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1. RESZ- GENETIKA

1. AMNIOCENTEZIS

Az amniocentézis egy lehetSség a terhesség 15. és 20. hete kozott azon parok
szamara, akik szeretnék megtudni, hogy gyermekik SMA-ban szenved-e.

Mivel jar a vizsgalat?

Az amniocentézis soran egy tlvel a hasfalon keresztul mintat vesznek a méhben
a magzatot kortlvevd folyadékbol (magzatviz). A magzatvizben lévé sejteket
laboratoriumba kiildik és genetikailag tesztelik az 5q SMA-ra. Az amniocentézis
vizsgalat eredményei hosszabb idGt vesznek igénybe, mint a méhlepényvizsgalat
eredményei. A vizsgalat eredményére altalaban két hetet kell varni, de ez
valtozhat. Megkérdezheti, hogy mennyi id6 utan kapja meg az eredmeényt és
eldontheti, hogy milyen modon szeretné azt megkapni. Altalanosan elfogadott
tény, hogy az amniocentézis emeli a vetélés kockazatat, bar a két forras ezt
eltéréenirja le. Az NHS honlapja alapjan, ha a 15. terhességi hét utan véegeznek
amniocentézist, a vetélés esélye becslések szerint 0,5%-1%, a kockazat viszont
nagyobb, ha az eljarast a 15. hét elStt végzik. A Szilészeti és Nogyogyaszati
Kollégium szerint a ncket arrol kell tajékoztatni, hogy az amniocentézist kovetd
vetélés kockazata korulbelul 1%.

Mik a kovetkezo lepések?

Informaciot és tamogatast kap az amniocentézis el6tt, alatt és utan, amely segit
a kovetkezd lépés eldontésében. Az amniocentézis utan valaszthatja a terhesség
fenntartasat vagy megszakitasat. Ha az amniocentézist kovetGen gy dont, hogy
megszakitja a terhességet, az eredmény megszuletéseig szukséges tobblet id6
azt jelenti, hogy mas tipusl terhességmegszakitast kell vegezni Onnél, mivel mar
a terhesseg egy késobbi szakaszaban tart.



1. RESZ- GENETIKA

2. KORIONBOHOLY MINTAVETEL (CHORIONIC VILLUS
SAMPLING, CVS)

A korionboholy mintavétel (CVS) egy lehetdség a terhesség 11. és 14. hete
kozott azon parok szamara, akik szeretnék megtudni, hogy gyermekik SMA-ban
szenved-e.

Mivel jar a vizsgalat?

A korionboholy mintavételkor a méhlepénybdl vesznek mintat és a sejteket
tesztelik 5q SMA-ra. Ekkor a hasfalon keresztul egy tit (transzabdomalis CVS),
vagy a méhnyakon keresztul egy csovet (transzcervikalis CVS) vezetnek be.
Mindkeét eljaras ultrahang-vezérlés mellett torténik.

A mintat laboratoriumba kuldik és genetikailag tesztelik 5q SMA-ra. A vizsgalat
az SMA tipusat nem tudja kimutatni. A vizsgalat eredményére altalaban egy
hetet kell varni, de ez valtozhat. Megkérdezheti, hogy mennyi idé alatt készul el
az eredmeény, és eldontheti, hogy milyen modon szeretné megkapni.



Altalanosan elfogadott tény, hogy a méhlepényvizsgalat emeli a vetélés
kockazatat, bar a ket forras ezt eltérGen irja le. Az NHS honlapja szerint a vetélés
kockazata a CVS utan becslések szerint korulbeltl 0,5% és 1% kozott van, bar
nehezen eldonthetd, hogy a vetélés spontan is bekovetkezne, vagy a CVS eljaras
kovetkezménye. A Szilészeti és Nogyogyaszati Kollegium iranymutatasa szerint
a noket arrol kell tajekoztatni, hogy a CVS-t kovetd vetélés kockazata kisse
magasabb mint az amniocentézis kockazata (amely 1% korul van).

Mik a kovetkezo lepesek?

Informaciot eés tamogatast kap a CVS vizsgalat eldtt, alatt és utan, amely segit a
kovetkez lépés eldontéseében. A CVS utan valaszthatja a terhesség folytatasat
vagy megszakitasat.

Személyes tapasztalatok a CVS-rsl

»A genetikai nGvér nagyon sqkat segitett a laboratorium, a korhaz és a kozttink
torténd kapcsolattartasban. Erdemes idGpontot egyeztetni a 8. het kordl

egy ultrahangra, mivel ez megerdsiti, hogy a datumok nagyjabol helyesek, és
csokkenti annak lehet6ségét, hogy csalodast okozzon a CVS vizsgalat megbeszelt
idépontja. Tanacsadom masoktol eltéréen nem hasznalt helyi érzéstelenitést,
ezért az elsé CVS-vizsgalat elegge fajdalmas volt. A masodik ehhez képest csak
kényelmetlen volt - minden terhesség kilonbozik egymastol.

A CVS eredményeére kortlbelul egy hetet kellett varni. Amikor rossz lett a CVS-
eredményunk az iszonyatos volt, am bizonyos értelemben megkonnyebbulést

is jelentett, hogy nem kell tovabb varakoznunk és folytathatjuk az Gjboli
probalkozast. Azt hiszem semmi sem rosszabb egy gyermek elvesztésenél, és
ezért tudtam vallalni az abortuszt, tudtam, hogy nem kell végignéznem egy masik

baba halalat.

Id6vel végre jo CVS-eredményt kaptunk. El6szor nagyon sokkolt, annak
ellenére, hogy a parom unnepelt, amikor meghallottuk az eredményt. 6 honappal
késobb megerkezett a varva vart gyermekink. Bar soha nem fog elmdlni az
elsészulottunk elvesztése irant érzett fajdalmunk, 4j csecsemank 6romot és
boldogsagot hozott vissza az élettinkbe.”



1. RESZ- GENETIKA

3. PREIMPLANTACIOS GENETIKAI DIAGNOSZTIKA (PGD)

Erdemes fontoléra venni a preimplantacios genetikai diagnosztikat (PGD) a
teherbe esés eldtt, ha szeretne megbizonyosodni arrol, hogy gyermeke nem
szenved 5q SMA-ban, vagy ha nehezen esik teherbe. Gyakran varakozni kell az
elsé konzultaciora, és sokat kell varni a PGD elkezdésére, amig az etikai jovahagyas
és a finanszirozas megszervezése megtorténik. A PGD magaban foglalja az VF-
et (in vitro megtermékenyités), amely szintén idot vesz igénybe, a PGD tehat
valojaban sok honapot, néha akar éveket is igénybe vehet.

