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A gerincvel6i izomsorvadas (spinal muscular atrophy — SMA) diagnosztizaldsa

Roviden az SMA-rol

A gerinc eredet( izomsorvadas (spinalis izomatréfia — spinal muscular atrophy, roviden SMA)
egy Orokletes, genetikai eredetl betegség, melynek kdvetkeztében a gerincvelSben talalhaté
mozgaté idegsejtek kezdenek elpusztulni egy genetikai hiba, az SMN 1-es gén hidnyanak
kovetkeztében. Az SMA a csecsem&bhalalozas egyik vezet6 genetikai oka vilagszerte.
El6forduldsa orszagonként eltér6, hazankban 6-10 000 ujszilottbdl egyet érint, ami 10-15 Uj
beteget jelent évente. Magyarorszagon a hordozék aranya 1:35, azaz minden 35 emberbdl 1
hordozza a betegséget okoz6 gént. Annal a hazasparnal, ahol mindkét fél hordozd, 25 % esélye
van arra, hogy beteg gyermekik sziilessen.

A survival motor neuron (SMN) fehérje el6allitasaért felelGs, a betegségben hianyzéo SMN 1
gén fehérjetermel6 szerepét az SMN2 gén részben képes atvenni. Az SMN 2-es gén
kopiaszama dont6 a betegség tipusat illetben. Minél magasabb a kdépiaszam, annal
valészinlibb, hogy enyhébb foki a betegség. Két kopidval rendelkez6knél valdszinlleg
csecsemdkori (mds néven 1-es tipusu) SMA, mig a hdrom vagy négy génkdpiadval
rendelkez6knél valdszinlleg kései (2-es és 3-as tipusu) SMA alakul ki.

A betegség legsulyosabb formdjaban akdr mar a méhen belill kezdenek kialakulni az
elvaltozasok. A csecsemd&kori formaban sziiletés utan az élet elsé 6 hdnapjaban jelentkeznek
a tlinetek. Ha ezt id6ben észreveszik, akkor az orvosok mar itt, a fejl6dési szakaszban is be
tudnak avatkozni. Kés6bb, az idegrendszer fejlédését kovetGen, amikor a mozgatdidegsejtek

pusztulni kezdenek, akkor pedig ennek a folyamatnak a megakaddlyozdsa a cél.
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Az SMA tipusai, és a tiinetek megjelenésének valdszinlisége

e SMA 0: a tlinetek magzati korban kezd6dnek, amelyek a kbvetkezd6k: sulyos hipotdnia,
(alacsony izomtdnus), velesziiletett izlileti deformitasok, Iégzészavar, a mozgasfejlédés

egyaltaldan nem indul be. Az életkilatasok jelent&sen korlatozottak.

e SMA |. tipus: a tlinetek (hipotdnia, légzészavar) 0-6 hénapos korban kezdG6dnek.
Sulyosabb formaban a mozgasfejlédés nem indul be, illetve csak minimalis fejkontroll
alakul ki. Enyhébb formaiban a mozgasfejl6édés megindul, de az 6nallé Ulési képesség
kialakulasa el6tt megtorpan és visszafejl6dés tapasztalhatd, tehat a csecsemd elvesziti
az addig megszerzett mozgasi képességeit. Kezelés nélkiil az allapot fokozatosan,
esetenként gyorsan romlik. A légzGizmok érintettsége miatt légzészavar, a sulyos
hipoténia miatt taplalasi nehézség alakul ki. A csecsemd siradsi hangja gyenge. A
varhato élettartam kezelés nélkil atlagosan mindossze 10 hénap. Ez a leggyakoribb

tipus, Magyarorszagon évente kb. 5-10 I-es tipusu gyermek sziletik.

e SMAIl-tipus: atiinetek 7-18 hdnapos kor k6zott kezdédnek. Ennél a tipusndl kezdetben
az alsé végtag gyengesége a szembet(inG: az addig jol fejl6d6 gyermeknél késik az allas

és/vagy jaras megjelenése, 6nallé jaras nem alakul ki.

e SMA lll-as tipus: a tlinetek 18 hénapos kor utdn jelennek meg. A gyermek megtanul
onalléan jarni, de jardsa lgyetlen, billeg6, hamar elfarad. Nehezére esik a |épcsbzés, a
guggolasbdl felallas, feltlinéen sokszor esik el, tAmaszkodva, manéverek segitségével

all fel. A felsé végtag funkcidi ebben a formaban kezdetben még lehetnek jok.

e SMA IV-es tipus: a megjelenés hasonld a lll-as tipushoz, de a tiinetek feln6tt korban

jelentkeznek.
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Az SMA terapiak ujdonsagai
A terdapiavalasztas szempontjai

Jelenleg, 2021-ben haromféle terapia érhet6 el Magyarorszdgon az SMA-betegek szdmara: a
Spinraza, az Evrysdi és a génterdpia, vagy kozismertebb nevén a Zolgensma. Mindhdrom
terdpia a Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezel6 (NEAK) 3ltal tdmogatottan (egyedi

méltanyosagi alapon) érhet6 el Magyarorszagon.

