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ROLE NEUROLOGA V MULTIDISCIPLINÁRNÍ PÉČI O PACIENTY SE SPINÁLNÍ MUSKULÁRNÍ ATROFIÍ
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Role neurologa v multidisciplinární péči 
o pacienty se spinální muskulární atrofií

The role of a neurologist in multidisciplinary 

care of patients with spinal muscular atrophy

Souhrn
Péče o pacienty s nervosvalovým onemocněním, kam řadíme i spinální muskulární atrofi i, musí být 

komplexní. Právě proto by měla být poskytována ve specializovaných nervosvalových centrech. 

Tuto péči koordinuje neurolog /  dětský neurolog, který spolupracuje s dalšími odborníky. Současně 

má hlavní úlohu v indikaci a aplikaci event. terapie. Právě nové možnosti léčby vč. léků v klinickém 

zkoušení a správně vedená komplexní multioborová péče výrazně prodloužily život a zlepšily jeho 

kvalitu u těchto pacientů.

Abstract
Care for neuromuscular patients, including also patients with spinal muscular atrophy, must be 

multidisciplinary. That is why these patients should be visited in specialised neuromuscular centres. 

Adult or child neurologists coordinates this care and cooperates with other specialists. He also 

indicates therapy, if it is possible. New drugs in clinical practice as well as in clinical trials together 

with better multidisciplinary care can prolong patients’ life and improve its quality.
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Úvod
Spinální muskulární atrofie (SMA) je, jak již 

bylo uvedeno v předchozí části, vzácné one-

mocnění s incidencí 1–6 : 10 000 [1].

Onemocnění vede k velmi těžkému neu-

rologickému defi citu, a proto pacienti vy-

žadují péči celé řady odborníků. Tento tým 

koordinuje neurolog /  dětský neurolog, který 

spolupracuje s praktickým lékařem i dalšími 

specialisty. Zásadní roli v symptomatické 

péči pak má pneumolog, spondylochirurg, 

rehabilitační lékař a fyzioterapeut, podstatná 

je i role ortopeda, gastroenterologa, kar-

diologa, psychologa, sociálního pracovníka 

nebo konzultanta rané péče [2]. Nutnost 

této multioborové péče se ještě prohloubila 

s příchodem nových léků. Je to sice neuro-

log, kdo léčbu indikuje, ale efekt terapie je 

vyhodnocován společně s dalšími odbor-

níky, zejména pak fyzioterapeuty. S nástu-

pem nových léků se mění průběh onemoc-

nění a prodlužuje se očekávaná doba přežití. 

To společně s kvalitní péči výrazně zlepšuje 

kvalitu života těchto pacientů.

Multioborová péče
V roce 2017 vydala společnost TREAT-NMD 

nová doporučení týkající se péče o pacienty 

se SMA [3]. Zde je zdůrazněna nutnost mul-

tioborové péče. Níže přinášíme stručný pře-

hled doporučení pro jednotlivé specializace.

Neurolog

Aktuálně má pozici koordinátora celé péče. 

Obvykle zprostředkovává první kontakt s ro-

diči ve chvíli podezření na tuto dia gnózu. 

Odesílá ke genetickému vyšetření a spo-

lečně s genetikem pak sděluje dia gnózu. 

Neurologická kontrola by měla proběhnout 

2× ročně, u pacientů léčených přípravkem 

Spinraza (Biogen, Baar, Švýcarsko) je počet 

kontrol ovlivněn počtem aplikací (tedy mini-

málně 3× ročně). Neurolog doporučuje další 

vyšetření a odesílá pacienta k dalším specia-

listům. Aktuálně indikuje i léčbu přípravkem 

Spinraza (a do budoucna i dalších léků), lék 

aplikuje a sleduje efekt léčby i event. nežá-

doucí účinky.

Genetik

Provádí genetické vyšetření vč. podrobné 

rodinné anamnézy, společně s neurologem 

sděluje dia gnózu a navrhuje došetření event. 

dalších členů rodiny. Na základě těchto údajů 
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zvolí metodu molekulárně genetického vy-

šetření a v případě negativního výsledku 

další doplňkové vyšetření. Podílí se i na pre-

koncepční a koncepční péči o rodiny.

Pneumolog

Svalová slabost vede u dětí se SMA při těž-

ším fenotypu k deterioraci dechových 

funkcí. Někdy je dechové selhání dokonce 

prvním příznakem, který vede lékaře k po-

dezření na toto onemocnění. Pneumolog 

pravidelně sleduje dechové funkce a dle vý-

sledků indikuje neinvazivní a invazivní me-

tody dechové podpory. Vyšetření by mělo 

proběhnout minimálně 1× ročně, event. čas-

těji dle klinického stavu. Součástí monitoro-

vání dechových funkcí je i polysomnografie, 

nebo v poslední době stále častěji použí-

vaná trans kutánní kapnometrie.