Mivel jar a PGD?

A par sajat petéjét és spermajat hasznaljak fel, de még abban az esetben is IVF-et
alkalmaznak, ha a nG természetes Gton is teherbe eshet. A petéket eltavolitjak a
né petefészkeibdl és spermaval megtermékenyitik egy laboratoriumban, ezaltal
az embriokon elvégezhetd az 5q SMA teszt. Ez kb. két hetet vesz igénybe.
Amikor az embridk holyagesirava (,,blasztocisztava”) fejlddnek, nagyon ovatosan
eltavolitanak egy kis sejtmintat (,,embriobiopszia™). A biopszia utan az embriokat
gyorsan lefagyasztjak (vitrifikaljak), mikozben a sejteket genetikailag tesztelik. Ha
a genetikai teszt eredményei azt igazoljak, hogy legalabb egy embrio nem szenved
SMA-ban, akkor ezt az embriot kivalasztjak, felmelegitik és bedltetik a méhbe. 12
nappal késobb terhességi tesztet végeznek annak megallapitasara, hogy a PGD-
kezeles IVF-része sikeres volt-e.



1. RESZ- GENETIKA

4. NEM INVAZIV PRENATALIS DIAGNOZIS (NIPD)

A nem invaziv prenatalis diagnozist (NIPD) a terhesség nyolcadik hetétdl kezdve
valaszthatjak azok a parok, akik szeretnék megtudni, hogy gyermekik SMA-
ban szenved-e. Egyszeres terhességek esetén alkalmazhato, ahol mindket szul6
hordozza az 5q SMA-t okozo SMNT1 gén deléciot, és akiknek mar szliletett Sq
SMA-ban szenvedé gyermeke. lkerterhesség esetén nem alkalmazhato.

Mivel jar a vizsgalat?

Ehhez a vizsgalathoz harom mintara van szikseg.

« Az anya vérében megvizsgaljak a sziletend6 csecsemé (magzat) genetikai
anyagat, az igynevezett ,sejtmentes magzati DNS”-t. A terhesség ezen
szakaszaban az anya vérében kis mennyiségben jelenlévé magzati DNS elegendd
a vizsgalathoz. Ez a vizsgalat nem jelent semmilyen kockazatot a magzatra nézve,
tehat nem all fenn annak kockazata, hogy a vizsgalat vetélést okozhat.

+« A mar 5q SMA-ban szenved6 gyermektdl szarmazo DNS.

« Apatol szarmazo DNS. Valoszind, hogy a korabbi vizsgalatokbol mar
rendelkezésre allnak tarolt laboratoriumi mintak mind az apa, mind az 59 SMA-
ban szenved6 gyermek esetében, ebben az esetben esetleg nincs szlikseg G
mintakra. A teszt eredménye hét-tiz munkanapon belll készul el.



Mit mutat meg a teszt?

Az NIPD-teszt megmutatja, hogy a magzat az egyes szuloktdl orokli-e az SMN1
gén modosult vagy modosulatlan példanyat, és fennall-e az 5q-SMA. Ez a vizsgalat
nem tudja kimutatni az 5q SMA tipusat. Becslések szerint az esetek kb. 5%-aban a
teszt nem ad eredményt. Ha ez megtorténik, a tesztet meg lehet ismételni, vagy
donthet Ggy, hogy korionboholy mintavetelt (CVS) vagy amniocenteézist vegeznek.
Becslések szerint a NIPD hasznalatakor az téves diagnozis kockazata technikai és

biologiai okok miatt nagyon alacsony (korulbeltl 1az 500-1000-hez).

Mik a kovetkezo lepesek?

Informaciot és tamogatast kap az NIPD vizsgalat el6tt, alatt és utan, amely segit
a kovetkezG lepes eldontéseben. Az NIPD tesztelés utan lehetSsege nyilik a
terhesség folytatasara vagy attol fuggden, hogy a terhesség melyik szakaszaban
van, annak megszakitasara.

Hol végeztethetem el a tesztet?

A terhesség alatti genetikai tanacsadas keretein belul kaphat felvilagositast a teszt
elvegzésével kapcsolatban.
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2. RESZ- GYAKORLATI TANACSOK

1. TOBB AKTIV ES GYAKORLATIAS JATEKOTLET

Mozgas és interakcio

Gyermeke élvezheti a mozgast és az interaktiv jatékokat, példaul csiklandozast
és a kukucs jatékot. Amikor a gyermekek idésebbé valnak, elkezdik utanozni

a kornyezetukben tapasztaltakat és felismerhetik a szavakat és az ismerds
targyak neveit.

ime néhany dolog, ami lehet, hogy tetszik a gyermekének:

. Gyengéd babamasszazs.

« Ovatos hintaztatas egy fliggbagyban.

« A zenére mozgas és mozgassal kisért mondokazas.

* Mozgo jatekok, melyek mikodhetnek akkumulatorrol, vagy tartalmazhatnak
olyan kapcsolokat is, amelyek atalakithatok olyan modon, hogy egy nagy gomb
vagy lapos parna segitsegével mikodtethetGek legyenek, amelyeket konny
megnyomni.

- Jatéktelefonok olyan gombokkal, amelyeket konnyd megnyomni.

- Bebitornazo, amelyhez egy heveder van csatlakoztatva, amely alatamasztast
nyujt a gyermek karjanak amikor jatszik. Kérjen tanacsot a gyogytornasztol -
lehet, hogy sajat hevedert is keszithet.

+ Mesemondas vagy verses mondokak. Ezek idonkent a helyi konyvtarakban is
fellelhetok.

« Konny( mlanyag hangszerek, amelyeknek a mikodtetésehez nagyon kis
nyomasra van szukseg.



« Ujj- és kez jatekok, példaul az ,lcipici pok” és az ,,Ez elment vadaszni”

« Egy homokozo, ahol a kezukkel és a labukkal megismerhetik a homok
textarajat.

« A jatékot és a tanulast osztonz jatekok szamitogépen vagy tablagépen. Lehet,
hogy a szamitogépet vagy a tablagépet kreativ modon kell elhelyeznie, példaul
az oldalara allitva, hogy gyermeke kényelmesen tudja hasznalni.

