C U R E S M A BROSURA CARE SERIES

GHID PENTRU PARINTI SI INGRIJITORI

CE TREBUIE SA STITI SI CE TREBUIE
SA FACETIIN LEGATURA CU UN
DIAGNOSTIC DE AMS
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Stimate parinte sau ingrijitor,

Cel mai probabil ati primit acest ghid deoarece copilul dvs. a fost diagnosticat cu
atrofie musculara spinald sau AMS. Aceasta este o afectiune genetica rara despre care
multi oameni nu stiu prea multe, pana cand un membru al familiei sau un prieten are
un copil diagnosticat cu aceasta boala.

Acest ghid are scopul de a va oferi o baza pentru a intelege AMS. lata cele mai
importante lucruri de stiut:

« Exista tratament.
« Trebuie sa actionati rapid.

Nu asteptati sa apara semne de AMS. Cel mai bun moment pentru a incepe
tratamentul este inainte de a observa simptomele. Daca asteptati pana cand
observati slabirea musculara, simptomul distinctiv al AMS, deja copilul dvs.
si-a pierdut o functie pe care ar putea sa nu 0 mai recapete niciodata.

Este important sa contactati imediat medicul sau alt furnizor de asistenta medicalg,
sa aflati ce optiuni exista si sa decideti daca minorul trebuie sa inceapa tratamentul
imediat sau daca poate fi monitorizat pentru o perioada.

Intelegem ca poate fi o provocare sa actionati rapid inainte de a intelege pe deplin
boala copilului dvs. Dar puteti face acest lucru. Sanatatea copilului dvs. depinde de asta.

Noi va putem ajuta. Suntem un grup de sprijin non-profit care se concentreaza pe AMS.
Contactati-ne pentru informatii, indrumare si sprijin.
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CE TREBUIE SA FACETI ACUM
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Daca bebelusul dvs. a fost diagnosticat printr-un test de screening pentru nou-nascuti,
contactati medicul pediatru sau alt furnizor de asistentd medicald si impartasiti rezultatele
testului, daca nu ati facut-o deja.

Comunicati-i ca este urgent ca bebelusul dvs. sa fie programat pentru o consultatie.

Este posibil sa aveti deja confirmarea ca minorul are AMS sau poate asteptati un test de sange
pentru a confirma diagnosticul. Daca asteptati un test de sange, poate dura una sau doud
saptamani pentru a obtine rezultatele. In timp ce asteptati rezultatul, continuati sa aveti grija
de copilul dvs. asa cum ati facut-o inainte de a afla ca ar putea suferi de AMS. Nu trebuie sa
faceti nimic diferit in aceasta perioada, cu exceptia cazului in care copilul prezinta semne sau
simptome neobisnuite.

Adresati-va HCP-ului dvs. pentru a primi o trimitere la un specialist. in general, desi nu
intotdeauna, veti fi indrumat catre un neurolog pediatru, specializat in boli ale sistemului
nervos la copii.

Obtineti mai multe informatii pentru dvs. si pentru HCP ai bebelusului. Cure SMA va poate oferi
o anexa insotitoare la aceasta brosura dedicata specialistilor medicali. Pentru a primi o copie
sau pentru a adresa orice alte intrebari, apelati Cure SMA la 800.886.1762 sau trimiteti un mesaj
la info@curesma.org.



AMS afecteaza celulele din maduva
spinarii care trimit semnale catre

muschi pentru a-i pune in miscare. Cand

aceste celule speciale, numite neuroni
motori, nu functioneaza corect, muschii devin
foarte slabi. Persoanele cu AMS pot avea dificultati

la mers, la mancat si chiar la respiratie din cauza

slabirii musculare.

Desi copiii cu AMS au o functie fizica limitata, ei nu sunt afectati intelectual.

Copiii cu AMS pot gandi, invata si construi relatii cu alti oameni.

TIPURI DE AMS

Este posibil s auziti despre ,tipurile” de AMS. inainte de a exista testarea nou-nascutilor pentru AMS, pacientii
erau adesea diagnosticati numai dupa aparitia simptomelor si apoi erau clasificati in patru tipuri principale, in
functie de varsta la care apareau simptomele pentru prima data si de cel mai inalt reper fizic atins. Deoarece
acum nou-nascutii pot fi diagnosticati inainte de a avea simptome, este posibil sa nu fie intotdeauna utilizata
clasificarea pe tipuri in diagnosticarea AMS. Poate fi totusi util sa va familiarizati cu acestea.

