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STRESZCZENIE
Rdzeniowy zanik migs$ni (SMA — ang. Spinal Muscular Atrophy)
to choroba nerwowo-mie$niowa charakteryzujgca sie degene-
racja motoneuronéw alfa — komérek rogéw przednich rdzenia
kregowego. Prowadzi to do postepujacej atrofii i ostabienia mig-
$ni, za$ w ciezszych przypadkach do catkowitej utraty funkcji
motorycznych, niewydolno$ci oddechowej i zgonu.

W listopadzie 2017 ukazata sie aktualizacja standardéw
opieki (Standards of Care — SOC) w SMA. Istotne miejsce
w opiece ma fizjoterapia oraz ocena stanu funkcjonalnego przy
pomocy walidowanych skal. Dla wyznaczenia szczegdétowych
wytycznych dotyczacych rehabilitacji pacjenci zostali podzieleni
ze wzgledu na ich stan funkcjonalny na ,niesiedzacych”, ,siedza-
cych” oraz ,.chodzacych”. W aktualnym omdwieniu prezentujemy
metody oceny funkcjonalnej dla najmtodszych pacjentéw z SMA.
Do ewaluaciji zalecane sg skale CHOP-INTEND (The Children’s
Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders)
oraz HINE (Hammersmith Infant Neurological Examination).

Regularna ocena jest wskazana dla okreslenia przebiegu cho-
roby oraz skuteczno$ci potencjalnych nowatorskich terapii SMA.
Stowa kluczowe: rdzeniowy zanik migéni, standardy opieki,
skale funkcjonalne, rehabilitacja, rehabilitacja neurologiczna,
dzieci

ABSTRACT
Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a neuromuscular disease
caused by degeneration of alphamotoneurons. Itleads to progres-
sive muscle atrophy and weakness, and, in more severe cases to
atotal loss of motor function, respiratory insufficiency and death.
In November 2017, an update in the Standards of Care (SOC) in
SMA was published.

For detailed rehabilitation guidelines, the patients were di-
vided into groups according to their functional state — ,bedrid-
den”, ,sedentary” and ,,ambulatory”.

We focus on the guidelines for physiotherapy and rehabili-
tation, more specifically on methods of functional assessment
recommended for the youngest patients with SMA. For evalua-
tion, it is suggested to use either CHOP-INTEND (The Children’s
Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders)
or HINE (Hammersmith Infant Neurological Examination) that
are both based on WHO (World Health Organization) milestones.
Regular assessment is necessary both for the evaluation of the
course of the disease, as well as to capture possible improve-
ment through pharmacological treatment.

Key words: Muscular Atrophy, Spinal, Standard of Care, Func-
tional Scales, Rehabilitation, Neurologic Rehabilitation, Child

1. CZYM JEST SMA?

Rdzeniowy zanik migs$ni (SMA — ang. Spinal Muscular
Atrophy) to choroba nerwowo-migéniowa charakteryzuja-
ca si¢ degeneracjg motoneurondéw alfa — komorek rogéw
przednich rdzenia krggowego. Prowadzi to do postepujacej
atrofii i ostabienia mig$ni, za§ w ci¢zszych przypadkach
do catkowitej utraty funkcji motorycznych. Czgstos¢ wy-
stepowania szacuje si¢ na 1-2 na 100 000 os6b, zachoro-
walno$¢ — na okoto 1 na 10 000 zywych urodzen, z czego
okoto 60% to SMA typu 1 [1]. Co roku w Polsce diagnozo-
wanych jest ok. 50 nowych pacjentdéw z SMA [2-4].