Lehet, hogy gyermeke élvezné a kovetkezoket is:

« Helyi zenecsoport latogatasa.

+ Helyi vadvédelmi kozpont, allatkert vagy akvarium meglatogatasa és az allatok
megtekintése.

+ Kacsaetetés a parkban.

« Az On altal gyujtott levelek, fenyStobozok és mas erdekes targyak
megerintése és nézegetese.

« Vizpartra latogatas és homokvar készitése. Keressen kicsi, konnyl vodrot és
z%sét, vagy muanyag homokozo formakat.

« Uszas vagy mas tevékenységek hidroterapias medencében (ha rendelkezésre
all medence). A viz felhajtoereje és melege konnyebbé teszi gyermekének a
mozgast. Kulonboz6 Uszast segit eszkozok allnak rendelkezésre, ha sziksége
van rajuk. Kérdezze meg a gyermekeét gondozo orvosi csapatot a helyi
letesitményekrdl és arrol, hogy mi lehetne megfelels gyermekének.

Ok és okozat
Amint gyermekét elkezdi érdekelni az, hogy mi torténik amikor csinal valamit,
akkor vezessen be 0 jatekokat és otleteket a szorakozas és a tanulas érdekében.

ime néhany dolog, ami lehet, hogy tetszik a gyermekének:

+ Magneses konyvek, kirakos jatékok vagy tarsasjatekok.

« Tornyok épitése legobal, kockakbol vagy mlanyag poharbol

« Playmobil és Duplo figurak. Ezek konnyiek és moshatok.

+ Maszatolos jatek homokkal, vizzel vagy zselével. Gyermeke Ulhet egy fa
homokozoban, vagy megprobalhatja az Ulést elhelyezni a sarokba. Néhany allito
berendezésnel egy tal talalhato a talcaban, amely felhasznalhato a maszatos
jatékhoz is.

« Bajocska vagy kukucskalos jatekok (peldaul furdes id6 alatt elrejtézes a
torulkozd ala).

- Jatekok, amelyeket joystick segitsegével lehet vezérelni. Ezek szorakoztatoak
és segithetnek gyermekének olyan készségek fejlesztésében, amelyek késobb
hasznosak lesznek, amikor motoros kerekesszéket hasznalnak.



« Rajzolas vagy festeés. Segithet a papir szilard megtartasaban, ha lerogziti.
Probaljak ki a konnyen megérinthetd vastagabb ceruzakat, filctollakat vagy
csavarozhato zsirkréta vagy ceruza, amelyek konnyen csasznak a papiron. A
ceruzafogok is megkonnyithetik a ceruza tartasat. Ujjfestés vagy a mintakkal
torténd nyomtatas szintén szorakoztato.

« Kartyak és képek készitése matricak hasznalataval.

+ Magneses tablak vasreszelékkel a rajzolashoz. Ezek torolhetck és konnyen
hasznalhatok.

. Siités. Elvezhetik a sutemények és kekszek keveréseét és disziteset.

Lehet, hogy élvezik a kovetkezoket:

« A gyerekek élvezik a hinta mozgasat. Szuksége lesz egy olyan ulésre, amely
megtamasztja a gyermek hatat, oldalat és fejet, és rendelkezik hevederrel.
Kérje a foglalkozasterapeuta vagy fizioterapeuta tanacsat.

« A tablagépek és mas érintcképernyds keszulekek kulonbozs alkalmazasokat
kinalnak a jatékhoz és tanulashoz. Az allvany segitsegével tarthatja vagy
tamogathatja az eszkozt.

» Tekézés és szivacslabda jaték.

- Jatékok dobasa és elkapasa konny szivacsgombok vagy léggombok
segitsegével. )

« Segitség a kertben. Elvezhetik a magvak Ultetéset, a viragok illatanak
megszagolasat, a zoldségtermesztést vagy a kis haziallatok, példaul nyulak és
tengerimalacok gondozasat.

» Piknik. Hasznaljon konnyd mlanyag edényeket és mlanyag ételeket a
képzeletbeli jatek osztonzesere.

- BabelGadas vagy gyermekszindarab megnézése.

« Latogatas egy piacon, hogy élvezze a latnivalokat, a hangokat és a szagokat.

Aktiv reszvetel

Lehet, hogy sokat kell segitenie gyermekének a mozgasban és a felfedezésben.
Lehetseges, hogy nem minden sikerul majd elscre, és eléfordulhat, hogy
kreativnak kell lennie, de a gyermek képességeinek fejlesztése segithet abban,
hogy ne érezze megat frusztraltnak vagy csalodottnak, ha olyan tevekenységet
akar végezni, amelyet egyedul nehezen tud megoldani.

Ime néhany dolog, ami lehet, hogy tetszik a gyermekének:

« Gyurmabol alakzatok gombolyitése, osszenyomasa és kivagasa. A friss, otthon
készitett gyurma puhabb és konnyebben kezelhets, mint a boltban kaphato
gyurma (a receptet lasd alabb).



. Oltozksdés kalapokkal, parokakkal, jelmezekkel és arcfestes

« Filckirakos jatek.

- Jatek vonatokkal és autokkal sinen vagy palyan. A magneses vonatok
konnyebben osszekapcsolhatok.

+ Mozaikképek készitéese magneses formakkal es magneses horgaszjatek.

« Fakeépkirakos és puzzle nagy gombokkal.

- Jatékok, amelyek a gravitacio hizoerejét hasznaljak, példaul autokat, golyokat
vagy golyokat kildenek le rampakon. Ez arra 6sztonzi gyermekét, hogy elérje a
targyakat és targyakhoz nydljon.

A puha hazi keészitésl gyurma receptje:
. 2 csésze s

« /2 csésze olaj

« 3 desszert kanal tisztitott borko

. ételszinezék

« 6 csésze forrasban lévo viz

« 5-6 csésze liszt

Forrasban lévé vizben odja fel az 0sszes osszetevat, kivéve a lisztet. Adja hozza a
lisztet és alaposan keverje meg. El6szor nedves a keverék, de lehdléskor kiszarad.



