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Drogi Rodzicu lub Opiekunie,

Prawdopodobnie otrzymujesz ten przewodnik, poniewaz dowiedziates(-as) sie, ze Twoje
dziecko ma rdzeniowy zanik mie$ni (SMA). Jest to rzadka choroba genetyczna, o ktérej ludzie
czesto nie wiedza zbyt wiele, dopdki nie zostanie zdiagnozowana u dziecka cztonka rodziny
lub znajomego.

Ten przewodnik zawiera podstawowe informacje na temat SMA. Oto najwazniejsze rzeczy,
o ktorych warto wiedzie¢:

o Jest dostepne leczenie.
« Musisz dziala¢ szybko.

Nie nalezy czeka¢ na oznaki SMA. Najlepiej podjac leczenie przed wystapieniem objawow.
Jesli poczekasz, az bedzie widoczne oslabienie migsni, ktére jest cechg charakterystyczng
SMA, Twoje dziecko utraci juz pewne funkcje, ktérych by¢ moze nigdy nie odzyska.

Wazne jest, aby natychmiast skontaktowac sie z lekarzem lub innym pracownikiem stuzby
zdrowia, zapoznac si¢ z dostepnymi opcjami i zdecydowa¢, czy dziecko musi natychmiast
rozpocza¢ przyjmowanie lekéw, czy tez moze by¢ monitorowane przez pewien czas.

Zdajemy sobie sprawe, ze szybkie dzialanie, by¢ moze jeszcze przed pelnym zrozumieniem
choroby dziecka, moze by¢ wyzwaniem. Jednak jeste§ w stanie to zrobi¢. Od tego zalezy
zdrowie Twojego dziecka.

A my mozemy w tym pomoc. Jeste$Smy organizacjg non-profit, ktdrej dziatalno$¢ koncentruje sie
na SMA.Skontaktuj si¢ z nami, aby uzyskac informacje, wskazéwki i wsparcie.
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Jesli u Twojego dziecka zdiagnozowano chorobe podczas badania przesiewowego noworodka,
skontaktuj si¢ ze swoim pediatra lub innym pracownikiem stuzby zdrowia i udostepnij wyniki badan,
jesli jeszcze tego nie zrobile$(-as). Powiedz, Zze musisz pilnie umdéwié¢ dziecko na wizyte.

By¢ moze masz juz potwierdzenie, ze Twoje dziecko ma SMA, lub czekasz na badanie krwi, ktére
potwierdzi diagnoze. Jesli czekasz na badanie krwi, uzyskanie wynikoéw moze potrwa¢ od jednego do
dwoch tygodni. W tym czasie nadal opiekuj sie dzieckiem, tak jak to robite$(-as), zanim dowiedziale$
(-as$) sie, ze u dziecka moze wystepowaé SMA. W tym czasie nie nalezy podejmowa¢ zadnych innych
czynnosci zwigzanych z opiekg nad dzieckiem, chyba ze wystapig jakie$ nietypowe oznaki lub objawy.

Popro$ swojego lekarza o skierowanie do specjalisty. Czesto, cho¢ nie zawsze, pacjent otrzymuje
skierowanie do neurologa dzieciecego - lekarza specjalizujacego si¢ w chorobach uktadu
nerwowego u dzieci.

Uzyskaj wigcej informacji dla siebie i pracownikéw stuzby zdrowia opiekujacych si¢ Twoim dzieckiem.
Dodatek do tej broszury, przeznaczony dla pracownikoéw stuzby zdrowia, mozna uzyska¢ od organizacji
Cure SMA. Aby otrzyma¢ egzemplarz lub zada¢ jakiekolwiek pytania, zadzwon do Cure SMA pod
numer 800 886 1762 lub wyslij e-maila na adres info@curesma.org.



SMA wptywa na komorki w rdzeniu
kregowym, ktére wysytaja sygnaty do miesni,

aby te pracowaty. Gdy te specjalne komorki,

zwane neuronami ruchowymi, nie funkcjonujg
prawidtowo, miesnie stajg sie bardzo stabe. Osoby
z SMA moga miec trudnosci z chodzeniem, jedzeniem,

a nawet oddychaniem z powodu ostabienia miesni.