SMA jest dziedziczone autosomalnie recesywnie. Spo-
wodowane jest mutacjg genu SMN/ (Survival Motor Neu-
ron 1), na chromosomie5q11.2-q13. [5]. Wickszo$¢ pacjen-
tow (97%) ma homozygotyczng delecj¢ SMNI. Rzadziej
delecji na jednym allelu towarzyszy mutacja punktowa na
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drugim [6]. Skutkiem mutacji jest niedobor prawidlowego
biatka SMN. W organizmie cztowieka wystepuje homolog
genu SMNI — SMN2 wykazujacy wysokie podobienstwo.
Liczba kopii SMN2 jest waznym modyfikatorem fenotypu
w SMA - im jest ich wiecej, tym tagodniej przebiega cho-
roba. SMN2 rozni si¢ od SMN/ tylko nieznacznie, co daje
szans¢, by modyfikujac dziatanie genuSMN2, zwigkszy¢
produkcje biatka SMN [5]. Ten mechanizm dzialania lezy
u podstaw nowatorskich farmakoterapii SMA [7-10].
Fenotyp SMA jest heterogenny mimo tego samego me-
chanizmu genetycznego [11]. Poszczegdlne typy roznig si¢
miedzy sobg wiekiem wystapienia i nasileniem objawow
oraz rokowaniem. Wyrozniamy trzy podstawowe typy
SMA: typ I (SMA1, choroba Werdniga-Hoffmanna), typ
IT (SMA2) oraz typ III (SMA3,choroba Kugelberga-We-
lander). Podziat ten jest umowny. Czgsto posrdd typow
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wyznaczane sg tez podtypy, w zaleznosci od przebiegu
choroby. Poza podstawowymi typami wyrdzniamy takze
typ 0 (SMAO) oraz typ IV (SMA4) [1].

SMAO to najcigzsza posta¢, majaca swoj poczatek jesz-
cze w okresie ptodowym. Zgon nastepuje najczesciej przed
szOstym miesigcem zycia.

SMA1 to posta¢ niemowlgca, pojawia si¢ ponizej sz6-
stego miesigca zycia. Najwyzsze zdolno$ci motoryczne,
jakie osiagga dziecko, to siad z pomocg - samodzielnie ni-
gdy nie siada. Typowe objawy to ogdlna wiotkos¢, staby
kaszel czy kichanie, cichy ptacz, problemy z potykaniem
i odkrztuszaniem. Niektore z dzieci potrafig utrzymac gto-
we przez chwile. Dzieci z SMAL staja si¢ zalezne od respi-
ratora lub umierajg zazwyczaj przed ukonczeniem drugie-
go roku zycia (wedtug naturalnej historii choroby). Smier¢
nastepuje z powodu niewydolnosci oddechowe;.

SMA2 to posta¢ posrednia, rozpoczyna si¢ migdzy
szOstym a osiemnastym miesigcem zycia. Objawia si¢
op6znionym rozwojem ruchowym dziecka, obnizonym
przyrostem masy ciala, przykurczami, skolioza oraz na-
rastajagcym stopniowo ostabieniem mie$ni oddechowych.
Z definicji pacjent z SMA2 potrafi siedzie¢ samodzielnie,
jednak samodzielnie nie chodzi. Okres przezycia jest krot-
szy niz w populacji ogélne;.

SMA3 to posta¢ mtodziencza, rozpoczyna si¢ powyzej
osiemnastego miesigca zycia. Okres przezycia jest podob-
ny jak w populacji ogélnej. Dziecko osigga pozycje stojaca
i umiejetnos¢ samodzielnego chodu. Najczesciej spotyka-
ne objawy to ostabienie migsni (bardziej proksymalnych
niz dystalnych), a takze przykurcze, z czasem pojawia si¢
utrata zdolno$ci chodzenia. Wszystkic te postaci SMA
prowadza do znacznej, postepujacej niepetnosprawnosci
ruchowe;j.

SMAA4 to posta¢ rozpoczynajaca si¢ w drugiej lub trze-
ciej dekadzie zycia. Zmiany w uktadzie nerwowo-mig$nio-
wym nie wptywaja na mozliwo$¢ samodzielnego porusza-
nia w wieku dorostym. Oczekiwany czas zycia jest taki
sam, jak w populacji ogolnej [12].

2. STANDARDY - NOWE WYTYCZNE

W listopadzie 2017 ukazatla si¢ aktualizacja standardow
opieki (Standards of Care — SOC) w SMA (,,Diagnosis and
management of spinal muscular atrophy: Part 1: Recom-
mendations for diagnosis, rehabilitation, orthopedic and
nutritional care” oraz ,,Diagnosis and management of spi-
nal muscular atrophy: Part 2: Pulmonary and acute care;
medications, supplements and immunizations; other organ
systems; and ethics”). W standardach wyrdznionych zosta-
o dziewi¢¢ najwazniejszych celow opieki (tab.1.).