2. RESZ- GYAKORLATI TANACSOK

2. ULO BETEGEK (2-ES TiPUSU) ES NEM-ULO (1-ES TiPUSU)
BETEGEK FELEMELESE ES AZ EMELOSZERKEZET

Gyermeke emelésekor mindig tgyeljen arra, hogy ne sériljon meg az On hata.
Gyogytornasza és foglalkozasterapeutaja tanacsokkal lathatja el a gyermek
felemelésének és mozgatasanak legjobb madjairdl. Tanacsadast nyGjthatnak a
felszerelésekrdl, peldaul az emelokral is.

Az emelok mechanikus modon biztositjak a gyermek emelését és mozgatasat
(mas néven atvitelet) az egyik helyrdl vagy helyzetbdl a masikba. Sziksege lehet
emelGre, ha gyermeke mozgatasa tilsagosan nagy megterhelést jelent Onnek,
vagy ha fennall annak veszélye, hogy mozgataskor sérulést okoz a gyermekének.
Amikor gyermeke nagyobb és nehezebb lesz, sziiksege lehet emeldre, hogy az
agyabol a kerekesszékébe, vagy kerekesszékébsl WC-re vagy zuhanyzoszékre
emelje at.

Az emelG rendszerint egy erds femkeret, amely egy mennyezeti sinhez vagy padlon
levé allvanyhoz (allvanyos emel6) vagy kerekekre (mozgathato emeld) rogzithets. A
keretnek van egy emelé mechanizmusa, amelyet kézzel vagy elektromos arammal
mikodtetnek. A ,feszit6 ridon” éve heveder a keretre vagy az emeldkarra van
felfuggesztve, amely emeléskor tamasztast nyujt a gyermekenek.

Az elektronikus emelck tapegységgel (akkumulatorral rendelkeznek), amelyet
fel kell tolteni. Az elektromos arammal hajtott emelének csatlakoznia kell az
elektromos aljzathoz. Minden elektromos emeldnek veszleallito gombokkal



és kezi kioldo mechanizmusokkal kell rendelkeznie, hogy vészhelyzet esetén
akkumulatoros hajtas nélkul is leengedhesse a gyermekét.

Lehet, hogy otthona atalakitasakor kialakitott egy stabil vagy mennyezeti sinhez
rogzitheté emelGt, példaul egy olyan emeldt, amelynek segitségével gyermeket
egyenesen a furddszobaba tudja mozgatni.

Az allvanyos emel6 Ggy van kialakitva, hogy egy helyben maradjon, és
altalaban a keret a gyermek agya felett helyezkedik el. Fizioterapeuta vagy
foglalkozasterapeuta javasolhatja az allvanyos emel6 hasznalatat, ha mennyezeti
sinhez rogzithet6 emel6 nem szerelhet6 fel az On otthonaban.

Elméletileg a mozgathato emeldszerkezet barhol hasznalhato a hazban, de sok
mozgastérre van szukség annak mozgatasahoz és elforditasahoz. Fontos, hogy

ne legyen Gtban bator vagy mas akadaly, és mivel a legtobb mobilemeld gorgéje
kicsi és megakadhat az egyenetlen feluleteken, 6vatosnak kell lenni a mozgathato
vagy kopott szonyegek esetén. Az ajtoknak és folyosoknak elég szélesnek kell
lennitk ahhoz, hogy az emeldt keresztul lehessen mozgatni rajtuk.

Az emeldhoz hevedert kell hasznalni ahhoz, hogy gyermekét Ultethesse

vagy fektethesse. Kulonbozg tipusaik vannak. A standard hevederek példaul
poliészterbdl készilnek, konnyen moshatok és szarithatok. A furdetéshez
hasznalt hevederek halobol késziltek, hogy a viz kiszivaroghasson beldluk,
tovabba konnyen moshatok és szarithatok. A legfontosabb, hogy a hevedert
egyeénre szabottan kell kivalasztani, hogy megfeleljen gyermeke silyanak

és magassaganak és megfelelG tamasztast nydjtson szamara (példaul, ha az
izomgyengeség miatt nehézseget jelent neki a fejmozgatas iranyitasa), es
megfeleljen a felhasznalas helyének és modjanak. Minden hevedernek meg kell
felelnie a hasznalt emelonek.

Az emel6szerkezeteket és hevedereket a gyarto ajanlasainak megfelelgen
rendszeresen kell szervizeltetni. Ezt a gyart6 vagy a forgalmazo végzi el.

Sok csalad szerint hasznos beszerezni a hordozhato vagy osszecsukhato
emelGszerkezetet is, amelyet akkor hasznalnak, amikor otthonuktol tavol vannak.
Ezek nagyon hasznosak lehetnek az egynapos kirandulasokhoz, a baratok vagy
rokonok meglatogatasakor és a nyaralaskor.



2. RESZ- GYAKORLATI TANACSOK

3. BABAKOCSIK UL;’S BETEGEK (2-ES TjPUSU) ES NEM-
ULO (1-ES TIPUSU) BETEGEK SZAMARA

Gyermeke valoszinlleg élvezni fogja azt, hogy a szabadban tar}'ézkodhat és
lathatja a kornyez vilagot, és ahhoz sem férhet kétség, hogy Onnek is el

kell mennie megbeszélésekre, boltba és a barataihoz. A foglalkozasterapeuta
vagy a gyogytornasz meghatarozza, hogy milyen babakocsira van szuksége

a gyermekének, ami kényelmes és biztonsagos szamara. Ez attol fugg, hogy
gyermekének az id6 nagyobb vagy kisebb részében vizszintesen kell-e fekidnie
ahhoz, hogy konnyebben lélegezzen, vagy Ulhet flggéleges helyzetben,
mivel altalaban nincs legzési nehézsége, vagy allapota valahol a kettd kozott
helyezkedik el. A foglalkozasterapeuta vagy a fizioterapeuta figyelembe
veszi a gyermeke életkorat, magassagat, testtomeget és altalanos izomerejét.
Megbeszelik Onnel, hogy gyermekének sziksége van-e hordozhato orvosi
segédeszkozre, példaul szivogépre, ami azt jelenti, hogy a babakocsijanak erds
hordtalcara van szuksége.

Tobb kisebb gyermek esetében az az idealis babakocsi, amelyik a menetirannyal
szembe néz, extra alatamasztast nydjt, es tobb helyzetbe donthetd. Ez lehetove
teszi, hogy szorosan figyelemmel kovesse a gyermeket, és ellendrizze, hogy
kényelmesen Ul és biztonsagban van-e. Ha gyermekeének kényelmes egy
bizonyos ultetémodul, akkor a foglalkozasterapeuta vagy a fizioterapeuta
javasolhat egyet otthoni hasznalatra, amelyet a babakocsi vazahoz rogzithet.