TIPUL 1 TIPUL 3

Cea mai severa si cea mai frecventa forma de AMS cu Diagnosticat dupa 18 luni, dar de obicei in copildria
simptome (cum ar fi ,flaciditate” sau tonus muscular timpurie. Copiii cu AMS de tip 3 sunt capabili sa mearga
scazut) apare in decurs de sase luni de la nastere. singuri, dar isi pot pierde aceasta abilitate.

Bebelusii cu tip 1 nu pot indeplini sarcini, cum ar fi sa se
rostogoleasca sau sa stea in sezut fara ajutor si, daca nu
sunt tratati, adesea decedeaza pana la varsta de 2 ani.

TIPUL 2 TIPUL 4

Simptomele (cum ar fi intarzierea dezvoltarii Forma AMS la adulti, fiind si cea mai rara. Simptomele
abilitatilor motorii si slabirea musculara) debuteaza (cum ar fi slabire musculara, tremor sau spasme) sunt
intre 6 si 18 luni. Copiii cu AMS de tip 2 pot de obicei relativ usoare. Persoanele cu AMS de tip 4 duc de obicei
sa se ridice in picioare fara ajutor, dar nu pot sta in o viata plina, necesitand un grad moderat de ajutor.

picioare si au nevoie de scaune cu rotile.



AMS este o boala mostenita care se

CE CAUZEAZA

AMS?

transmite de la parinti la copii. Este

cauzata de o gena lipsa sau deteriorata,

gena neuronului motor de supravietuire
1 sau SMN1. La persoanele sanatoase, gena
SMN1 produce o proteina numita proteina SMN,
care este importanta pentru neuronii motori (celule
nervoase speciale care comunica cu muschii). Fara aceasta
proteina, neuronii motori nu functioneaza corect si in cele din urma

mor, ceea ce duce la slabirea si atrofierea muschilor.

CUM SE
TRANSMITE AMS

AMS afecteaza aproximativ unul din
11.000 de copii. Aproximativ unul din 50

@ Gens SMN1 normals de americani este purtator al bolii, ceea ce
fnseamna ca o pot transmite copiilor lor,
@ SorasvNilipsa chiar daca ei insisi nu sunt bolnavi. AMS

poate afecta orice rasa sau sex.

Bebelusii primesc de obicei doua copii
ale genei SMNT1, cate una de la fiecare
parinte. Un copil cu AMS are o copie lipsa
sau deteriorata a genei SMN1 de la ambii
parinti.

Mama este
purtatoare si
nu are SMA

Tata este
purtator si
nu are SMA

Majoritatea copiilor cu AMS au doi parinti
care nu au boala, dar care o poarta. Acesti
parinti au o gena SMN1 functionald, dar

a doua lor copie a genei lipseste sau
functioneaza defectuos.

/AN /AN AN Dacé aveti un copil cu AMS, acest lucru
‘ ’ ‘ ’ ‘ ’ nu scade sansele de a avea un alt copil

cu aceasta afectiune. Doud persoane

25% >0% 25% purtatoare au o sansa din patru la fiecare
Copilul Copilul Copilul e 4 il | .
hu are SMA nu are SMA, are SMA sarcina de a avea un copil cu AMS. llustratia

dar este purtator arata posibile combinatii de gene pe

care parintii purtatori le pot transmite de
fiecare data cand au un copil.




DIAGNOSTICAREA
nascutii pentru AMS in 2018, verificand

o cantitate mica de sange la nastere,

pentru a identifica prezenta genelor SMIN1.
Parintii copiilor carora le lipsesc doua gene
SMN1 sunt informati ca bebelusii lor probabil au
AMS. In urma identificarii AMS la un test de selectie
pentru nou-nascuti, medicii pot comanda o analiza de sdnge

pentru a confirma diagnosticul. Poate dura una pana la

doua saptamani pentru a obtine rezultatele acestei analize.

IMPORTANTA TRATAMENTULUI TIMPURIU "‘r‘ ;

-~

Liliana Grace s-a nascut cu AMS. Ea a inceput tratamentul cu SPINRAZA prin intermediul |, s G

unui studiu de medicament cand avea 12 zile. Acum, la 2 ani, a atins fiecare etapa de N .
dezvoltare asteptata pentru un copil de varsta ei.,,Nu asteptati pana cautati un tratament. 5 % ﬁ \ ‘ <
Nu stiu cum sa subliniez acest lucru suficient de mult.” s > -

—_—t

B

- Denise, mama Lilianei Grace

ifs.