A tobbféle kezelési mod az el6nydk mellett egyben nagy felelGsséget ré6 mind az orvosokra,
mind az érintettekre, illetve az érintett gyermekek szileire az adott paciens szamara
legoptimalisabb kezelés kivalasztasa szempontjabdl. A dontés soran az alabbi tényez6ket kell

figyelembe venni:

1. Akezelés terhe
2. Mellékhatasok

3. Hatasossag
Ezek alapjan a harom terdpia az aldbbiak szerint jellemezhetd.

e Génterapia (onasemnogen abeparvovek, azaz a Zolgensma)

A génterapiat 2020-ban engedélyezték Eurdpdban. A terdpia lényege, hogy egy
virusvektorba csomagolva mikod6képes SMN 1 gént juttat a szervezetebe, ezdltal
allitja helyre az SMN fehérje termel&dését. Ezt a gént intravéndsan juttatjak be a beteg
szervezetébe, ami egyszeri beavatkozast jelent, de a beadast minimum egy hdnap
szteroidos kezelés koveti a mellékhatasok mérséklése céljabdl. Ezenkivil az elsé
idészakban nagyon gyakoriak — hetente vagy még s(ir(ibbek — a vérvételek. Emellett
meg kell vizsgalni, hogy a beteg atesett-e azon a virusfert6zésen, amelybe a bejuttatni
kivant gént csomagoljdk; ha atesett, akkor a terdpia nem alkalmazhaté.

Az orvosok jelenlegi tudasa szerint mivel az immunrendszer reagdl a kezelésre, és



=, SMA

| g Magyarorszag

Egylitt &z ixomsoresdis ollen

immunitdas alakul ki a gydgyszerrel szemben, emiatt a terapia nem ismételhetd, még
akkor sem, ha évek multan veszit hatasossagabol.

A génterdpia lehetséges mellékhatdsai: transzamindz (mdjfunkcios értékek)

emelkedése, thrombocytopaenia (vérlemezke-szam csokkenés), topinin | emelkedés —
a klinikai vizsgdlatok alatt ezek mind uralhaték voltak, nem okoztak maradandd
karosodast; hanyas, laz.

A fentebb ismertetett mellékhatdsokon felil leirtak mar sulyosabb allapotokat,
amelyek a klinikai vizsgalatok sordn nem jelentkeztek. Ezek eddig jol kezelhetGek
voltak.

Hatdsossag szempontjabdl a génterdpiardl elmondhatd hogy tinetekkel rendelkezé
gyermekeknél a tobbi terapidhoz hasonldan egyértelmien megvaltoztatja a betegség
természetes lefolydsat, de nem érhetd el tiinetmentes allapot. Amennyiben a kezelést
Ujszlilottkorban, tlnetmentes allapotban kezdik a kezelés utan a gyermekek
mozgasfejlédése megegyezik a normal fejlédéssel (3 SMN2 kdpia esetén). Vannak,
akiknél a fejl6dés Uteme ugyan lassabb (a paciensek fele 2 SMN2 kopia esetén), de a
mozgasfejlédés nagy mérfoldkovei naluk is megjelennek, illetve a betegség tiinetei
észlelhet6k, de sokkal enyhébben, ami féleg az 1-es tipusi SMA-betegeknél
szembet(inG. A tinetmentes allapotban génterapidban részesiilt gyerek tobbsége jarni

is megtanul.

Evrysdi (risdiplam)

A készitményt 2021-ben engedélyezték Eurépaban. A gydgyszer az SMN2 génre hat,
serkentve az innen valo fehérjetermel6dést, amivel normal SMN termelést ér el. Két
hénapos kornal id6sebb gyermekek esetében alkalmazhatd. Szajon at szedhetd, illetve
adott esetben szonddn, PEG-en vagy gasztrotubuson keresztiil is bejuttathatd. Két
honapra készithet6 el a szer, tehat ennyi id6re adhatd ki az érintetteknek. Minden nap
be kell venni, és jelen tudas szerint élethosszig kell szedni.

Mellékhatasai lehetnek: 13z, hasmenés, hanyinger, kiltés, fekélyek a

szajnyalkahartydn, fejfajas, izlleti fajdalom, UTI, obstipacio (székrekedés).

Egyéb megfontoldsok a gyodgyszer kapcsan (ezekr6l jelenleg nincs elegendd
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informacid): mivel az dllatkisérletek soran el6fordult magzati karosodds, ezért a terdpia
elkezdése el6tt ajanlott terhességi tesztet végezni, a kura alatt pedig valamely
fogamzdsgdtld moddszert alkalmazni; a gydgyszer befolydsolhatja a férfiak
fogamzdképességét, ezért javasolt a spermakonzervdlas a terdpia megkezdése el6tt;
szemészeti vizsgdlat (allatkisérletek soran tapasztaltak retindlis karosodast, de human
vizsgdlatokban nem volt ilyen tapasztalat); Off-target hatasok jelentGsége még nem
tisztdzott, esetlegesen egyéb génekre is hathat.

Hatdsossagat illetéen klinikai vizsgalatok igazoljak, hogy mind a csecsemd&kori
formaban mind a 2-3-as tipusban lényegesen megvaltoztatja a betegség természetes

lefolyasat.