Ez csokkenti a tarolando eszkozok mennyiségét, és csokkentheti annak
mennyiséget, hogy hanyszor kell mozgatni a gyermeket.



Ha gyermeke idésebb és nagyobb, és gyakran kell vizszintes helyzetben fekudnie,
akkor valoszinileg specialis babakocsira lesz szuksége. Ezeknél szamos betét
rogzithetd az Uléshez vagy a hattamlahoz, amelyek extra tamogatast nydjtanak a
gyermek fejenek, testenek, medencéjének és labainak elhelyezéséhez. Néehany
olyan extra funkciokkal rendelkezik, mint a ‘térben billentés’. Ekkor a teljes

ules hatrabillenthetd, amely megvaltoztatja a nyomast és a helyzetet. Akkor is
segithet, ha gyermeke feje hajlamos eldrebilleni.

Van néhany olyan térben billenthetd babakocsi marka és modell, amely

mas szuléknek bevalt, azonban Onnek szorosan egyutt kell mikodnie a
foglalkozasterapeutaval vagy a fizioterapeutaval, hogy melyik babakocsi a legjobb
a gyermeke szamara.

Mit kell kérdeznem és megnéznem, hogy a gyermekem szamara legmegfelelobb
babakocsit valaszthassam ki?

Miutan a foglalkozasterapeuta vagy a fizioterapeuta felmérte a gyermeke
igényeit, egyutt elkezdhetik atnézni a lehetdsegeket. A foglalkozasterapeuta vagy
fizioterapeuta segithet a kovetkezd kérdések megvalaszolasaban.

+ Hol probalhatom ki? Mindig jobb, ha minden babakocsit kiprobal a
gyermekeével, miel6tt a markarol és a modellrgl dontene.
o Mennyire fektethetd, vagy ,,donthetd a térben”?
o Probalja ki gyermekével a lehetd legtobb poziciot a lehetd leghosszabb
ideig.

+ Ha a foglalkozasterapeuta vagy a fizioterapeuta nem tud Onnel tartani,
készitsen fényképeket a gyermekerdl a kilonbozd fektetési vagy ultetési
poziciokban, hogy késébb megmutathassa azokat a terapeutanak.

+ Ha lehetséges, vigye el gyermekeét sétara a babakocsival, hogy lathassa, hogyan
tolhato fel és le a jardaszegélyrdl, hogyan birkozik meg a sarkokkal és igy
tovabb, és hogy mennyire ,,razos” az Gt (néha, egy mas tipusi kerékkel mar
simabba teheto az utazas).

» Ha azt tervezi, hogy a babakocsi hordozo részét egy jarmibe rogziti, olyan
modon, hogy a gyermeke benne tartozkodik, ellendrizze, hogy atment-e az



+ Melyek a kosar és a talca lehetSsegek?

o Melyek a kosar vagy talca méret és silykorlatai?

o Megfelel-e a kosar vagy talca ahhoz a gyogyaszati eszkozhoz, amelyet
magaval kell vinnie? Az orvosi segédeszkozok valoszinileg tal nehezek
babakocsi hagyomanyos also tarolojahoz.

o Ha lehetséges, probalja ki azokat a targyakat, amelyeket magaval kell
vinnie. Ha a talca vagy a kosar nem megfeleld, akkor kérdezze meg,

van-e mas lehetdség. Néhany babakocsin a gyarto atalakitast vegezhet
a tobblet omlesztettaru vagy saly szallitasara.

+ Van-e lehet6ség napernydk, esévedak stb. alkalmazasara?
« Nyissa ki, csukja ossze és helyezze kilonboz6 poziciokba a babakocsit annak
ellendrzéséhez, hogy kényelmesen végre tudja-e hajtani ezt.

« Fel tudja-e emelni a babakocsit, és az elfér-e a jarmi csomagtartojaban vagy
hatso részében?
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4. ETKEZI?S MEGKONNYITESE AZ ULO BETEGEKNEL
(2-ES TIPUS)

Ha gyermekeének nehézséget jelent az evés, akkor az orvosi csapat megbeszéli
Onnel, hogy melyek a legjobb Ultetési poziciok az étkezéshez és az ivashoz.
Tovabba tanacsot adhatnak a kertlendd ételekrdl, amelyeket nehezebb ragni
és lenyelni. A purésitett vagy félig szilard étrend segithet abban az esetben, ha
gyermekének nehézséget okoz a ragas, és felgyorsithatja az étkezéseket. Ha
strlbb folyadékot, példaul turmixot ad gyermekének, ez segithet abban, hogy
elkerdlje az étel és ital félrenyeléseét (aspiracio).

Azok a gyermekek, akik megprobalkoznak az onallo evessel, lehet, hogy nem
szeretik azt, hogy nem 6k iranyithatnak és masoktol kell fliggeniuk. Az étkezési
nehézségek miatt elnyllo étkezések nyomast gyakorolhatnak a tobbi csaladtagra
és tevekenységekre. A fizioterapeuta és a foglalkozasterapeuta képes lesz
poziciokat, ultetési lehetdségeket és ortéziseket javasolni, amelyek segithetnek a
gyermeknek az onallobb etkezesben.

Néhany csalad hasznosnak talalta a kovetkez6 eszkozoket:

« Szeleppel felszerelt szivoszalak, amelyek a folyadékot a szivoszal tetején tartva
csokkentik az ivashoz szikseges erdfeszitest.

« Konyoktamaszok

« A Neater mozgathato kartamaszai, vagy étkezési és taplalkozasi segédeszkozei,
amelyek segitenek abban, hogy az emberek a sajat mozgasuk felhasznalasaval
étkezzenek. Mas vallalatok is gyartanak hasonlo tamaszokat és segédeszkozoket.



Ha az etkezes nehezebbé valik

Ha gyermeke mar nem nyel biztonsagosan, vagy teststlya nem gyarapodik
megfelelé mértékben, akkor az orvosi csapat mas lehetdségeket is javasolhat

a biztonsagos taplalasahoz. |d6t biztositanak Onnek arra, hogy megbeszélje és
kérdeseket tehessen fel az altaluk javasolt lehetSsegekrdl, és ezaltal megeértheti,
hogy ez milyen lehetséges elonyokkel és kockazatokkal jar a gyermeke részére.

