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Role neurologa v multidisciplinarni péci
o0 pacienty se spindlni muskularni atrofii

The role of a neurologist in multidisciplinary
care of patients with spinal muscular atrophy

Souhrn

Péce o pacienty s nervosvalovym onemocnénim, kam radime i spindIni muskuldrnf atrofii, musi byt
komplexni. Pravé proto by méla byt poskytovana ve specializovanych nervosvalovych centrech.
Tuto péci koordinuje neurolog / détsky neurolog, ktery spolupracuje s dalsimi odborniky. Soucasné
ma hlavnf Ulohu v indikaci a aplikaci event. terapie. Pravé nové moznosti lé¢by v¢. [ékd v klinickém
zkousenf a spravné vedena komplexni multioborova péce vyrazné prodlouzily Zivot a zlepsily jeho
kvalitu u téchto pacient.

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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Uvod
Spinalni muskuldrni atrofie (SMA) je, jak jiz
bylo uvedeno v pfedchozf ¢asti, vzacné one-
mocnéni s incidenci 1-6: 10 000 [1].
Onemocnéni vede k velmi tézkému neu-
rologickému deficitu, a proto pacienti vy-
Zadujf péci celé fady odbornikd. Tento tym
koordinuje neurolog / détsky neurolog, ktery
spolupracuje s praktickym Iékafem i dalsimi
specialisty. Zasadni roli v symptomatické
péci pak mad pneumolog, spondylochirurg,
rehabilitacni Iékar a fyzioterapeut, podstatna
je i role ortopeda, gastroenterologa, kar-
diologa, psychologa, socidlniho pracovnika
nebo konzultanta rané péce [2]. Nutnost
této multioborové péce se jesté prohloubila
s pfichodem novych ékd. Je to sice neuro-
log, kdo Iécbu indikuje, ale efekt terapie je

vyhodnocovén spole¢né s dalsimi odbor-
niky, zejména pak fyzioterapeuty. S néstu-
pem novych 1ékl se méni prébéh onemoc-
néni a prodluZuje se ocekdvand doba preZiti.
To spolecné s kvalitni péci vyrazné zlepsuje
kvalitu Zivota téchto pacientd.

Multioborova péce

V roce 2017 vydala spole¢nost TREAT-NMD
nova doporuceni tykajic se péce o pacienty
se SMA [3]. Zde je zdUraznéna nutnost mul-
tioborové péce. Nize pfindsime strucny pre-
hled doporuceni pro jednotlivé specializace.

Neurolog

Aktualné ma pozici koordinatora celé péce.
Obvykle zprostfedkovava prvni kontakt s ro-
di¢i ve chvili podezfeni na tuto diagnoézu.

Odesila ke genetickému vysetfeni a spo-
le¢né s genetikem pak sdéluje diagnézu.
Neurologickd kontrola by méla probéhnout
2X ro¢né, u pacientl lécenych pfipravkem
Spinraza (Biogen, Baar, Svycarsko) je pocet
kontrol ovlivnén poctem aplikaci (tedy mini-
malné 3x ro¢né). Neurolog doporucuje dalsi
vysetienf a odesfla pacienta k dalsim specia-
listdm. Aktudlné indikuje i Ié¢bu pfipravkem
Spinraza (a do budoucna i dalsich Iéku), 1ék
aplikuje a sleduje efekt 1écby i event. neza-
doucf ucinky.

Genetik

Provadi genetické vysetfeni v¢. podrobné
rodinné anamnézy, spolecné s neurologem
sdéluje diagndzu a navrhuje dosetfenf event.
dalsich ¢lent rodiny. Na zékladé téchto udajd
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zvoli metodu molekuldrné genetického vy-
Setfeni a v pfipadé negativniho vysledku
dalsi doplikové vysetreni. Podili se i na pre-
koncepcni a koncepeni péci o rodiny.

Pneumolog

Svalova slabost vede u déti se SMA pfi téz-
sim fenotypu k deterioraci dechovych
funkci. Nékdy je dechové selhdni dokonce
prvnim pfiznakem, ktery vede Iékare k po-
dezfeni na toto onemocnéni. Pneumolog
pravidelné sleduje dechové funkce a dle vy-
sledkd indikuje neinvazivni a invazivni me-
tody dechové podpory. Vysetreni by mélo
probéhnout minimalné 1x ro¢né, event. ¢as-
té&ji dle klinického stavu. Soucasti monitoro-
vani dechovych funkci je i polysomnografie,
nebo v posledni dobé stale castéji pouzi-
vana transkutanni kapnometrie.