Chociaz dzieci z SMA maja ograniczong sprawnosc fizyczng, nie sg uposledzone

intelektualnie. Dzieci z SMA moga normalnie mysle¢, uczy¢ sie i nawigzywac relacje z innymi ludzmi.

TYPY SMA

Czasami mozna ustysze¢ o ,typach” SMA. Przed pojawieniem si¢ badan przesiewowych u noworodkéw w kierunku
SMA pacjentom czgsto stawiano diagnoze dopiero po wystapieniu objawéw, a nastepnie dzielono ich na cztery gléwne
typy w zaleznosci od wieku, w ktérym pojawily sie pierwsze objawy, i najwyzszego osiagnietego poziomu rozwoju
fizycznego. Obecnie, gdy mozna diagnozowa¢ noworodki przed wystapieniem objawow, nie zawsze w diagnostyce SMA

wykorzystuje sie typy SMA. Niemniej jednak ich znajomos$¢ moze by¢ przydatna.

TYP 1 TYP 3

Najcigzsza i najczestsza posta¢ SMA, ktdrej objawy (takie Rozpoznanie po 18 miesigcu zycia, ale zwykle we wczesnym
jak ,,zwiotczenie” lub slabe napigcie migsniowe) pojawiaja dziecinstwie. Dzieci z SMA typu 3 s3 w stanie chodzi¢
sie w ciagu sze$ciu miesiecy po urodzeniu. Dzieci z SMA samodzielnie, ale moga utraci¢ te zdolnos¢.

typu 1 nie potrafia samodzielnie wykonywaé takich
czynnosci, jak przewracanie sie zboku na bok czy siadanie,
i jedli nie sa leczone, czesto umierajg przed ukonczeniem
drugiego roku zycia.

TYP 2 TYP4

Poczatek objawéw (takich jak opdznienie rozwoju Jestto postaé SMA wystepujaca u dorostychijest ona najrzadsza.
umiejetnosci motorycznych i ostabienie mie$ni) wystepuje Objawy (takie jak oslabienie mies$ni, drzenie lub skurcze)
miedzy 6 a 18 miesigcem zycia. Dzieci z SMA typu s stosunkowo fagodne. Osoby z SMA typu 4 zazwyczaj zyja
2 zazwyczaj potrafig siedzie¢ bez pomocy, ale nigdy nie sa pelnig zycia przy pewnym wsparciu.

w stanie sta¢ i wymagaja wozka inwalidzkiego.



SMA jest chorobg dziedziczna, ktéra

jest przekazywana z rodzicéw na dzieci. CO POWO D UJ E

Przyczyna choroby jest brak lub uszkodzenie
SMA?

genu przetrwania neuronu ruchowego 1 (SMNT1).
U zdrowych ludzi gen SMN1 wytwarza biatko zwane
biatkiem SMN, ktére jest wazne dla neuronéw ruchowych
(specjalnych komérek nerwowych, ktére komunikuja sie

z miesniami). Bez tego biatka neurony ruchowe nie dziatajg

prawidtowo i w koricu obumierajg, co prowadzi do ostabienia i obumierania miesni.

JAK JEST
PRZEKAZYWANE
SMA

SMA wystepuje u okolo jednego na 11 000

dzieci. Mniej wiecej jeden na 50 Amerykanéw
@ rravidiowy gen SMN1 jest nosicielem tej choroby, co oznacza, ze moze
ja przekaza¢ swoim dzieciom, nawet jesli sam
nie jest chory. SMA moze dotyczy¢ osob kazdej
rasy i plci.

. Brakujacy i uszkodzony
gen SMN1

Dzieci zazwyczaj otrzymuja dwie kopie genu
SMN1 - po jednej od kazdego z rodzicéw.
Mama jest

nosicielem Dziecko z SMA otrzymalo brakujgce lub
i nie ma SMA

Tata jest
nosicielem
i nie ma SMA

wadliwe kopie genu SMN1 od obojga rodzicow.