A valasztott opciotol fliggSen képzést és tamogatast kap, hogy gyermekét
biztonsagosan taplalhassa otthonaban. Néhany rovid tavon alkalmazhato lehetdseg
gyermeke taplalasahoz:

* Nazogasztrikus (NG) szonda- egy vékony, rugalmas etetcsd, amelyet az
orrlyukon keresztil vezetnek a gyomorba

» Nazojejunalis (NJ) szonda- egy vékony, rugalmas etetdcs6, amelyet az orrlyukon
keresztul vezetnek a vékonybél kozépsd részebe (a jejunumba)

Hosszl tava lehetSseg gyermeke etetésehez:
+ Gasztrosztomias szonda (mas néven perkutan endoszkopos gasztrosztomias
(PEG) szonda) - rugalmas taplalocss, amelyet mitéti eljaras soran helyeznek a

gyomorba. Azokat a gyermekeket, akiknél PEG-szonda segiti a silygyarapodast,

altalaban arra osztonzik, hogy szajon at is fogyasszanak valamennyi ételt.
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5.TAPLALASI LEHETOSEGEK A NEM ULO BETEGEK
SZAMARA (1-ES TiPUS)

Lehetséges taplalasi opciok

Ha a nyelés mar nem biztonsagos a gyermeke szamara, vagy testsulya nem
gyarapodik megfeleld mértékben, akkor az orvosi csapat mas lehetdségeket

is javasolhat a biztonsagos taplalasahoz. |d6t biztositanak Onnek arra, hogy
megbeszélje és kérdéseket tehessen fel arrol, hogy az orvosi csapat miért
javasolta az alabb bemutatott lehetdsegek valamelyikét, és ezaltal megertheti,
hogy ez milyen lehetséges elonyokkel és kockazatokkal jar a gyermeke részére.
Barmilyen dontés is szilessen arrol, hogy melyik lehetéség a legjobb, kepzést es
tamogatast kap, amely segit abban, hogy gyermekeét biztonsagosan taplalhassa
otthonaban. Néhany rovid tavon alkalmazhato lehetség gyermeke taplalasahoz:

* Nazogasztrikus (NG) szonda- egy vekony, rugalmas etetécso, amelyet az
orrlyukon keresztul vezetnek a gyomorba

* Nazojejunalis (NJ) szonda- egy vékony, rugalmas etetdcsd, amelyet az orrlyukon
keresztll vezetnek a véekonybél kozépsé részébe (a jejunumba)

Hosszl tava lehetdség gyermeke etetéséhez:
» Gasztrosztomias szonda (mas néven perkutan endoszkopos gasztrosztomias
(PEG) szonda) - rugalmas taplalocso, amelyet mtéti eljaras soran helyeznek

a gyomorba. Ezzel egyidejlleg elvégezhett a Nissen-féle fundoplicationak
nevezett masik eljaras, amely segiti a reflux csokkentéset.
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6. LELEGEZTETES A JARO BETEGEK SZAMARA
(3-AS TiPUS)

A legtobb 3-as tipusd SMA-ban szenvedd betegnek nincs légzési
problémaja, de néhanyuknak kissé csokkent a legzesfunkcioja [Finkel
2017]. Ha gyermekének mellkasi fertézése van, az orvosi csapat ellendrzi

a kohoges erdsseget és azt, hogy vannak-e olyan tuneteik, amelyek arra
utalnak, hogy éjszaka legzesi nehézsegeik vannak. Ennek tunetei kozott
szerepel az, hogy nem alszik jol éjszaka, fejfajasa van és a nap folyaman
almosnak erzi magat. Ha gyermekeénel ezek a jelek jelentkeznek, akkor
rendszeres legzésvizsgalatra van szuksege. Gyermekének nincs szuksege
semmilyen kezelésre a legzesi problemak kezelése eérdekeben, kiveve, ha On
vagy gyermeke aggodik a légzés miatt.
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7. LEGZE§ ELL!EN(SRZESE NEM ULOK SZAMARA
(1-ES TiPUSU)

A szakmai ajanlas ajanlasa szerint az osszes olyan SMA-ban szenvedd gyermeknél,
akik nem tudnak ulni, a diagnozis felallitasa utan a lehetd leghamarabb fizikalis
vizsgalatot kell végezni a korhazban. Ezt rendszeresen meg kell ismételni, harom
honap mulva, majd azt kovetoen legalabb hathavonta. Ha gyermekeének legzési
nehézségei vannak, akkor fontos, hogy a szén-dioxid szintjét a kilegzés vegen
ellendrizzék (ez az Ggynevezett ,kilégzésvégi end-tidal) szén-dioxid”). Rendszeres
walvasvizsgalatokat” kell vegezni az éjszakai legzésuk vizsgalata érdekében. Az
alvasvizsgalat soran kis érzékelSket rogzitenek a gyermek arcahoz, fejéhez,
karjahoz és mellkasahoz és az ¢jszaka soran ellendrzik. Mindezek a vizsgalatok
segitenek az orvosoknak és Onnek eldonteni azt, hogy hogyan tamogassak a
legzését és hogyan legyen mindez a legkényelmesebb szamara.
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1. KIHIVASOK ES TAMOGATAS A GYERMEKE SZAMARA

Mint minden gyermeknél, a fogyatékossaggal élé gyermekeknél es
fiataloknal is sokszor elofordulnak érzelmi hullamzasok. Tovabbi stresszel
kell megkuzdeniuk és bar sokan talalnak modot arra, hogy megvivjanak
ezzel, komoly kihivasokat jelent mentalis egészséglk és jolletik, megdorzése
gyermekkorukban és felngttkorukban. A fogyatékossag miatt nehezebben
alakithatnak ki baratsagokat, és a gyermekekbdl szorongast, frusztraciot
vagy haragot valthatnak ki azok az akadalyok, amelyek megakadalyozzak
cket abban, hogy normalis életet éljenek. Felmerilhet bennuk a kérdés:
»Miért velem tortént mindez?”és azt tapasztalhatjak, hogy a korhazi
vizitek és tartozkodasok, valamint az, hogy nem tudnak elvégezni bizonyos
tevekenyseget, meggatoljak Gket abban, amit tenni szeretnének. A
fajdalommal valo megkuzdés vagy az, hogy képtelenek egyediil elvegezni
dolgokat, befolyasolhatja a jo kozérzetiket.