Adaugarea afectiunii AMS la testele de screening pentru nou-  Pe langa testele de screening pentru nou-ndscuti si testele
ndscuti a imbunatatit considerabil sansa ca un copil cu aceastda  de confirmare pentru a determina daca un copil are AMS,
afectiune sa fie diagnosticat devreme. Testele de screening pot fi efectuate teste suplimentare pentru a estima cat de
permit parintilor sa discute cu medicii despre tratamentul grav este un anumit caz de AMS si pentru a determina cel
pentru AMS inainte ca bebelusii lor sa aiba simptome. Acesta  mai bun curs de tratament.

este cel mai bun mod de a preveni problemele grave si chiar

problemele care pun viata in pericol.

Unele dintre simptomele AMS, cum ar fiintarzierile in
dezvoltarea fizica, sunt similare cu simptomele altor
afectiuni. Fara efectuarea unui test de screening la nou-
ndscuti, medicii si alti HCP ar putea avea nevoie sa faca mai
multe teste pentru a exclude alte cauze posibile ale acestor
simptome, nainte de a determina ca simptomele sunt
cauzate de AMS. Deoarece, sunt luate in considerare mai
intai alte cauze mai frecvente pentru intarzierea dezvoltarii
fizice, afectiunea AMS nu este intotdeauna diagnosticata
rapid atunci cand apar simptomele.
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Mai multi factori influenteaza P ROG N OZA
gravitatea AMS. Unul dintre factorii
care poate fi testat este prezenta SEVERITA-!-” AMS

unei a doua gene a neuronului motor de

supravietuire, gena SMN2. Este similara cu SMN1
si serveste ca rezerva partiala pentru SMN1. SMN2
nu produce aceeasi cantitate de proteina ca SMNT1.
Cantitatea de proteina pe care o produce nu este suficienta
pentru a mentine neuronii motori sanatosi. Deci, chiar si cu SMN2
care produce o anumita cantitate de proteina SMN, neuronii motori pot muri,

iar muschii pot deveni slabi.

- ———

Numarul de copii ale genei de rezerva SMN2 variaza de in functie de numarul de copii ale genei SMN2 pe care le
la persoana la persoana. La persoanele cu AMS, numarul are un copil, medicul va recomanda tratamentul imediat
de copii ale genei SMN2 este legat de cat de grava este sau monitorizarea pentru o perioada de timp. Daca un
boala lor. in general, cu cat mai multe copii ale genei copil are mai mult de patru copii ale genei SMN2, medicul

SMN?2, cu atat mai bine, deoarece mai multa proteina SMN  poate recomanda ca starea lui sa fie monitorizata cu
fnseamna ca neuronii motori primesc mai multa cantitate atentie inainte de a incepe tratamentul. Totusi, aceste

de material necesar pentru a trimite semnale catre muschi.  cazuri sunt foarte rare. De obicei, medicul va recomanda ca
Unele tratamente disponibile in prezent pentru AMS se tratamentul sa inceapa cat mai curand posibil dupa nastere.
concentreazd pe incurajarea genei SMN2 sa produca mai

multa proteina.



TRATAMENTUL AMS

Exista doua moduri de a trata AMS pe

care cercetatorii le studiaza. O modalitate
de a trata AMS este de a aborda cauza bolii
de baza directionand tratamentul asupra
genei si cresterii cantitatii de proteina SMN din
organism. Aceste abordari se numesc abordari

.bazate pe SMN" sau de ,,imbunatatire a SMN".

Sunt testate tratamente suplimentare pentru AMS in studii clinice. Informatiile
despre tratamentele disponibile si studiile clinice deschise se modifica des, asa
ca cel mai bine este sa verificati site-ul web Cure SMA la:

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

Sau, sa discutati cu medicul dvs. despre optiunile actuale inainte de a lua o decizie
finala cu privire la tratament.

In prezent, exista trei tratamente de imbunatatire a genei

SMN pentru AMS aprobate de Administratia pentru Alimente
si Medicamente (FDA) din SUA. Evrysdi (risdiplam) este o
molecula mica luata zilnic pe cale orala sau printr-un tub G care
face ca gena SMN2 sa producad o proteina SMN mai completa.
Spinraza (nusinersen) este o injectie care vizeaza gena SMN2,
determinand-o sa produca proteine mai complete. Zolgensma
(Onasemnogene abeparvovec-xioi) este o terapie genica ce
inlocuieste functia genei SMN1 lipsa sau mutanta.