Spinraza (huszinerszen)

Az els6 SMA-terapia, 2017-t6l engedélyezett az Eurépai Unidan. Mivel a legrégebb ota
alkalmazott terdpia hazankban, igy a legtobb informacid is a Spinrazardl all az orvosok
rendelkezésére.

A gyogyszer az Evrysdihez hasonldéan szintén az SMIN2 génre hat. A gerincvelGi
folyadékba juttatjak be (lumbdlas sordn, intratekalisan, az elsé 4 Ggynevezett feltoltd
adagot kdvetéen négyhavonta kell beadni, ami igy az elsé évben 6 lumbalast jelent, a
tovabbi években évi 3-at.

Gyermekek és felnGttek esetében is alkalmazhaté. Jelen tudds szerint szintén
élethosszig sziikséges folytatni a terapiat.

Mellékhatasai lehetnek fejfajas, hanyas és hatfajas. Sulyos gerincferdiilés esetén

problémat okozhat a gydgyszer beadasa, ilyen esetekben altatdsra lehet sziikség.

Egyéb megfontoldsok a gydgyszer kapcsdn: laborvizsgalatok (thrombocytopaenia,

alvadasi zavar, proteinuria.

Hatdsossdgat klinikai vizsgalatok igazoltak 1-2 formdban, a masik két készitményhez

hasonléan l|ényegesen megvaltoztatta a betegség természetes lefolyasat. Az
alkalmazas megkezdése tdbb publikacid jelent meg, mely mindhdrom formdban
hatékonynak taldlta. Tliinetmentes Ujszilottekénél alkalmazva a 3 képids betegek

mozgasfejlédése teljesen egészséges lehet, két kdpias betegeknél pedig enyhe tliinetek
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jelentkezhetnek, de a gyermekek tobbségében elérik a nagy mozgdsi mérfoldkoveket

és megtanulnak jarni is.

A terapiak osszehasonlitasa

Mindharom terapia hatékonysaga bizonyitott, a terdpidk kozott direkt 6sszehasonlitds nem
végezhetd. Minden készitmény esetében dltaldban javulds tapasztalhatd, még a tlinetesen
megkezdett kezelés esetében is.

A vizsgalatok azt mutatjak, hogy minél korabban kezdik el a kezelést, annal nagyobb mértékl
allapotjavulas varhaté.

A hiteles tajékoztatas a kezelGorvos feladata, a vélasztas a kezelGorvos és a csalad kozos

dontése.

A szlirovizsgalatokrol

Az Gjszilottkori SMA sziirés — A korai diagndzis fontossaga

Az Ujszllottszlrés elengedhetetlen az SMA korai és méltanyos diagndzisahoz. A diagnosztizalt
csecsemdbk komplex kezelését nagyon gyorsan meg kell kezdeni, mivel a betegség lefolyasa
sokszor igen gyors GtemU. Minél kés6bb és rosszabb allapotban derl fény a betegségre, annal
kisebb hatékonysaggal alkalmazhaték az elérhet6 terapidk, amik a mar elpusztult
mozgatdidegsejteket nem képesek pétolni. Eppen ezért fontos, hogy minél hamarabb,
lehet8ség szerint mar az Ujszulotteken elvégezzék az SMA-sz(irést?.

A koran, még a tlinetek megjelenése el6tt vagy enyhe tiinetekkel diagnosztizalt betegség
esetén jelents mennyiség(i mozgatoidegsejt marad épen. igy esély van arra, hogy a vélasztott
terdpiaval elérjék, hogy a gyermek tlinetmentes maradjon, vagy allapota ne romoljon. Ennek
eredményeképp a gyermek motoros képességei a normalis fejl6dést megkozelité lGtemben
jelennek meg, az életminésége megkodzeliti az egészséges gyermekek életmindségét, a csalad

életvitelének alakuldsat pedig nem vagy nem jelent6s mértékben befolydsolja a kor.

1 Kasler Miklds, az emberi er6forrasok minisztere 2021 novemberében jelentette be, hogy az Emberi
Eréforrasok Minisztériumanak (EMMI) egészségligyért felelGs allamtitkarsaga kidolgozta az Gjszildttkori SMA-
szlirés szakmai koncepcidjat, és biztositja a mintaprogram megvaldsitasahoz sziikséges forrast.
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A késén felfedezett, mar sulyos tlineteket mutaté betegségnél a mozgatdidegsejtek nagy
része elpusztult. llyenkor a terdpiak célja a romlas lassitdsa. A motoros képességek lassan
javulhatnak, valamint az életminGség is javithatd, de ehhez rengeteg id6- és energiaraforditas
sziikséges mind a gyermek, mind a csaldd, mind a szakemberek — orvosok, gyogytorndszok —
részérdl. llyenkor az SMA-ban érintett csalddok életét a betegség miatti teend6k hatarozzak
meg, a szlil6k munkaképessége csokken, ha tobb gyermek is van a csalddban, akkor rajuk
kevesebb figyelem juthat, mint SMA-s testvérikre.

Emellett anyagi tekintetben az Gjsziilottkori szlirés esetén csak a szlrdvizsgalat, majd a
valasztott kezelés jelentenek koltséget, addig a késén diagnosztizalt SMA esetén a
rehabilitacio, a kiegészitd kérhazi kezelések (mint a gasztrostoma vagy kiilonb6z6 mitétek) és

az otthongondozas koltségei is hozzdadddnak ehhez az 6sszeghez.