Terapia és tanacsadas

A jaték- és zeneterapia segithet az érzelmi problémakkal kizdd fiatalabb
gyermekeknek. Az idésebb gyermekek szamara hasznos lehet, ha
bizalmasan beszélhetnek egy pszichologussal vagy tanacsadoval.



Online tamogatas

Barmely korosztalyba tartozo gyermekek szamara az internet rengeteg
informaciot, szorakozast kinal, valamint lehetéseget a kapcsolattartasra

és a baratsagok kialakitasara. Széles korben elfogadott tény, hogy a
gyermekeknek és a fiataloknak tamogatasra és Gtmutatasra van szukséguk
ahhoz, hogy az internetet pozitiv modon és biztonsagosan hasznaljak.

Csatlakozas csoportokhoz és tevékenységekhez

Ha beléep a fogyatékossaggal €lc embereket tamogato szervezetekbe,
ideértve az SMA szervezeteket is, akkor a szabadidds tevékenységekben
valo részveétellel segitheti erdsiteni gyermeke onbizalmat és onértéekeléset.
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2. KIHIVASOK ES TAMOGATAS AZ SMA-BETEGEK SZULEI
SZAMARA

Az SMA diagnoézisaval valo szembesilés és a komplex igényl gyermekek
gondozasa jelentdsen noveli a szul6k fizikalis és érzelmi felelGssegvallalasat.
Bar gyermeke élete soran sokszor élhet at nagy buszkeséget, oromot

és szeretet élhet at, vannak azonban nagyon nagy megterhelést jelentd
idészakok is. Ezek a nehézségek a csalad minden tagjat kulonféle

modon érinthetik, de tamogatas és tanacsadas segitségével a gyermek
életében részt vevé minden személy létfontossagh tamogatast nydjthat
gyermekenek, Onnek és egymasnak.

A legtobb szul6 szamara a diagnozist kovetd elsé hetek elmosodottak. A
leggyakoribb reakciok koze tartozik:

- sokk

« hitetlenség és tagadas
. félelem

« szorongas

« blinosseg erzese

* szomorusag

+ depresszio

« harag és

« a tulterheltseg éerzese.



Az emberek ezen érzelmek kilonbozé kombinacioit tapasztalhatjak meg a
diagnozistol kezdve folyamatosan a kulonbozé idépontokban.

Mi segithet Onnek?

» A szocialis munkasok, tanacsadok, apolok, pszichologusok és orvosok altal
nyUjtott tamogatas igénybe vétele.

» Csaladtagok vagy baratok altal nydjtott tamogatas. Beszélgessen velik és
engedje, hogy segitsenek a haztartasi munkakban.

» Stratégiak hasznalata vagy tanulasa a szorongas vagy a feszultseg
csokkenteséhez, peldaul edzés vagy zenehallgatas.

« Erét adhat a vallasi meggyo6zédés, vagy a spiritualis gyakorlatok, és a vallasi
meggyo6zédesben vagy a spiritualis gyakorlatban, és beszélgetés a korhazi
lelkészekkel, lelkészekkel vagy egy lelki tamogatoval.

+ Beszélje meg a félelmeit és aggodalmait gyermeke orvosi csapataval.

» Vigyazzon magara. Probaljon egészségesen taplalkozni, pihenjen eleget és
iktasson be szuneteket a folyamatos apolas melle.

+ Alehet6 legnagyobb mértékben vegye at a gyermekét érint6 dontések iranyitasat.

- Egészseges modon fejezze ki a haragjat. Keressen egy helyet, ahol egyedul
lehet, és felszabadulhatnak az érzései, kiabalhat vagy sirhat.

» Beszélgessen a tobbi olyan szulével, akinek a gyermeke SMA-ban szenved.

» Tanulja meg, hogyan kell gondoznia a gyermekét, és ahanyszor csak sziksége
van ra, tegye fel az osszes kerdeset.

» Legyen tudataban annak, hogy semmit sem tudott volna tenni annak
megakadalyozasara, hogy gyermeke orokolje ezt a genetikai allapotot.

+ Ismerje fel, hogy teljes mértékben érthetd, hogy miert vannak ilyen érzései és
normalis, ha ebben a helyzetben barmikor tamogataseért fordul.

Szakmai tamogatas és tanacsadas

Néhanyan nagyon hasznosnak talaljak, ha egy fuggetlen, képzett szakemberrel
beszelgethetnek az érzéseikrdl és arrol, hogy hogyan vegezzék a napi rutint. A
tanacsadas lehetdséget ad arra, hogy azokat az érzéseit is kimondja, amelyeket
nem akart hangosan kimondani a csaladja vagy a baratai elott.

Mentalis egészség
Ha aggodik sajat vagy gondozottja mentalis egészsége miatt, beszéljen
csaladi orvosaval. Tudnak segiteni abban, hogy a lehetd leggyorsabban
segitséget kapjon.
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3. A CSALADON BELULI EROSZAK

A csaladon beluli erészak vagy bantalmazas azt jelenti, amikor valaki bantalmazza
vagy zaklatja partneret vagy valaki mast a csaladban. Ez lehet érzelmi,
pszichologiai vagy pénzuigyi visszaélés, valamint szexualis vagy fizikai erészak. Ha
latta, hogy ez tortenik vagy ez tortent Onnel vagy valamelyik csaladtagjaval,
akkor segitségert fordulhat az alabbi segitckhoz vagy szervezetekhez:

« SMA Europe (az SMA europai szervezetének honlapja)

+ SMA News Today (USA-beli informaciés oldal az SMA-rol)

« SMA UK (egyesult kiralysagbeli tamogato oldal az SMA-val kapcsolatban)

« Ally Cadence Trust for SMA (egyesuilt kiralysagbeli jotékonysagi szervezet
honlapja)

« SMA Magyarorszag Alapitvany
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4. TERHESSEG ES SZULOVE VALAS

A gyermekszlilés és szulove valas az egyik legnagyobb dontés, amelyet valaki

meghozhat. Ha On SMA-ban szenved, akkor még tobb dolgot kell atgondolnia:

+ Mekkora az esély arra, hogy gyermeke SMA-ban fog szenvedni?

+ Milyen lehetdségek allnak rendelkezésre ahhoz, hogy On (vagy partnere)
teherbe eshessen?

«HaOnné,a gyermekvallalas hogyan befolyasolja az egészsegi allapotat?

« Keépes lesz-e arra, hogy ellasson egy gyermeket?