Wiegkszo$¢ dzieci z SMA ma dwoje rodzicow,
u ktorych nie wystepuje ta choroba, ale sg oni jej
nosicielami. Rodzice cimajg jeden funkcjonujacy
gen SMNI, ale nie maja drugiej kopii tego genu

AN AN AN lub funkcjonuje on nieprawidtowo.
‘ ’ ‘ ’ ' ’ Urodzenie jednego dziecka z SMA nie
25% 50% 250 zmniejsza ryzyka urodzenia kolejnego dziecka
Dziecko nie Dziecko nie ma SMA, Dziecko z tym schorzeniem. Gdy oboje rodzicow s3

ma SMA ale jest nosicielem ma SMA . . . o Tdl o .
nosicielami, w przypadku kazdej ciazy wystepuje

25-procentowe prawdopodobienistwo urodzenia
dziecka z SMA. Ilustracja przedstawia mozliwe
kombinacje genéw, ktére rodzice-nosiciele moga
przekazywac zakazdym razem, gdy maja dziecko.




D I AG N OZOW A N I E W 2018 1. rozpoczeto badania noworodkéw

w kierunku SMA, polegajace na sprawdzeniu

niewielkiej ilosci krwi po urodzeniu pod

katem obecnosci gendéw SMN1. Rodzice dzieci,
u ktérych brakuje dwéch genéw SMN1, otrzymuja
informacje, ze ich dzieci prawdopodobnie cierpig na SMA.
Po stwierdzeniu SMA w badaniu przesiewowym noworodka
lekarze moga zleci¢ badanie krwi w celu potwierdzenia diagnozy.

Uzyskanie wynikow moze potrwac od jednego do dwdch tygodni.

ZNACZENIE WCZESNEGO LECZENIA

Liliana Grace urodzita si¢ z SMA. W wieku 12 dni rozpoczgla leczenie preparatem SPINRAZA w ramach ‘

badan klinicznych. Obecnie ma 2 lata i osiagneta wszystkie etapy rozwoju, jakich oczekuje sie

od dziecka w jej wieku. ,Nie nalezy zwleka¢ z podjeciem leczenia. Ma to kluczowe znaczenie dla <

przebiegu choroby”.
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- Denise, matka Liliany Grace
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Uwzglednienie SMA w badaniach przesiewowych noworodkéw Oprocz badan przesiewowych u noworodkow i testow

znacznie zwiekszylto szanse na weczesne zdiagnozowanie choroby

u dziecka. Testy przesiewowe pozwalaja rodzicom porozmawiac z
lekarzami o leczeniu SMA zanim u dziecka wystapia objawy. Jest to
najlepszy sposdb zapobiegania powaznym, a nawet zagrazajacym

zyciu problemom.

Niektore z objawoéw SMA, takie jak opdznienia w rozwoju
fizycznym, sa podobne do objawéw innych schorzen. Bez badania
przesiewowego u noworodka lekarze i inni pracownicy stuzby
zdrowia mogg by¢ zmuszeni do wykonania wielu badan w celu
wykluczenia innych mozliwych przyczyn tych objawoéw, zanim
stwierdzg, ze s3 one spowodowane SMA. Poniewaz zwykle najpierw
rozwaza sie bardziej powszechne przyczyny opdznien w rozwoju
fizycznym, SMA nie zawsze jest szybko diagnozowane w momencie

wystapienia objawow.

potwierdzajacych, ktore pozwalaja stwierdzi¢, ze dziecko ma SMA,
mozna wykona¢ dodatkowe badania w celu okreslenia, jak powazna

jest posta¢ SMA u dziecka i ustalenia najlepszego sposobu leczenia.



Na ciezko$¢ przebiegu SMA wptywa kilka

czynnikéw. Jednym z nich jest obecnos¢ P RZEWI DYWAN I E
drugiego genu przetrwania neuronu NASILENIA SMA

ruchowego (SMN2). Jest on podobny do SMN1

i stuzy jako czesciowa kopia zapasowa SMN1.
SMN2 nie wytwarza takiej samej ilosci biatka jak SMN1.
llo$¢ produkowanego przez niego biatka nie wystarcza do
utrzymania neuronéw ruchowych w zdrowiu. Tak wiec nawet jesli
SMN2 wytwarza pewng ilo$¢ biatka SMN, neurony ruchowe moga nadal

obumierac i miesnie moga stac sie stabe.