Fyzioterapeut, rehabilitační lékař

Zaučuje pacienta a jeho rodiče v domácím 

cvičení vč. dechové rehabilitace. Součástí 

léčby jsou také komplexní lázeňské a reha-

bilitační pobyty. Fyzioterapeut provádí a vy-

hodnocuje testy určené k monitoraci sva-

lové síly a pohybových možností pacienta. 

Tyto testy slouží k longitudinálnímu sledo-

vání efektu léčby nusinersenem.

Ortoped

Zabývá se prevencí i neoperačním (např. 

dlahování, korzet atd.) a operačním řešením 

kontraktur a skoliózy. Vyšetření by mělo pro-

běhnout 1× ročně nebo dle stavu častěji. 

Kardiolog

Spinální muskulární atrofie primárně nepo-

stihuje srdeční sval tak, jako je tomu např. 

u myopatií. Přesto může dojít k deterioraci sr-

dečních funkcí při velmi těžkých skoliózách. 

Doporučeno je také provádět 1× EKG pa-

cientů při terapii Spinrazou k vyloučení mož-

ného arytmogenního účinku této terapie [4].

Gastroenterolog, nutriční terapeut

Děti se SMA velmi často trpí poruchami vý-

živy jak ve smyslu malnutrice, tak i obezitou. 

Gastroenterolog posuzuje nutriční stav pa-

cientů, spolupracuje s nutričním terapeutem 

při sestavování jídelníčků, řeší event. poruchy 

polykání, indikuje metody umělé výživy (nej-

častěji perkutánní endoskopickou gastromii).

Gynekolog

Vzhledem k tomu, že se pacientky se SMA 

typu II a III běžně dožívají dospělosti a řada 

z nich zakládá rodiny, velmi důležitá je i spo-

lupráce neurologa s gynekologem – a to 

ve fázi plánování gravidity, při jejím prů-

běhu i během porodu a v období po něm. 

U těchto pacientek jsou popisovány častější 

spontánní potraty, skolióza často znemož-

ňuje provedení spinální anestezie a obzvlášť 

během porodu je nutné monitorování venti-

lačních parametrů [5].

Psycholog, sociální pracovník, 

konzultant rané péče

Pomáhá rodině ve fázi vyrovnávání se s dia-

gnózou i s nástupem jednotlivých fází one-

mocnění vč. fáze umírání. Je nápomocen při 

jednání s institucemi.

Neuromuskulární centra
Komplexní, multioborová péče je pacientům 

se SMA poskytována v rámci neuromusku-

lárních center. V ČR existuje síť těchto center, 

jejichž odborným garantem pro dospělé pa-

cienty je Neuromuskulární sekce České neu-

rologické společnosti České lékařské spo-

lečnosti Jana Evangelisty Purkyně (ČLS JEP), 

pro dětské pacienty pak Společnost dět-

ské neurologie ČLS JEP. Tato centra posky-

tují péči pacientům s nervosvalovými ne-

mocemi. Konkrétně je v ČR devět center pro 

dospělé pacienty a čtyři centra pečují i o pa-

cienty dětského věku. Dvě tato centra (Neu-

romuskulární centrum FN Brno a Neuromus-

kulární centrum FN Motol) jsou ustanovena 

centry v rámci evropské sítě – ERN (Euro-

pean Reference Network), další dvě cen-

tra na schválení čekají. Rozvoj těchto center 

prošel v posledních letech velkým vývojem. 

I když jsou tato pracoviště garantována od-

bornou společností, nejsou zatím uznána 

ministerstvem zdravotnictví, a nemají tedy 

žádný nadstandardní status v rámci pla-

teb a proplácení péče [6]. Nicméně jednání 

k uznání těchto center probíhají. Péče po-

skytovaná pacientům se v jednotlivých cen-

trech liší, přesto sledování v těchto centrech 

nabízí výhody ve srovnání s péčí ambulant-

ního neurologa. Jde zejména o větší klinic-

kou zkušenost se vzácnou dia gnózou, mož-

nost spolupráce s odborníky v rámci týmu, 

materiální a přístrojové vybavení i dostup-

nost léčby (i v rámci klinických studií), jejíž 

preskripce je aktuálně vázána právě na tato 

centra.
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