A szlirés menete

A neonatoldgiai osztalyon a sziiletés utan 2-3 nappal 5 vércseppet szoktak kicseppenteni az
Ujszlilottek sarkabdl a kotelez6 szlrdvizsgalatok elvégzéséhez. Az SMA-sz(irés is elvégezhet6

ebbdl a mennyiséghdl, tehat nincs sziikség sem extra vérre, sem extra beavatkozasra.

Hordozdszlirés

A leendé szil6knek lehet&ségiik van olyan szlirGvizsgalat elvégzésére, amely kimutatja, ha
valamelyik fél hordozza magaban a hibas gént.

Fontos tudni, hogy ettél fliggetleniil a csecsemd&nél tjonnan is kialakulhat a mutacid, valamint
a hordozoésziirés a ritka 2/0-s hordozdékat nem taldlja meg. Ezekben az esetekben az

Ujszlilottkorban elvégzett szlirévizsgalat azonban képes kimutatni a betegséget.
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Otthonlélegeztetés — A non-invaziv otthonlélegeztetés (NIV) hatdasa az SMA-
betegekre

Az SMA tarsbetegségei

A spindlis izomatrofia nem csak mozgasszervi betegség. A motoneuronok pusztuldsa
izomgyengeséget és bénulast okoz, de emellett szamos tarsbetegséggel is szamolniuk kell az
érintetteknek.

1. légzésielégtelenség
e valadék pangds, nem mikodé tidé teriletek
e vér oxigén szintjének csokkenése és a szén-dioxid emelkedése
e mellkasi deformitas (un. harang alaku mellkas)

2. gerincferdilés (scoliosis)

3. nyelési nehezitettség (bulbaris disfunkcio)
e nyelési és taplalasi nehezitettség
o reflux
e gyomordlrilési zavar, puffadds, székrekedés (obstipacid)
e bélmotilitasi zavar, felszivodasi zavar-hidnyallapotok

4. csontritkulds (osteoporosis)

5. pszichés és szocialis krizis

Hipoventilacid

Az SMA-betegek gyengllt légzési munkdjanak kovetkeztében elégtelen a perclégzés, igy
elégtelen a gazcsere is — oxigénhiany lép fel és felszaporodik a széndioxid.

A korai gyakorlattal ellentétben az SMA betegek esetében az elégséges gazcseréhez nem csak
oxigén addsara, hanem megfelel6 leveg6térfogatra van sziilkség, amit kétszint(i Iélegeztetéssel
ériink el. Az elégtelen légzés a betegeknek mind a fizikai, mind a mentdlis fejlédésére negativ
hatassal van.

A hipotén gyermek bar sokat alszik —akar 10-12 drat is —, mégsem tudja magat kipihenni, mivel

9
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az alvasa felliletes: amint mélyalvasba keriilne, a felszaporodd szén-dioxid és az oxigénhiany
folyamatosan ébreszti a gyermeket. Ekdzben a szivm(ikddése folyamatosan extra munkat
végez — akar egy maratoni futéé mozgas kozben! A beteg a megnyult alvasi idével prébal
kompenzdlni, sikertelenll. Emiatt dllandd fejfajas, étvagytalansag és fogyas, romld
teljesitmény, alvas kozbeni izzadas jellemzi 6ket, id6sebb paciensek pedig rémalmokrdl is
beszamoltak. Emellett a kialvatlansag és a rossz gazcsere mind a mozgasfejlédést, mind a

mentalis fejlédést visszaveti.

Az otthonlélegeztetés

Ha a betegnek sziiksége van lélegeztetésre, akkor az torténhet invaziv és non-invaziv médon.
Invaziv, ha a testbe hatolva tubuson vagy a nyakon ejtett metszésen keresztiil bevezetett
légcs6kanilon  keresztlil lélegeztetik a pacienst. Az invaziv otthonlélegeztetésben a
légcs6kandlt haszndljuk. Ezzel szemben non-invaziv |élegeztetésrél beszélink, ha kivilrdl,

arcmaszk segitségével juttatjak be a levegét.

Azoknal a betegeknél, akiknek napi 16 érat meg nem haladé id6tartamra vagy csak alvas alatt
van szlkség lélegeztetésre, esetilkben a cél a non-invaziv lélegeztetés, ami sokkal jobb
életmindséget biztosit. Természetesen ha barmilyen okbdl kifolyélag — tarsbetegség, miitét
vagy maszkkal kivitelezhetetlen |élegeztetés esetében — sziikséges, akkor invaziv

lélegeztetésre térhetnek at az orvosok.

° A maszk helyes hasznalata

Non-invaziv lélegeztetés esetében kilégz6 résekkel ellatott maszkot haszndlnak, amely lehet
orrot (nasal), orrot és szajat (full face) és teljes arcot (total full face) fed6. Fontos a maszk
helyes felhelyezése , kiilonben sériléseket okozhat! Felvételnél lgyelni kell a maszk laza
hasznalatara. Ugyanis ha tul szoros, akkor a maszk peremét fedé vékony hartya, amely a
kényelmes és pontos illeszkedést biztositja, funkcidjat veszti, meggy(ir6dik, ami feltérheti az
arcbért. Emellett a tul szorosan felhelyezett maszk akadalyozza a koponya fejl6dését, ami

deformitasokat eredményezhet.

