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Spindlni muskularni atrofie (SMA)

« Klinicky heterogenni skupina dédicnych neurodegenerativnich chorob
* Incidence 1:10000

« Mutace SMN1 genu (survival motor neuron gene) a tym nedostatecnd
syntéza SMN proteinu

« Degenerativni onemocnéni alfa motoneuront prednich rond misnich

« Klinicky progresivni svalovad slabost kosternich svall a jejich atrofie, typicky
proximailni (fedy ramena, kycCle, zaddoveé svaly), vice postizeny dolni
koncetiny, ndsledné kontraktury a skolidéza, az rozvoj respiracni
insuficience
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Spindlni muskularni atrofie (SMA)

HLAVNITEMA (
AL ET5KE AKTUALNISTAVL

Spinalni svalové atrofie v détském véku -
aktualni stav lécby

MUDr. Jana Haberlova, Ph.D.", RNDr. Petra Hedvicakova?, MUDr. Petra Fuchsova', MUDr. Markéta Jilkova',
MUDr. Lucie Holubova', MUDr. Tereza D i

'Klinika détské neurologie 2. LF UK a FN Motol, Praha

“Ustav biologie a Iékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol, Praha

*Pediatricka klinika 2. LF UK a FN Motol, Praha

« Typy SMA, které se lisi vékem, kdy se obtize objevi, zavaznosti (dosazeni
motorického maxima) a prognézou

Tab. 1. Klasifikace SMA

Klasifikace SMA v dobé Vék pocatku obtizi Dosazené motorické maximum Pramérny vék doziti
nedostupnosti kauzalni terapie

SMAtyp 0 Prenatdlné, pfi narozeni patrnd | Lezici, neschopen sedu Bez UPV Umrti
hypotonie a kontraktury do 6. mésice véku
SMA typ | Obtize do 6. mésice véku Lezici, neschopen samostatného sedu | Bez UPV tmrti v 80% do 2 let véku
m. Werdnig-Hoffmann
SMA typ I Obtize do 18. mésice véku Neschopen samostatné chlize Dle symptomatické péce, 4. dekada véku
SMA typ Il Obtize po 18. mésici véku Docasné schopen samostatné chiize Dle symptomatické péce i normalni vék doziti
m. Kugelberg-Welander
SMA typ IV Obtize v dospélosti Chodicf Normalnf vék dozitf

UPV —umeéld plicni ventilace

https://www.neurologiepropraxi.cz/pdfs/neu/2022/01/02.pdf



https://www.neurologiepropraxi.cz/pdfs/neu/2022/01/02.pdf
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Spindlni muskularni atrofie (SMA)

« LéCba: registrované 3 Iéky - nusinersen (Spinraza), risdiplam (Evrysdi),
onasemnogen abeparvovek (Zolgensma)

« Kauzdlni lé¢ba ovliviuje progndzu, dulezité je Casné nasazeni

- Lécba jiz symptomatickych pacientd bohuzel nevede k jejich Uplnému
uzdraveni, Casné nasazeni lécby mUze zlepsit motorické dovednosti,
predevsim viak stabilizuje stav pacienta

« Zasadni je léCba symptomatickd, multioborovd, neuromuskularni centra

« Od 1.1.2022 v CR pilotni studie plosného screeningu novorozency
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Spindlni muskularni atrofie (SMA)

V hodnoceni efektu IECby i pro zachyceni vyvoje klinického stavu jsou
vyuzivana funk&ni pohybova vysetreni, kterd kvantifikuji svalovou silu

* 6MWT (6 minute walk test)

* HFMSE (Hommersmith functional motor scale)
* RULM (revised upper limb module)

« CHOP-INTEND - u malych déti

» Spirometrie

« EK2 (Egen classification) —subjektivni hodnoceni obtizi

https://www.csnn.eu/casopisy/ceska-slovenska-neurologie/2020-supplementum-2-2/hodnotici-skaly-a-testy-pro-detske-pacienty-se-spinalni-muskularni-atrofii-

125585/downloadehl=cs
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Nusinersen (Spinraza)

« Zvysuje tvorbu SMN proteinu modulaci transkripce RNA genu SMN2

« Aplikace intratekdiné

Spinraza is given 3 times a year after an initial starting dose period.

