohogtetés, valadékmobilizalas
intubalas gt /

folytatasa, tovabbi intenzifikalasa

-

leszoktatas

oxigén: minimalis mértékben extubalas: lehetéleg NIV-re,
osztalyos protokoll szerint, a
lehetd leghamarabb

intubacios nehézseg?  bulbaris funkcidzavar?

A 4

-

alapallapot

noninvaziv lélegeztetés elhagyasa  gyogyszerek, taplalas
ill. a paraméterek csokkentése visszaallitasa

002066
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VIL.5.2. abra: Az SMA-s betegek perioperativ ellaitisanak aneszteziologiai szempontjai

ElSkeszités

*pulmonalis status
optimalizalasa

*légutbiztositasi nehézség?

taplaltsagi allapot?

sgastrooesophagealis
reflux?

einfekcio: elektiv mitét
lehetéség szerinti
halasztasa

1.5. Egyéb dokumentumok:

Anesztézia

* barmilyen anesztetikum
hasznalhaté

* opiatokkal: 6vatossag

«izomrelaxansok: kiilénleges
Ovatossag (vagy: mell6zziik)

» Malignus hyperthermia,
rhabdomyolysis kockazata
NEM fokozott

Posztoperativ 6rzés

*emelt szintl ellaté egységben
(6rz6, intenziv osztaly, HDU),
megfeleld monitorozas!

* noninvaziv lélegeztetésre
aktalaban szikség van

« folyadék- és elektrolit-
egyensuly gondos
ellenérzése

* hypo- és hyperglykaemia
fokozott kockazata
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