Fyzioterapeut, rehabilitacni Iékar
Zaucuje pacienta a jeho rodic¢e v domacim
cvicenf v¢. dechové rehabilitace. Soucastf
lécby jsou také komplexnf lazeriské a reha-
bilitacni pobyty. Fyzioterapeut provadi a vy-
hodnocuje testy urc¢ené k monitoraci sva-
lové sily a pohybovych moZnosti pacienta.
Tyto testy slouzi k longitudindlnimu sledo-
vani efektu |é¢by nusinersenem.

Ortoped

Zabyva se prevenci i neoperacnim (napf.
dlahovani, korzet atd.) a opera¢nim fesenim
kontraktur a skoliozy. VySetfeni by mélo pro-
béhnout 1X ro¢né nebo dle stavu ¢astéji.

Kardiolog

Spindlni muskuldrni atrofie primarné nepo-
stihuje srdecni sval tak, jako je tomu napt.
u myopatif. Pfesto m0ze dojit k deterioraci sr-
dec¢nich funkci pfi velmi tézkych skoliézach.
Doporuceno je také provadét 1x EKG pa-
cientl pfi terapii Spinrazou k vylouceni moz-
ného arytmogenniho Ucinku této terapie [4].

Gastroenterolog, nutri¢ni terapeut

Déti se SMA velmi casto trpi poruchami vy-
Zivy jak ve smyslu malnutrice, tak i obezitou.
Gastroenterolog posuzuje nutri¢ni stav pa-
cientd, spolupracuje s nutri¢nim terapeutem
pii sestavovani jidelnickd, fesi event. poruchy
polykéni, indikuje metody umeélé vyzivy (nej-
Castéji perkutdnni endoskopickou gastromii).

Gynekolog

Vzhledem k tomu, Ze se pacientky se SMA
typu Il a lll bézné dozivaji dospélosti a fada
z nich zakldda rodiny, velmi dllezitd je i spo-
luprdce neurologa s gynekologem - a to
ve fazi pladnovani gravidity, pfi jejim pra-
béhu i béhem porodu a v obdobi po ném.
U téchto pacientek jsou popisovany ¢astéjsi
spontdnni potraty, skoliéza ¢asto znemoz-
nuje provedeni spindlni anestezie a obzvlast
béhem porodu je nutné monitorovani venti-
la¢nich parametr [5].

Psycholog, socialni pracovnik,
konzultant rané péce

Pomaha rodiné ve fazi vyrovnavani se s dia-
gndzou i s nastupem jednotlivych fazi one-
mocnéni v¢. faze umirdni. Je ndpomocen pfi
jednanf s institucemi.

Neuromuskularni centra

Komplexni, multioborova péce je pacientlim
se SMA poskytovéna v rdmci neuromusku-
larnich center. V CR existuje sit téchto center,
jejichZ odbornym garantem pro dospélé pa-
cienty je Neuromuskularni sekce Ceské neu-
rologické spolecnosti Ceské Iékafské spo-
le¢nosti Jana Evangelisty Purkyné (CLS JEP),
pro detské pacienty pak Spole¢nost det-
ské neurologie CLS JEP. Tato centra posky-
tujf péci pacientim s nervosvalovymi ne-
mocemi. Konkrétné je v CR devét center pro
dospélé pacienty a Ctyfi centra pecujii o pa-
cienty détského véku. Dvé tato centra (Neu-
romuskularni centrum FN Brno a Neuromus-

kuldrnf centrum FN Motol) jsou ustanovena
centry v rdmci evropské sité — ERN (Euro-
pean Reference Network), dalsi dvé cen-
tra na schvélenf ¢ekaji. Rozvoj téchto center
prosel v poslednich letech velkym vyvojem.
| kdyz jsou tato pracovisté garantovéna od-
bornou spolec¢nosti, nejsou zatim uznana
ministerstvem zdravotnictvi, a nemaji tedy
7&dny nadstandardni status v rdmci pla-
teb a proplaceni péce [6]. Nicméné jednani
k uzndni téchto center probihaji. Péce po-
skytovand pacientlim se v jednotlivych cen-
trech lisi, presto sledovani v téchto centrech
nabizi vyhody ve srovnani s péc¢i ambulant-
niho neurologa. Jde zejména o vetsi klinic-
kou zkusenost se vzacnou diagnézou, moz-
nost spoluprace s odborniky v rdmci tymu,
materidIni a pristrojové vybaveni i dostup-
nost lécby (i v rdmci klinickych studii), jejiz
preskripce je aktudlné vézana pravé na tato
centra.
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