10
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Ezen kivil a tul szoros pant is okozhat sérilést. llyen esetben a sériilést okozd pdant
aldparnazhatd, vagy kikapcsolva hagyhatd (a pant tobbi része ilyenkor is kell6 rogzitést

biztosit.)

° A maszk tisztitasa

A maszkot minden nap meg kell tisztitani szappanos vagy mosogatdszeres vizzel. Ha ez
elmarad, az eszkdzben mikroorganizmusok telepedhetnek meg, amiket a gyermek a maszk

viselésekor belélegez és léguti fert6zést okozhatnak.

° Levegdl parasitasa

A lélegeztet6gép haszndlatanal figyelni kell a levegs parasitasara. A |élegeztet6géphez vagy
beépitett parakamra tartozik, vagy egy kiils6é egység gondoskodik a belélegzett levegd

parasitasarol. A parasitas desztillalt vizzel torténik, ha az orvos masként nem javasolja.

Kohogtetés

Az egészséges ember napi tobb alkalommal is kohog, igy tavolitva el a tiid6ben termel6dé
valadékot. Az SMA-betegek tobbsége erre magdtdl nem képes, igy ezt kiviilrél sziikséges
segiteni. Erre tobbféle mddszer létezik: segithetiink manualisan (MAC) — az orvos tud
tdjékoztatast adni, és a helyes technikat megmutatni —, valamint eszkdzokkel, mint a Flutter
pipa, a PEP maszk és a kohogtetégép. A leghatdsosabb az inhalalds, a manualis és a gépi
kohogtetés egyuttes alkalmazasa.

° A kohogtetbgép

A kohogtet6gép funkcidja egyrészt a valadékmobilizalds, masrészt a nem légz6 tidé terlletek
csokkentése.

Haromféle Gzemmédra lehet beallitani: kohogteté lzemmdd, séhajtaté lzemmdd és
vészhelyzeti Gzemmad. A gép bedllitasat az orvos végzi, rendszeres kontrollalasat pedig a NIV
gondozas keretén belul torténik.

Légzéstamogatott SMA-betegek esetében a kohogtet6gép mindennapos, naponta 2-4
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alkalommal torténd hasznalata elengedhetetlen, mivel csak igy biztosithaté a légutak
atszell6ztetése és a valadék Urlilése, valamint igy el6zhet6 meg a valadék felszaporodasa és
pangasa. Azoknak az SMA |l betegeknek akiknek nincs szlikségiik légzéstamogatasra, azoknak
is javasolt a kohogtet6gép haszndlata a vdladék eltdvolitdsa, a tids atszell6ztetése és a
mellkas deformitds mérséklése céljabdl.

Tulzott hasznalata azonban veszélyes, mivel nyalkahartyaduzzanatot idéz el6, asztmatikus

tineteket okozva, ami rontja a gyermek légz6funkcidjat!

) Kell-e oldani a valadékot?

SMA-betegek esetében nagyon koriltekintéen szabad valadékoldast elGsegité
készitményeket hasznalni, mivel a hirtelen felszakadd nagymennyiségi valadékot a gyermek
nem tudja kikohogni, ami akar fulladashoz is vezethet. Ha mégis sziikségét latja a sziil6, akkor
feltétlenil konzultaljon NIV-es orvosaval, és ha 6 is indokoltnak tartja, akkor csak az elGirt

adagolas szerint és ideig kapja a gyogyszert a gyermek.

NIV Otthonlélegeztetési Program

Ahhoz, hogy egy gyermek bekeriljon az otthonlélegeztetési programba, kulonféle
engedélyekre és dokumentdacidra van sziikség. Emellett a gépparkor is biztositani kell a csalad
szdmara, amelynek része a lélegeztet6gép, a kohogtet6gép, a pulzoximéter és a
valadékleszivd, ezenkivil pardsitd egység, ha nincs a |élegeztetégépbe épitve. A szll6k
amellett, hogy oktatdst kapnak ezen gépek haszndlatardl, az orvossal atbeszélik az dpolasi
teenddket, az esetlegesen felmerilé problémak megolddsi tervét, valamint Ujraélesztési
oktatdsban részesiilnek. Ha mar elég id6s hozza, akkor ugyanigy megtorténik a gyermek
oktatdsa — a neki megfelel§ szinten — és hozzaszoktatasa a szamara kivalasztott maszkhoz,
illetve a gépekhez.

Magyarorszagon jelenleg két gyermek NIV otthonlélegeztetési kézpont mikoédik, az SE I.
szamu Gyermekklinikdn és a Bethesda Gyermekkérhazban, nagyobb gyermekek esetében

pedig a Semmelweis Egyetem feln6tt részlege is fogad betegeket.

Az otthonlélegeztetés hatasai
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SMA 1-es tipusu csecsemdknél nagyon hamar elkezddédik a bordakosar harang alaku
deformitasa. Esetiikben a gépek megfelel6 és mindennapos haszndlatdval a még rugalmas
bordakosar ki tud nyilni, ezdltal jelentésen megné a gyermek légzébfeliilete.
IdGsebb (altaldban SMA 2-es tipusu) gyermekeknél a tid6hdlyagocskdk toborzasa, a tidé
,szellGztetése” a cél.