Tab. I. Nowe standardy w SMA — najwazniejsze cele opieki [13].
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Dla wyznaczenia szczegdtowych wytycznych dotycza-
cych rehabilitacji pacjenci zostali podzieleni ze wzgledu
na ich stan funkcjonalny na ,,niesiedzacych”, ,,siedzacych”
oraz ,,chodzacych”. W aktualnym oméwieniu skupimy si¢
na wytycznych z zakresu fizjoterapii i rehabilitacji rucho-
wej, a doktadniej na metodach oceny funkcjonalnej zale-
canych dla najmlodszych pacjentow z SMA. Regularna
ocena jest niezbgdna zarowno dla okreslenia przebiegu
choroby, jak i w celu uchwycenia ewentualnej poprawy
dzieki leczeniu farmakologicznemu.

Najwazniejszymi elementami fizjoterapii pacjentow
»hiesiedzacych” sa pozycjonowanie i gorsetowanie - aby
umozliwi¢ bezpieczne utrzymywanie pozycji nieosiggal-
nych samodzielnie, nastgpnie rozciaganie, ortezowanie
i pionizacja - aby zapobiec deformacjom/zatrzymac ich po-
step, oraz wspomaganie funkcji i mobilnosci poprzez m.in.
dostosowane urzadzenia, co umozliwia prace konczyn
gornych w odcigzeniu. Do ewaluacji zalecana jest skala
CHOP-INTEND (The Children’s Hospital of Philadelphia
Infant Test of Neuromuscular Disorders) oraz HINE (Ham-
mersmith Infant Neurological Examination) stworzone na
podstawie ,.kamieni milowych rozwoju wg WHO” (World
Health Organization).

W programie fizjoterapii pacjentdow ,,siedzacych” zale-
cane jest pozycjonowanie i gorsetowanie, rozcigganie, or-
tezowanie, pionizacja dla zmniejszenia ryzyka deformacji
kregostupa, klatki piersiowej i bioder oraz wspomaganie
funkcjiimobilnos$cipoprzezodpowiednio dostosowane ¢wi-
czenia i urzadzenia — w tym takze urzadzenia wspomagaja-
ce chod. Do ewaluacji zalecane sg skale HFMSE (Hammer-
smith Functional Motor Scale Expanded), RULM (Revised
Upper Limb Module), MFM (Motor Function Measure).
Dla pacjentéw ,,chodzacych” przede wszystkim zaleca-
ne jest wspomaganie posiadanych funkcji motorycznych
i mobilnosci, rozcigganie dla podtrzymania elastyczno$ci
oraz ortezowanie czy gorsetowanie dla poprawy wad po-
stawy. Zalecane skale funkcjonalne to HFMSE, RULM
oraz 6MWT (6 Minute Walk Test) jako dodatkowa metody
pomiaru wytrzymatosci [13].

3. METODY OCENY FUNKCJONALNEJ (OCENA FUNKCJI RUCHOWYCH) —
PACJENCI ,, NIESIEDZACY".

1.1. Kamienie milowe rozwoju wg WHO

Wedlug WHO wyodrebniono sze$¢ najwazniejszych, uni-
wersalnych kamieni milowych stuzacych do oceny rozwo-
ju dziecka (tab.Il.). Zwraca si¢ uwage nie tylko na wyste-
powanie poszczegdlnych kamieni milowych u dziecka, ale
takze na jako$¢ ruchu. Kontroli podlega tez umiejgtnosc
samodzielnego/wspomaganego wykonania ruchu [14].

Tab. I. SMA new standards - the most important goals of care [13]

1. Diagnoza i genetyka

5. Opieka pulmonologiczna

2. Fizjoterapia i rehabilitacja

6. Stany nagte — leczenie szpitalne

3. Opieka ortopedyczna, opieka zdrowotna dotyczaca osteogenezy

1. Zajecie innych ukfadéw i narzagdéw

4. Odzywianie

8. Leczenie

9. Etyka i opieka paliatywna
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Tab. II. Kamienie milowe rozwoju wg WHO [14].
Tab. Il. Developmental milestones according to WHO [14]

Kamienie milowe
Milestones

Definicja
Definition

1. Samodzielny siad
Unsupported sit

Utrzymanie gtowy w pozycji wyprostowanej, bez podpierania sie rekami, siad utrzymywany
przez co najmniej przez 10 sekund.

2. Czworakowanie
Crawling on all fours

Naprzemienno$¢ ruchu dtoni i kolan do przodu badz do tytu, brzuch nie moze dotykaé podioza,
ruchy konczynami musza by¢ ptynne i ma by¢ ich co najmniej 3 na kazda konczyne.