Alte tipuri de terapii sunt in faza de studii clinice sau chiar in
stadii incipiente ale cercetarii, acestea putand deveni
disponibile in viitor. Unele dintre aceste aborddri vizeaza
abordari,non-SMN’, concentrandu-se pe alte sisteme, cdi si
procese din organism care sunt afectate de proteina SMN.
Exemple de astfel de abordari sunt medicamentele care
sporesc puterea musculard sau functia neuronilor motori.
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Mai devreme este mai bine
Tratamentul timpuriu ofera cea mai buna sansa ca un copil
sa ramana cat mai sanatos posibil.

Fara suficienta proteina din gena SMNT1 lipsa sau
deteriorata sau din gena SMN2 de rezerva, neuronii motori
mor rapid. Fara niciun tratament, bebelusii cu cele mai
severe cazuri de AMS isi pierd 90% din neuronii motori
pana la varsta de 6 luni.

Odata pierduti, neuronii motori nu pot fi inlocuiti. Corpul nu
genereaza noi neuroni motori si nu exista vreun tratament
disponibil sau aflat in cercetare care sa faca acest lucru.

Aceasta inseamna ca cel mai bun tratament poate fi inainte
ca bebelusul sa dea semne cad este bolnav. Scopul este de a
salva cel mai mare numar posibil de neuroni motori, astfel
incat muschii unui copil sa se dezvolte corespunzator.



Folosind testarea nou-nascutilor,
diagnosticul timpuriu si tratamentul
precoce, multi copii cu AMS pot avea

o viata mai sanatoasa. Cu toate acestea,
ocazional, acestia pot avea nevoie de ajutor
pentru nevoile fizice si activitatile zilnice.

Alimentatie si nutritie
Asigurarea unei alimentatii adecvate poate fi o provocare
pentru unii copii cu AMS, deoarece muschii slabi fac dificila
mestecarea, inghitirea si digerarea alimentelor.

Medicul dvs. va poate indruma catre un nutritionist, care va poate recomanda modificari in dieta copilului, in functie de
nevoile sale individuale. Acestea pot include alimente moi care sunt usor de inghitit sau alimente cu continut scazut de
grasimi, care nu agraveaza refluxul de acid cauzat de muschii slabi din jurul stomacului sau esofagului.

Echipament adaptiv
Exista o varietate de dispozitive de sprijin si asistenta pentru a ajuta la provocarile zilnice cauzate de slabirea musculara.
intrebati medicul sau consultati site-ul web Cure SMA pentru optiuni.

RESPIRATIE SI TUSE

Persoanele cu AMS pot avea probleme cu respiratia sau nu pot sa tuseasca suficient de puternic pentru a-si elibera
cdile respiratorii. Acest lucru se intampla deoarece muschii dintre coaste, numiti muschi intercostali, sunt foarte slabi.
Aceasta poate fi o problema, mai ales atunci cand un copil are un virus care afecteaza plamanii sau caile aeriene
superioare, inclusiv nasul si gatul.

Recomandari frecvente:

+ Consultarea unui pneumolog (un medic specializat in probleme pulmonare), care poate monitoriza capacitatea
de respiratie a copilului dvs.

« Un dispozitiv de asistenta pentru tuse care ajuta copiii sa curete mucusul, flegma si alte secretii din cdile respiratorii.

« Suport pentru respiratie, posibil sa fie necesar noaptea sau cand copilul este bolnav. Presiunea pozitiva pe doua
niveluri a cdilor respiratorii sau BiPAP este o modalitate de a oferi suport neinvaziv printr-o masca.




REGISTRUL DE
TESTARE A e
NOU-NASCUTILOR /(R

familiile, clinicienii si cercetatorii) sa invete

mai multe despre AMS, sa gestioneze mai bine

simptomele in timp si sa dezvolte noi tratamente.

Va invitam sa participati la

acest registru accesand site-ul web

al NBSR la www.curesma.org/nbsr si

urmand instructiunile pentru a oferi Cure SMA informatii
despre copilul dvs.

NBSR este un program al Cure SMA. Cure SMA este singurul custode al NBSR si al materialului sau. Informatiile
NBSR pot fi utilizate pentru a imbunatati ingrijirea clinica si pentru a sprijini dezvoltarea de noi terapii. Registrele
pentru alte boli au, de asemenea, o lunga istorie de succes in cercetarea si ingrijirea clinica.
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Mai jos puteti nota
intrebarile pe carele
aveti, precum si observatiile
de la programarea dvs.




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

Ultima actualizare iunie 2021

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