Az otthonlélegeztetés hatdsara csokken a léguti fert6zések kialakuldsa illetve a betegségek
lefolyasa rovidil, kevesebb a korhazi felvétel, javul a gyermek alvasminésége, ezaltal jobban
fejleszthet6vé valik mind mozgas szempontjabdl, mind szellemileg, emellett az étvagya és a

taplalhatodsaga is javul.

) Tévhitek a NIV kapcsan

»SMA beteg nem kaphat oxigént.” — Bizonyos esetekben sziikség lehet oxigén adasara, példaul
egyes betegségek miatt (tlid6gyulladds, egyéb tlidbbetegségek stb.), de kizardlag NIV

hasznalata mellett!

»SMA-beteget nem szabad intubalni.” — Amennyiben a non-invaziv |élegeztetés kevésnek
bizonyul, ugy invaziv lélegeztetésre kell valtani. Ez szintén el6fordulhat bizonyos betegségek

vagy mtétek kapcsan.

»MUtét utdn nincs szlikség gépi lélegeztetésre.” — MUitét utdn mindig legyen gépen a beteg
egészen addig, mig teljesen fel nem ébred. Ha a gyermeket valamilyen oknal fogva altatni vagy
intubalni kell, akkor ébresztésnél/extubacional kerlljon a sajat gépére. A tapasztalatok azt
mutatjak, hogy a mitétek sordn a beavatkozast végzé kérhaz jol egyutt mikoddik a NIV

teammel, igy ebben 6k is tudnak segiteni.

»Ha a beteg nincs gépen, mindig pihenjen.” — Tévhit az, hogy a lélegeztetés farasztd a beteg
szamara. Pont ellenkezéleg: a lélegeztet6géppel még inkabb eldsegitjik a gyermek pihenését,
hiszen levesszik a terhet az izmokrdl és a tlid6rél. Ha esetleg a gyermek nyugtalan a gép miatt,

akkor lehet, hogy a bedllitassal van probléma. llyen esetben konzultalni kell a NIV teammel.
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Bizonyos betegségeknél (fGleg léguti) akar egész nap gépen lehet a gyerek, hogy igy is jobban

tudjon pihenni.

A NIV és az Otthonlélegeztetési Program pozitiv hatasai

Rendszeres mindennapos hasznalat esetén csokken az alsé léguti megbetegedések
gyakorisaga, a félrenyelések, és az annak kovetkeztében kialakuld tlidégyulladds kockazata, a
kdrhdzba kerilés esélye, illetve amennyiben mégis kérhazi felvételre kertl sor, a gyogyulas
akkor is gyorsabb mint a gép hasznalata el6tt, valamint az alarmirozé tlinetek is jelentésen
csokkennek.

Javul a légzésfunkcid, er6sdodnek a légz6izmok, a gyermek fejleszthet6bbé valik, jobban

taplalhato, nagyobb biztonsagérzetet ad, és az életmindség is jelentGsen javul az esetiikben.

Allapotkovetés — A betegek szerepe a kutatasokban

Az orvosok, gyogytorndszok altal végzett objektiv mérések mellett nagyon fontos az érintettek
korében végzett szubjektiv — beszélgetés soran, kérddivekkel vagy kilonféle skalak
segitségével végzett — mérés.

Egy adott terapia hasznossaga

Hagyomadnyos klinikai kortilmények kozott az orvos csak egy adott idGintervallumban tolt id6t
a beteggel, akik fizikdlis-eszkdz6s vizsgélatot végez. igy pontszer(ien tudjik felmérni a beteg
allapotat, a mindennapi élet problémai-kérdései kisebb sullyal kertilnek eld.

Teljes képet egy adott terdpia hasznossagardl az objektiv és a szubjektiv tényez6k egylttes
figyelembevételével kaphatnak a szakemberek.

Objektiv, klls6 szemmel megfigyelhet6 és mérhet6 tényez6 a betegség lefolyasa
(sulyosbodds, stagnalas, javulas), a klinikai események (mint egy szivinfarktus vagy egy stroke),
mig szubjektiv adat az, hogy a paciens hogy érzi magat, a sajat egészségi allapotanak és

életmindségének megitélése, vagy a magan tapasztalt tlinetek skalan valé értékelése.
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Adatok, amelyekrdl csak a paciens szamolhat be:

e kiilonféle tlinetek (fizikai, példaul fejfajas, alvdszavar, és pszicholdgiai, mint depresszid,
szorongas, stb.)

e atlinetek gyakorisaga

e a pdciens korldtozottsaganak természete és sulyossaga (példaul mozgasfunkcidkat
érintd korlatozottsag, fulladas, stb.)

e abetegség, illetve dllapot hatdsa az egyén mindennapjaira

e abeteg gondolatai és érzései az allapota kapcsan

Mivel ezen szubjektiv tlinetek és tapasztalatok folyamatosan valtoznak, ezért a felmérések
soran altaldban az utolsd latogatds ota eltelt idGszak atlagos teljesitménye a vizsgalat targya.
Toébbnyire a paciens aktualis allapota mellett az adott idGszak legjobb és legrosszabb ,értékét”
prébaljak megjeldini az adott tapasztalat, példaul a fajdalom kapcsan.