3. Stanie z podparciem
Standing with support

Pozycja wyprostowana utrzymywana na obu nogach, tam ma spoczywac¢ wiekszo$¢ ciezaru
ciata, podczas podporu nie moze wystepowac zawieszanie sie ciatem na obiekcie podparcia,

pozycja musi by¢ utrzymana przez minimum 10 sekund

4. Chéd z podparciem
Walk with support

Utrzymanie prostych plecéw w trakcie chodu, kroki moga by¢ do boku lub naprzéd
z przytrzymywaniem sie obiektu jedng reka lub oburacz, podczas ruchu jednej z nég druga

utrzymuje cze$¢ cigzaru ciafa, dziecko przechodzi tak co najmniej 5 krokéw

5. Samodzielne stanie
Standing without support
co najmniej 10 sekund

Utrzymanie wyprostowanej pozycji na catych stopach z prostymi plecami, podczas gdy nogi
utrzymujg 100% ciezaru ciata; dziecko nie ma kontaktu z zadnym obiektem i utrzymuje pozycje

6. Samodzielny chdd
Walk without support

Utrzymanie prostej postawy, stabilny podpdr na jednej nodze, gdy druga wykonuje krok, brak
podparcia na zadnym obiekcie i wykonanie samodzielnie co najmniej 5 krokéw

1.2. HINE-part 2 (metoda oceny rozwoju motorycznego)

Skala HINE dzieli si¢ na czgs¢ 1 — badanie neurologicz-
ne, cze$¢ 2 — badanie rozwoju motorycznego i czg§¢ 3 — oce-
n¢ stanu behawioralnego. HINE — czgé¢ 2 uwzglednia oceng
o$miu wyodrebnionych kamieni milowych rozwoju, punk-
tacja od 0 do 4 bierze pod uwage rézne etapy przejsciowe
prowadzace do osiggni¢cia ocenianych elementéw rozwoju
ruchowego. Zaleta skali HINE w poréwnaniu do skali WHO
jest wieksza precyzja oceny (tab.III).

Tab. Il. Skala HINE-part 2 [15].
Tab. lll. HINE Scale- part 2

Podczas oceny pacjentow ,.niesiedzacych” wedhug
HINE okazato si¢, ze w podpunktach: siad, obracanie,
czworakowanie, stanie i chodzenie (poza kontrolg glowy,
kopaniem i chwytem dtoniowym) w przypadku calej grupy
przebadanych przez De Sanctis, zadne z dzieci z SMA1 nie
osiggneto wyniku lepszego niz zero punktow [15]. Innymi
stowy, w naturalnym przebiegu SMA1 nie pojawiaja si¢
u dziecka zadne umiej¢tnosci ruchowe zaliczane do ,ka-
mieni milowych” rozwoju motorycznego.

Kamienie milowe rozwoju motorycznego
Milestones of motor development

Punktacja/Definicja
Score / Definition

1. Kontrola gtowy
Head control

0 - niemozno$¢ utrzymania glowy prosto (do 3 miesigca)
1 -, dziobanie” (do 4 miesigca)
2 - utrzymywanie gtowy (powyzej 5 miesigca)

2. Siad
Sitting

0 — nieosiggalny

1 — siedzi ze wsparciem sie na biodrach (4 miesigce)
2 — podpiera sig ramionami (6 miesigcy)

3 — siedzi stabilnie (7-8 miesigc)

4 — obraca sie w siadzie (9 miesigc)

3. Swiadomy chwyt
Voluntary grasp

0 — brak chwytu

1 — uzywa catej dtoni

2 - uzywa palca wskazujgcego i kciuka, ale jest to chwyt niedojrzaty
3 - potrafi zrobi¢ chwyt pesetowy

4. Mozliwo$¢ kopania w pozycji lezenia na plecach
The ability to kick in supine

0 — brak

1 - kopie poziomo, ale nogi sie nie unoszg nad podtoze
2 - kopie pionowo w gore (majac 3 miesigce)

3 - dotyka dforimi nég (4-5 miesiac)

4 - dotyka dforimi stép (5-6 miesiecy)
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5. Obroty Rolling

0 — nie wystepujg

1 - obraca sig na bok (w 4 miesigcu)
2 - obr6t z brzucha na plecy (6 miesiac)
3 - z plecow na brzuch (6 miesigc)

