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Spinaline raumeny atrofija serganciy
pacienty prieziura ir gydymas

SPINALINE RAUMENY
ATROFIJA

[lgalaiké daugiadalyké prieZitira pagerina pacienty
biikle ir iSgyvenamuma.

Informacija medikams, kurie su liga gali
susidurti pirmieji:
kada jtarti ir kur nukreipti

Seimos
gydytojas

Pulmonologas ’
\ Ortopedas

<

Neurologas

Reabilitacijos
komanda

Pacientas
ir Seima

-

Dietologas Psichologas

Endokrinologas

. Kardiologas

Visapusiskos priezitiros standartai, kuriais vadovau-
jamasi atliekant daugiadalyke prieziirg, Europos
eksperty atnaujinti 2018 metais ir juose nurodoma
kaip, priklausomai nuo ligos tipo ir stadijos, turi buti
uztikrinama kvépavimo funkcijos, Sirdies ir krau-
jagysliy, endokrininés, virskinimo sistemos prieziiira,
mityba, ortopediné pagalba bei reabilitacija.

2017 m. birzelio 1d. Europos Sajungoje registruotas
pirmasis vaistas spinalinei raumeny atrofijai gydyti
- nusinersenas. Jis suteikia galimybe sustabdyti ligos
progresavima ir iSvengti sudétingy komplikacijy.
Svarbi ankstyva diagnostika, nes greiciau pradétas gy-
dymas leidzia tikétis geresniy rezultaty.

Kai kuriose Salyse jau vyksta visuotiné naujagimiy pa-
tikra. Tuomet, nustacius spinalinés raumeny atrofijos
diagnoze, gydyti galima pradéti dar iki simptomy at-
siradimo.




Trumpai apie spinaline raumeny atrofija (SRA)

Tai reta progresuojanti nervy ir raumeny liga,
nustatoma 1 i$ 10 takstanciy naujagimiy. Pazeisto
geno nesiotojas yra vienas iS 40-50 Zmoniy. Liga
paveldima autosominiu recesyviniu budu, t. y., kai
nesiotojai yra abu tévai.
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SRA sukelia motorinio neurono iSgyvenamumo (SMN1)
geno homozigotiné delecija. Sis genas atsakingas uZ
SMN baltymo, reikalingo raumenis kontroliuojantiems
neuronams, gamyba. Kai SMN baltymo triiksta, nervy
lastelés negali tinkamai funkcionuoti ir Zista. Tai su-
kelia raumeny silpnuma ir nykimg. Ligos sunkumas
priklauso nuo atsarginio (SMN2) geno kopijy skaiciaus.
Spinaliné raumeny atrofija diagnozuojama atlikus ge-
netinj tyrima.

Pagal amziy ligos pradzioje, motorine raidg ir gyvenimo
trukme, spinaline raumeny atrofija sergantys pacientai
skirstomi j tris tipus:

Pirmasis tipas nustatomas 80 proc. visy SRA serganciy
pacienty. Budingas progresuojantis raumeny silpnumas
bei hipotonija. Simptomai pasireiskia kiidikiams per pir-
muosius 6 gyvenimo ménesius ir jie niekada neiSmoksta
sedéti savarankiskai.
Biidingi poZymiai (0-6 mén.)

! Hipotonija, nekelia galvos

!, Varlés“ poza, nejudina galiiniy

! Liezuvio fascikuliacijos

! Silpnas kosulys

! Rijimo, kvépavimo problemos per pirmus metus

! Pazintiniy funkcijy raida nesutrikusi
Antrasis tipas diagnozuojamas vaikams iki pusantry
mety, kurie pradeda sédéti savarankiskai, bet neatsisto-
jair nevaiksto.
Biidingi poZymiai (6-18 mén.)

! Raumeny silpnumas simetriSkas, proksimalinis

! RySkesnis kojose

! Ranky tremoras

! Jutimai nesutrike

! Gali sedéti

! Silpnas kosulys, daznos infekcijos

! Skoliozé, kontraktiiros

! Normalus intelektas
Treciasis tipas paprastai nustatomas 2-17 mety
amZiaus pacientams, kurie vaiksto, bet jiems tampa sun-
ku lipti laiptais, begti, atsistoti nuo kédés.
Budingi pozymiai (>18 mén.)

! Pradeda vaikscioti, bet nustoja

! Skoliozé, kontraktiiros

! Rijimo sutrikimai

! Naktiné hipoventiliacija

! Polinkis dazniau sirgti kvépavimo taky infekcijomis

Svarbus daugiadalykés prieziuiros akcentai
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Kvépavimo sistemos prieziiira
Kvépavimo funkcijos tyrimai
Kosulio asistentas
Neinvaziné ventiliacija miego metu
Skiepai (nuo pneumokoko, gripo)
Kvépavimo taky infekcijy gydymas - anksti ir
agresyviai
NEGALIMA skirti deguonies nemonitoruojant CO2
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Ortopediné prieZziiara
\' Reguliari kineziterapija kontraktiry profilakti-
kai
N Kauly retéjimo ir laziy prevencija
\ Skoliozés chirurginis gydymas

Endokrininiai ir mitybos klausimai
\ Vitamino D koncentracijos tyrimai ir papildai,
pakankamas kalcio ir vitamino D kiekis maiste
' Kauly tankio tyrimai, kiino sudéties analizé
\ Butina reguliuoti svorij ir parinkti tinkama dietg