Amia mérések kapcsan igazan fontos, az azoknak a valtozdsoknak a rogzitése, amelyek a beteg
szamara is mérhetSk. igy jol nyomon kévethetévé valik az egyén allapotanak fejlédése.
Emellett a paciensekt6l szarmazd adatok kiemelten fontos szerepet toltenek be az adott
betegség leirdsdban, ami ritka genetikai betegségek — mint az SMA — kilondsen fontosak.
Ugyanigy a terdpiak és a gyogyszerek hatasossaganak vizsgalataban is jelent8s szerepe van a
paciensek visszajelzéseinek.

A mar létez6 kérddbivek és skalak mellett nagyon hasznosak és a szakemberek szdmara valds
és jelentds segitséget jelentenek az egyéni kérdésjavaslatok. Ezek segithetnek az orvosoknak,
kutatoknak abban, hogy hova helyezzék a fékuszt az adott probléma kapcsan, és segitenek

pontosabb képet kapni a betegségrél, tovabba nem hagynak elveszni frontos informaciokat.
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A kronikus betegség hatasa a csalad életére?
A felmeriil6 nehézségek

Egy kronikus betegség diagnodzisa, és az adott kdrral vald egyiittélés nem csak a pacienst, de
annak csaladjat is érinti. Szdmos nehézséggel talalhatjdk szemben magukat a szil6k, a
testvérek, a hozzatartozok.

A diagnozis a tobbségbdl erGs érzelmi hatast valt ki, sokként, traumaként élik meg. Fesziiltség
és stressz kiséri a betegség tényének a ,feldolgozasat”, amely sokszor elszigetel6déssel,
,massag-érzéssel” jar. Emellett tobben szamoltak be arrél, hogy a betegség tényével
bizonytalanna valt a jov6képik, a jov6beli eseményekkel kapcsolatban pedig félelmet éreztek.
Ezen felll a szlil6knek a sajat feldolgozasi folyamatuk mellett nemcsak fizikailag, de lelkileg és
mentalisan is segiteni kell a gyermekiiket, igy nem jut id6 a sajat érzéseik megélésére,
feldolgozasara, valamint az elvesztett jov6kép elgyaszoldsara.

Az érzelmi krizis mellett nagy nehézséget jelent a betegséggel jaro feladatok beépitése a
csaldd mindennapi életébe. Ugyanigy a megfelel6 terdpia és a szakember megtaldldsa sem
konnyl, ezen fellil a terdpidk és a kezelések anyagi vonzata is terheli a csaladot.
Ezen nehézségek feloldasaban vagy a helyzet kénnyebbé tételében a sziil6k sajat maguknak is
tudnak segiteni, de a kornyezetilkben éI6k és a rendelkezésre all6 eszkdzok is tdmaszt

nyujthatnak.

2 Schuster Barbara pszichopedagdgus, a Vertebra Alapitvany operativ igazgatéjanak kérddives kutatdsanak (Mit
tehetiink a krénikus betegséggel él6 gyerekek csaladjaiért?) 6sszegzése. A kitoltésben 98 f6 vett részt az SMA
Magyarorszag Alapitvany, a Vertebra Alapitvany és a Menta Pro Alapitvany oldalardl.
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) Ki vagy mi segithet?

1. szakember, annak nyugodt, tdmogaté magatartasa

2. hazastars/élettars és a csaladtagok tdmogatdsa

3. sorstarsak, példaul Facebook-csoportokon beliil, civil szervezetek kozdsségi oldalai,
stb.., illetve az ezen beliil elérhetd tajékoztatd anyagok

4. internetes oldalak

5. baratok, ismerdsok, kollégak

o

személyesen elérhetd sorstarsak

Mi valtozhat a krénikus betegség diagndzisa utan?

Egy krdnikus betegség diagndzisa kapcsan elmondhatd, hogy az élet valamennyi teriiletén
valtozast idéz el6 a csalad életében. Az azonban egyénenként eltérd, hogy ki mit él meg nagy
valtozasnak, mit érez a legnagyobb kiilonbségnek a betegség el6tti életiikhoz képest. A
kérdGivben az alabbi szazalékos aranyok sziilettek, amely jo6 iranymutat6 a tekintetben, hogy

milyen kihivasokkal kell szembenéznilik a csalddoknak.

. anyagiak: a kitolt6k 50%-anak befolyasolta az anyagi helyzetét a betegség
° a sziilék kapcsolata: a kitolt6k 40%-andl nem valtozott, 29%-uknal tobb lett a

fesziltség, 21%-ukat pedig kozelebb hozta egymashoz

. munkavallalds: 50%-ukat nem érintette ilyen téren a betegség, a tobbi
valaszado azonban kisebb draszamban tudta csak folytatni a munkdjat, Uj munkahelyre
valtott, vagy az egyik szll6 feladta a munkajat

. atszervezés, logisztika: a beteg gyermek koruli teend6k miatt egyrészt a csalad
életét is at kell szervezni, masrészt szamos logisztikai feladatot kell megoldani a
szlil6knek

° a masik gyermek(ek)kel valé kapcsolat: a valaszadok arrél szamoltak be, hogy
jellemzéen nem vdltozot, de kiemelték, hogy ez csak a tudatos odafigyelésnek

koszonhetd
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Edukacid, mentalis felkésziilés

Osszességében (a kitdlt6k 80%-a) a sziil6k elégedettek a rendelkezésre 4116 tajékoztatdssal,

informacidkkal, bar arrél szdmoltak be, hogy a tudast sok helyrdl kellett 6sszeszedniik.