N
INITIAL DOSES a
DOSE 3X/YEAR

The recommended dosage of SPINRAZA is 12 mg (5 mL) per administration.

14 Day
14 Days
30 Days

https://www.spinraza.com/en us/home/taking-spinraza/dosing.html



https://www.spinraza.com/en_us/home/taking-spinraza/dosing.html
https://www.spinraza.com/en_us/home/taking-spinraza/dosing.html
https://www.spinraza.com/en_us/home/taking-spinraza/dosing.html
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Aplikace po CT kontrolou

« U pacientU s komplikovanou anatomii
pdatere, u kterych standardni pristup
bez navigace neni mozny

- skolidza s rotaci obratlovych tél
- zadni stabilizace a kostni stépy
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Postup — pred punkci

« CT vysetreni v rozsahu celé bederni pdtere

- k posouzeni pomeéry
- zhodnoceni mozné punkce a zvoleni pristupu

- nejlépe jiz vleze na boku
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Postup - pri samotné punkci

Provddime vieze na boku

CT pouze v Urovni provadéného vykonu

Navigace a zaméreni s kovovou znackou

Napladnovani vhodné trajektorie

Dezinfekce mista vpichu a okoli, sterilni pole

Bez lokdlni anestezie, premedikace dle potreby
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Pristup

Lumbar Puncture

« Dorzdlné mezi oblouky

« Transforamindalné

- Etaze L3/4, L4/5, L5/S1

Cerebrospinal fluid

+ Spindini jehly - CHIBA, BRAUN oamons I
22G (0,7) délka 12 cm nebo 8,8 cm e
prip. 20G (0,9) délka 11cm, 8,8cm

https://nci-media.cancer.gov/pda/media/images/503953.jpg
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Dorzadini pristup L5/ST

Vpich jehly Uprava sméru Pfipadné ovéfeni polohy
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Dorzdini pristup — operacné vytvoreny ofvor
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Dorzadini pristup po vytvoreni okénka
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Transforaminadini pristup

« Snaha vyhnout se nervovému korenu
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Komplikace

Spatnd tolerance — bolest, spoluprdce pacienta

Anatomické pomeéry

Délka a Sirka jehly — &im delsi a tendi jehla, fim je manipulace obtizngjsi

Jizevnaté zmény v misté punkce

Pomaly odtok mozkomisniho moku
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Komplikace lumbdalni punkce obecné

Bolesti hlavy

Parestezie dolnich koncetin

Otok mista vpichu

Krvdceni z mista vpichu

Nauzed

Migréna
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Radiacni zdtéz

Opakovani aplikaci

 ,standardni* nizkoddvkovy protokol

Kompromis mezi poctem zaméreni a bezpecnou punkci

Spekiraini CT
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Nase zkusenosti

PUvodné 11 pacientU (6 zen, 5 muzU)

1 pacient transforamindini

Dalsich 10 pacient? z dorzdlniho pristupu mezi oblouky

5 pacientyd IéCbu spinrazou jiz ukoncilo

Vékové rozpéti pacientyd : nejmladsi 29 let, nejstarsi 47 let

PocCet aplikaci celkem 121, nejvice aplikaci u pacienta 14x
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Zaver

- CT navigace pri intratekdlni aplikaci je bezpelnd, dobre tolerovand
a ma jen minimum komplikaci

« U komplikovaného pristupu je prakticky nezbytnd a nelze ji nahradit
jinou metodou
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Dekuji za pozornost.
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e https://www.spinraza.com/en_us/home/taking-spinraza/dosing.html

* https://www.csnn.eu/casopisy/ceska-slovenska-neurologie/2020-
supplementum-2-2/lecba-spinalni-svalove-atrofie-
125584/download2hl=cs

* https://www.neurologiepropraxi.cz/pdfs/neu/2022/01/02.0df

e hitps://www.csnn.eu/casopisy/ceska-slovenska-neurologie/2020-
supplementum-2-2/hodnotici-skaly-a-testy-pro-detske-pacienty-se-
spinalni-muskularni-atrofii-125585/download?2hl=cs
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