- ———

Liczba kopii zapasowego genu SMN2 jest rézna u poszczegdlnych Liczba kopii SMN2 u dziecka pomoze lekarzowi zdecydowac,
0s6b. U 0s6b z SMA liczba kopii SMN2 jest zwigzana z ci¢zkoscia czy zaleci¢ natychmiastowe leczenie czy tez monitorowanie przez
przebiegu choroby. Ogélnie rzecz biorac, im wiecej kopii SMN2, pewien czas. Jesli u dziecka wystepuje wiecej niz cztery kopie SMN2,

tym lepiej, poniewaz wigksza ilo$¢ biatka SMN oznacza, ze neurony  lekarz moze zaleci¢ doktadne monitorowanie stanu dziecka przed
ruchowe otrzymujg wiecej tego, czego potrzebuja do wysyltania rozpoczeciem leczenia. Jednak takie przypadki sg bardzo rzadkie.
sygnaléw do miesni. Niektore z dostepnych obecnie metod leczenia ~ Zazwyczaj lekarz zaleca rozpoczecie leczenia jak najwczesniej po
SMA koncentrujg si¢ na pobudzeniu SMN2 do wytwarzania urodzeniu dziecka.

wigkszej ilosci biatka.



Istniejg dwa sposoby leczenia SMA, ktére sg
obecnie oceniane przez badaczy. Jednym ze
sposobow leczenia SMA jest ukierunkowanie
sie na podstawowg przyczyne choroby poprzez
koncentracje na genie i zwiekszenie ilosci biatka SMN
w organizmie. Podejscie tego typu okresla sie mianem

Lopartego na SMN” lub ,wspomagajacego SMN".

Dodatkowe metody leczenia SMA sa obecnie testowane w ramach badan klinicznych.
Informacje o dostepnych metodach leczenia i otwartych badaniach klinicznych czesto
sie zmieniajq, dlatego najlepiej regularnie odwiedza¢ strone internetowa Cure SMA

pod adresem:

https://www.curesma.org/clinical-trials/

Przed podjeciem ostatecznej decyzji o leczeniu mozna tez porozmawiac z lekarzem

na temat dostepnych opgji.

Aktualnie dostepnie sg trzy terapie wspomagajace SMN w przypadku
SMA zatwierdzone przez amerykariskg Agencje ds. Zywnosci i Lekow
(Food and Drug Administration, FDA). Evrysdi (risdiplam) to
niewielka czasteczka przyjmowana codziennie doustnie lub przez
zglebnik gastrostomijny, ktora sprawia, ze gen SMN2 wytwarza
bardziej kompletne biatko SMN. Spinraza (nusinersen) to wstrzykniecie
ukierunkowane na gen SMN2, kt6re sprawia, ze wytwarza on bardziej
kompletne biatko. Zolgensma (Onasemnogene abeparvovec-xioi)

to terapia genowa, ktora zastepuje funkcje brakujacego lub

zmutowanego genu SMN1.

Inne rodzaje terapii sa obecnie testowane w ramach badan
klinicznych lub na jeszczewcze$niejszym etapie badan i moga sta¢
sie dostepnew przyszlosci. Niektdre z tych podejs¢ sa ,niezwiazane
z SMN” i ukierunkowane na inne $ciezki i procesy w organizmie,
na ktére wptywa biatko SMN. Przyktadami takiego podejscia sg leki

zwiekszajace sile migsni lub funkcje neuronéw ruchowych.
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Im wczesniej, tym lepiej
Wezesne leczenie daje najwicksze szanse na to, ze dziecko

pozostanie tak zdrowe, jak to tylko mozliwe.

Bez wystarczajacej ilo$ci biatka pochodzacego z brakujacego lub
wadliwego genu SMNI lub z zapasowego genu SMN2 neurony
ruchowe szybko obumierajg. Bez leczenia dzieci z najciezszymi
przypadkami SMA tracg 90% neuronéw ruchowych przed

ukonczeniem 6 miesigca Zycia.

Raz utraconych neuronéw ruchowych nie da si¢ zastapic.
Organizm nie wytwarza nowych neuronéw ruchowych, a zadna

z dostepnych i badanych metod leczenia nie jest w stanie tego osiagnac.

Oznacza to, ze najlepsze leczenie moze by¢ zastosowane, zanim
dziecko zacznie wykazywa¢ objawy choroby. Celem jest uratowanie
jak najwiekszej liczby neuronéw ruchowych, aby miesnie dziecka

mogly sie prawidlowo rozwija¢.