Ami segitség lehet ebben a kérdésben:

e tarsadalmi edukacio: ne csak az érintettek legyenek felkészitve, hanem a tarsadalom
egésze. Ha valaki megfelelé informaciokkal felvértezve kapja kézhez a diagndzist,
sokkal konnyebben birkdzik meg a helyzettel. A tarsadalmi edukacié abban is segit,
hogy a kérnyezet jobban megértse a betegséggel él6 helyzetét, és igy jobban tudjon
segiteni neki.

e rendezvények, programok az érintett csaladok szamara

e sziil6csoportok

e orvos-beteg forumok

o kozosségi média fellletek

o sorstarsak kozossége: ezek a csoportok a tapasztalatok megosztdsa és az
informdaciécsere mellett érzelmi biztonsagot is adnak a tagok szamara. Egy ilyen
kozosség az a hely lehet, ahol az egyén azt érzi, nincs egyedil a nehézségével, a tobbiek

értik, mirél beszél.

A betegség hatasa a csaladi kapcsolatokra

Egy tartds, krénikus beteg gyermek esetében dltaldban az 6 kezelése és tamogatdsa kerdl a
kozéppontba, de a valaszaddk egyontetlien fontosnak tartottak azt, hogy ezzel parhuzamosan
a szllék érzelmi tamogatas is megvaldsuljon. Egyrészt figyelni kell ra, hogy a k6zéppontba ne
a betegség, hanem maga a gyermek keriljon. Emellett pedig Ggyelni kell arra, hogy ne csak a
gyermek kezelésére Osszepontositsanak, hanem a csalad egésze megfelel6 tamogatast és
segitséget kapjon.

A gerincferdiilés kapcsan végzett vizsgdlatok aldtamasztjak, hogy az anya-gyerek viszony
korrerdl a kezelés sikerességével, valamint a gyerek viszonyulasa korreladl az anya (vagy a szilg,
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nevelQ) attitlidjével. Ez annyit tesz, hogy ha a szil6t sikeril megnyerni az adott kezelésnek, ha
6 ugy gondolja, hogy a lehetd legjobb gydégymddot valasztotta a gyermekének, az pozitiv
hatdssal lesz a gyerek hozzaallasara, egyben a kezelés kimenetelére is.

Masrészt szem el6tt kell tartani azt is, hogy a betegség kihat a szUl6 és a gyermek kapcsolatara.
Mindketten elfaradhatnak a folyamatos teendGkben, amit a betegség ré rdjuk, gondoljunk a
folytonos kezelésekre, vizsgdlatokra, gydgytorndkra, stb.

A gyermek ldzadhat is oly médon, hogy megmakacsolja magat. A szil6knek ez az egész
folyamat egy allandé megoldandd feladatot jelent, amiben konnyen kiéghetnek. Nekik is
szikséglik van a pozitiv megerGsitésre és a dicséretre, hiszen a gyermek folyamatos ellatasrol
és feligyeletérdl gondoskodnak.

A kérdGivet kitolt6 szil6k az aldbbi tevékenységeket ajanlottdk, amelyek segitségével

kiszakadhatnak ebb6l a mokuskerékbdl, s feltolt6dhetnek, er6t merithetnek.

e akikapcsolddas barmely formdaja — minden, ami tehermentesit
e sorstars csoport

e csaladinyaralas

e pszicholdégus

e sajatidé

e kettesben toltott id6 a hazastarssal, élettarssal

Ezek mellett nagy segitséget jelentenek azok a programok, kozosségek — példaul a Bator tabor
—, ahol a szervez6 szakemberek a program idejére fizikai segitséget nyujtanak a résztvevéknek
a feladatok atvallalasaval, és amellett, hogy tehermentesitik a szul6ket, k6z6s programokkal

és élményekkel a kikapcsolddasrol és az érzelmi feltélt6désrél is gondoskodnak.
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Az edukdcios anyag az SMA Magyarorszag Alapitvdany november 20-i online webindriuma
nyomdn irddott, ahol el6adott prof. dr. Molndr Mdria Judit neuroldgus, pszichidater, klinikai
genetikus, dr. Molndr Viktor klinikai genetikus szakorvos, dr. Szabd Léna gyermekgydgydsz,
gyermekneuroldgus, dr. Gergely Anita anesztezioldgus és intenziv terdpids szakorvos,

valamint Schuster Barbara pszichopedagdgus, a Vertebra Alapitvdny operativ igazgatdja.

Az osszefoglalot készitette: SMA Magyarorszag Alapitvany

Szakmai lektoralas: dr. Szabé Léna, dr. Gergely Anita

A 2021 novemberi webinarium megvalosulasat és az alabbi edukacios anyagot
tamogattak:

’ Biogen @ ) NOVARTIS
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