Mekkora az esély arra, hogy gyermeke SMA-ban fog szenvedni?

Az SMA genetikai hatterérd| és annak esélyérdl, hogy a gyermeke orokolheti-e ezt a
betegséget, olvassa el a kiadvany ,,Diagnozis és genetika” részét, amely itt talalhato.
A legjobb, ha genetikai tanacsadason vesz részt miel6tt On vagy partnere
gyermeket vallalna, mivel ez lehet6séget ad arra, hogy megvitassa sajatos
korulmeényeit, és megalapozott dontéseket hozzon az On (vagy partnere)
varandossagara vonatkozo lehetdsegekrdl.

Milyen lehetoségek allnak rendelkezésre ahhoz, hogy On (vagy partnere)
teherbe eshessen?

Genetikai, csaladi és egyeéni korilmenyei korlatozhatjak, hogy milyen
lehetSsegek és milyen finanszirozas all rendelkezésére, ezért fontos, hogy
beszéljen genetikai tanacsadoval, hogy megtudja, milyen lehet6ségek kozul
valaszthat. ime néhany lehetdseég:

» Természetes fogamzas tesztelés nélkul
+ Petesejt vagy sperma adomanyozas - a donort tesztelik annak ellendrzésere,

hogy nem SMA hordozo



« Nem invaziv prenatalis diagnozis (NIPD) - A DNS-mintakat a terhesseg nyolcadik
hetétdl tesztelik annak megallapitasara, hogy a magzat SMA-ban szenved-e

« Korionboholy mintavéetel (CVS) - a méhlepénybdl vett mintat a terhesseg
11. és 14. hete kozott tesztelik annak megallapitasa érdekében, hogy a magzat
SMA-ban szenved-e

« Amniocenteézis - a magzatvizbdl vett mintat a terhesség 15. és 20. hete kozott
vizsgaljak annak ellendrzéséhez, hogy a magzat SMA-ban szenved-e.

« Preimplantacios genetikai diagnosztika (PGD) - az IVF-hez hasonl6 folyamat,
amely soran petesejtet vesznek a notdl, azt a testen kivul megtermekenyitik,
majd az embriokon elvegzik az SMA-vizsgalatot.

Tovabbi hasznos informaciot talalhat ezekrdl a lehetSsegekrdl a kiadvany
»Diagnozis és genetika” részében.

Nagyon szemelyes déntés, hogy melyik lehet6séget valasztja. Nincsenek helyes
vagy rossz déntések,.gz Ont tamogato egészsegugyi szakemberektd| kapott
informaciok alapjan On valasztja ki a legmegfelelobbet.

Ha Onns,a gyermekvallalas hogyan befolyasolja az egészsegi allapotat?
Orvosi csapata megbeszéli Onnel, hogy a terhesség hogyan befolyasolhatja
izomerejét és légzését. Tanacsokat adnak minden olyan szakember altal
végzett meghgyeléshez és tamogatashoz, amelyre véleményuk szerint
szuksege lehet a terhesseg és a szulés soran. Kerjuk, ne feledje, hogy barmikor
kérhet masodvélemeényt, ha tovabbi informaciot szeretne megtudni egy masik
szakembertol.

Képes lesz-e arra, hogy ellassa a baba gondozasanak gyakorlati oldalat?

Ez nagymeértékben fugg attol, hogy az SMA hogyan befolyasolja Ont és
partnerét, és milyen tamogatast kap napi szinten. A csalad, a baratok, a
szulészné és az orvosi csapat mind segit Onnek ennek megtervezésében. Szamos
informacioforras, tipp és otlet all rendelkezésre, hogy hogyan tud megkuzdeni a
fizikai kihivasokkal, valamint altalanos tanacsok és informaciok a sztil6segrdl.



3. RESZ- KIHIVASOK

5. SZEMELYES GONDOZAS

A legtobb fiatal ember, amikor idGsebb lesz és kamaszodik, egyre ontudatosabb
lesz és nem szereti, ha masok latjak a testet. Az SMA miatt azonban a masik
szemely altal nydjtott személyes gondozas valoszintileg szikseges reszét kepezi
az életének, ezért a pubertas még nagyobb kihivast jelenthet Onnek.

Egyes fiataloknak tovabbra sem okoz gondot a szuleik és barataik (és idovel a
partneruk) altal nydjtott személyes gondoskodas. Masok eldnyben részesitik,
ha szemeélyes gondoz6 latja el gondozasukat, hogy ,,szakmaibb” alapokon
gondoskodjanak az apolasukrol. Azonban nem mindig lehet j6, megbizhato
személyes gondozokat talalni.

Barki is vegzi az On gondozasat, fontos, hogy bizzon benne és jol érezze magat

vele. Ha aggalyai vannak azzal kapcsolatban, ahogyan barki is gondozza Ont,
mondja el egy olyan személynek akiben bizik.



3. RESZ- KIHIVASOK

6. HOGYAN BESZELJUNK AZ EMBEREKNEK AZ SMA-ROL?
A DISZKRIMINACIOVAL KAPCSOLATOS AGGALYOK

Személyes dontéslink az, hogy beszélink-e az SMA-rol. Egyesek aggodnak a
megkulonboztetés, az elditéletek vagy a titoktartas hianya miatt. Ha gy dont,
hogy nyiltan beszél rola, a legtobb munkaltato nem tudja, hogy mirdl is szol az

SMA, tehat iddbe telik, hogy megbeszélje veluk az egyeni igenyeit.
imea nyitottsag nehany eldnye:

« Egyes munkaltatok szivesen alkalmaznak fogyatekossaggal élcket.

« Ez lehetdseget adhat arra, hogy pozitiv modon beszélhessen magarol.

« Ha szukség van atalakitasra, a munkaltato a lehetd leghamarabb elvégzi ezeket.

+ Lehet, hogy jobb munkakapcsolatot épithet ki a munkaltatojaval és a
munkatarsaival.

« Elmagyarazhatja &Sn.életrajzénak minden olyan részét, amely egyebkent
hatranyt jelenthet Onnek, példaul hianyossagokat az iskolai végzettsege terén
vagy a munkaelzményeiben a rossz egészsegi allapot miatt.

+ On a sajat allapotanak a szakért6je, On tudja, hogy mit tud elvégezni és mit nem
és mialegjobb az On szamara. Ezen informaciok megosztasa hasznos lehet.
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