Dzieki badaniom przesiewowym
noworodkéw, wczesnej diagnozie
i wczesnemu leczeniu wiele dzieci z SMA moze

prowadzi¢ zdrowsze zycie. Niemniej jednak moga

one czasami wymagac pomocy przy wykonywaniu

czynnosci fizycznych i codziennych czynnosci.

Zywnosé i zywienie
Prawidlowe odzywianie moze by¢ wyzwaniem dla niektérych dzieci z SMA,

poniewaz stabe mieénie utrudniaja przezuwanie, potykanie i trawienie pokarmu.

Pracownik stuzby zdrowia moze skierowa¢ Cie do dietetyka, ktéry moze zaleci¢ zmiany w diecie dziecka, w zaleznosci od indywidualnych
potrzeb. Moga to by¢ pokarmy migkkie, fatwe do przetkniecia lub niskotluszczowe, ktore nie nasilajg refluksu kwasnego spowodowanego

stabymi miesniami wokét zotadka lub przetyku.

Sprzet dostosowany do potrzeb os6b niepetnosprawnych
Istnieje wiele urzadzen wspomagajacych i pomocniczych, ktére pomagaja w radzeniu sobie z codziennymi wyzwaniami spowodowanymi

ostabieniem miesni. Zapytaj swojego lekarza lub zapoznaj si¢ z informacjami na stronie internetowej Cure SMA.

ODDYCHANIE I KAStANIE

Osoby z SMA moga mie¢ problemy z pelnym oddychaniem lub kastaniem wystarczajacym do udroznienia drég oddechowych.
Dzieje sie tak, poniewaz mies$nie znajdujace sie miedzy zebrami, zwane miesniami miedzyzebrowymi, sg bardzo stabe. Moze to stanowic¢

problem, zwlaszcza gdy dziecko ma wirusa, ktory atakuje ptuca lub gérne drogi oddechowe, w tym nos i gardlo.
Powszechne zalecenia:

o Skierowanie do pulmonologa (lekarza specjalizujacego sie w problemach z ptucami), ktéry moze monitorowa¢ wydolno$é

oddechows dziecka.
» Urzadzenie wspomagajace kastanie, ktére pomaga dzieciom w oczyszczaniu drég oddechowych ze $luzu, flegmy i innych wydzielin.

« Wspomaganie oddychania, np. w nocy lub gdy dziecko jest chore. Dwupoziomowe dodatnie ci$nienie w drogach

oddechowych (BiPAP) to sposéb nieinwazyjnego wspomagania przez maske.




NOWORODEK

BADANIA PRZESIEWOWE
REJESTR

jest internetowym rejestrem utworzonym, aby poméc
naszej spotecznosci SMA (w tym osobom dotknietym
chorobg, rodzinom, lekarzom i badaczom) dowiedzie¢ sie
wiecej o SMA, lepiej radzi¢ sobie z objawami z biegiem czasu

i opracowywac nowe metody leczenia.

Zachecamy do wziecia udziatu poprzez

odwiedzenie strony internetowej NBSR pod adresem
WWWw.curesma.org/nbsr i postepowanie zgodnie

z instrukcjami w celu przekazania Cure SMA informacji o dziecku.

NBSR jest programem Cure SMA. Cure SMA jest wytacznym opiekunem NBSR i wchodzacych w jego skfad materiatéw. Informacje
NBSR moga by¢ wykorzystane do poprawy opieki klinicznej i wspierania rozwoju nowych terapii. Rejestry dotyczace innych

choréb réwniez pomagaja w posuwaniu naprzéd badan i opieki klinicznej.



W tym miejscu mozna
zapisac pytania i notatki
z wizyty




SMA

y twitter.com/cureSMA

il_ .}
g @curesmaorg

f facebook.com/cureSMA

You
youtube.com/user/FamiliesofSMA1

°
In www.linkedin.com/company/families-of-sma

Ostatnia aktualizacja: czerwiec 2021 r.

925 Busse Road, Elk Grove Village, IL 60007
800.886.1762 - Fax 847.367.7623 - info@cureSMA.org - cureSMA.org



