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Rehabilitacja dzieci z rdzeniowym zanikiem miesni typu
pierwszego - opis przypadku

Rdzeniowy zanik miesni (spinal muscular atrophy — SMA) to rzadka choroba nerwowo-
-miesniowa dziedziczona genetycznie. Powoduje ja mutacja genu SMN1. Degene-
racja neurondéw jader przednich rdzenia kregowego prowadzi do postepujacego
ostabienia miesni szkieletowych.

Szacuje sie, ze w Polsce zyje ok. 800-1000 oséb chorych na SMA, a co roku rodzi
sie ok. 40 dzieci z rdzeniowym zanikiem miesni, w tym ok. 30 z typem pierwszym.

Wyréznia sie cztery typy SMA:

» Typ pierwszy — posta¢ niemowleca, objawy widoczne w pierwszych sze$ciu mie-
sigcach zycia dziecka. Funkcjonalnie dzieci lezace. Rokowania s3 zte. Zanik miesni
prowadzi do niewydolnosci oddechowej, a w konsekwencji do smierci w ciggu
kilkunastu miesiecy zycia.

» Typ drugi - posta¢ posrednia, objawy pojawiajg sie miedzy 6. a 18. miesigcem
zycia. Funkcjonalnie dzieci sa w stanie siedzie¢ samodzielnie. Osoby z druga po-
stacia SMA zwykle dozywaja wieku dorostego.

» Typ trzeci - posta¢ miodziencza, pierwsze objawy obserwuje sie po 18. miesigcu
zycia. Funkcjonalnie dzieci potrafiag stac¢ i chodzi¢. Nie wptywa na diugos¢ zycia.

» Typ czwarty — posta¢ o najlagodniejszym przebiegu. Objawy obserwuje sie
w wieku dorostym - zaburzenie wzorca chodu.

Celem pracy jest zaprezentowanie postepowania fizjoterapeutycznego u pacjen-
téw z rdzeniowym zanikiem miesni typu pierwszego. Do niedawna pacjenci z ta-
kim rozpoznaniem byli skazani na funkcjonowanie w pozycji lezacej, postepujace
deformacje i state pogarszanie sie stanu funkcjonalnego. Obecnie pacjenci dobrze
reagujacy na przyczynowe leczenie farmakologiczne i objeci wtasciwg opieka wie-
lospecjalistyczng maja szanse.

Charakterystyka pacjentéw z SMA typu pierwszego
1. Zaburzenia w obrebie ukltadu miesniowo-szkieletowego:

* zmniejszona sita miesniowa,
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= zanik miesni proksymalnych,
= ograniczony zakres ruchomosci w stawach,
» zaburzone krzywizny kregostupa,
= skolioza,
» podwichniecia stawéw biodrowych,
» ryzyko osteopenii i ztaman.
2. Problemy oddechowe:
» staba wydolnos¢ oddechowa,
= zaburzenia rozwoju ptuc i klatki piersiowej,
» npieefektywne lub ostabione odruchy obronne, np. odruch kaszlu,
" pawracajace infekcje,
* hipowentylacja podczas snu.
3. Problemy pokarmowe:
= problemy z potykaniem,
= ostabiona sita gryzienia,
* wzmozona meczliwos¢ zwaczy,
» mozliwe zaburzenia koordynacji potykania i oddychania.

4. Mocna strong dzieci z rdzeniowym zanikiem miesni jest prawidlowy roz-
wdj intelektualny i emocjonalny. Dzieki temu fizjoterapeuta moze liczy¢ na
dobry kontakt i wspoétprace z pacjentem.
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Pacjentka z rdzeniowym zanikiem miesni typu pierwszego. Od czwartego miesiaca
zycia uczeszczafa regularnie na fizjoterapie wedtug koncepcji NDT-Bobath. Objeta
domowag wentylacja nieinwazyjna od széstego miesigca zycia, podczas snu w nocy.
Leczona farmakologicznie Nusinersenem od siédmego miesigca zycia. Jest to pierw-
szy lek w historii stosowany do leczenia rdzeniowego zaniku miesni, wprowadzony
na rynek w Unii Europejskiej w 2017 r.
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