6. Czworakowanie lub przesuwanie sie na posladkach
Crawling on all fours or bottom shuffling

0 — nie unosi glowy
1 - podpiera sie na tokciach (w 3 miesigcu)

2 - podpdr na wyprostowanych ramionach (4 miesiac)
3 - czworakowanie z podporem na brzuchu/petzanie (8 miesiac)
4 - czworakowanie na dtoniach i kolanach (10 miesiac)

7. Stanie 0 - nie utrzymuje cigzaru ciata
Standing 1 - utrzymuije ciezar ciafa (4 miesigce)
2 - stoi z podparciem (7 miesigcy)
3 - stoi samodzielnie (12 miesiecy)
8. Chad 1 - buja sie/podbija na nogach (w 6 miesigcu)
Walking 2 - chodzi z podporem (12 miesiecy)

3 - chodzi samodzielnie (15 miesigcy)

1.3. CHOP-INTEND

Skala CHOP-INTEND zostata stworzona na podstawie
analizy rozwoju dzieci z SMAI przy pomocy testu TIMP
(Test of Infant Motor Performance) i CHOP-TOSS (Test
of Strength in SMA) i jest to obecnie najdoktadniejsza ze
stosowanych skal. Jest ona rzetelnym narzedziem pomia-
rowym umiejetnosci ruchowych u pacjentow z SMAL czy
z problemami nerwowo-mig$niowymi pojawiajacymi si¢
w okresie niemowlecym.

Zgodnie z opisem metody test powinien by¢ wykony-
wany rano, gdy dziecko jest ozywione. Mozna uzywac za-
bawek, by zacheci¢ je do zabawy. Ubidr — najlepiej sama
picluszka. Smoczka mozna uzywacé tylko, gdy jest on ko-
nieczny, aby dziecko nie ptakato. Mozliwe sg przerwy dla
uspokojenia dziecka na rekach rodzica, jednak nie sa zale-
cane [16].

Tab. IV. Skala CHOP-INTEND [16].
Tab. IV. CHOP-INTEND scale [16]

Skala sktada si¢ z 16 podpunktow (tab.IV.), za ktore
w sumie mozna zdoby¢ 64 punkty — minimalna ocena dla
kazdego podpunktu to 0, maksymalna 4. Przy podpunktach
z zadaniami obustronnymi zapisujemy lepszy wynik i za-
znaczamy lepszg strong.

Testowanie moze odbywaé na podstawie oceny ruchow
spontanicznych badz ruchéw celowanych — zaleznie od
stanu poznawczego dziecka. Dozwolone sg trzy dobre pro-
by dla kazdego podpunktu; aby oceni¢ t¢ najlepsza, moz-
na zache¢cac dziecko werbalnie lub zabawka. Dobra proba
oznacza przyjecie przez dziecko prawidtowej pozycji, za-
angazowanie dziecka i sprzyjajace (nierozpraszajace) ku
temu $rodowisko. Gdy sa watpliwosci w ocenie, nalezy
zanizy¢ oceng. Pierwsze 8 elementow testowane jest w po-
zycji lezacej, nastepne 4 w siedzacej, a kolejne 4 to pro-
ba trakcji (oceniane dwa elementy) oraz reakcja Landaua
i Galanta [16].

Poszczegdlne elementy
Individual elements

Ocena
Evaluation

1. Ruchy spontaniczne konczyn gérnych
Spontaneous movements - upper extremity

0 — brak jakiegokolwiek ruchu 1 — ruch w palcach

2 —ruch nadgarstka przy wyeliminowanej sile grawitacji

3 —ruch fokcia przeciwko sile grawitacji — dton i przedramie ponad
podtozem

4 — ruch antygrawitacyjny ramienia — tokie¢ ponad podtozem

2. Ruchy spontaniczne konczyn dolnych
Spontaneous movements - lower extremity

0 — brak jakiegokolwiek ruchu 1 — ruch w stawie skokowym

2 — ruch kolana przy wyeliminowanej sile grawitacji

3 —ruch w biodrach (przywodziciele i rotatory wewnetrzne)
przeciwko grawitacji

4 — ruch antygrawitacyjny bioder — stopy i kolana ponad podfozem

3. Chwyt dioniowy

0 — brak

Palm grasp 1 — utrzymywany (tylko bez trakcji)
2 — utrzymywany z trakcja, gdy przedramie jest powyzej podioza
3 —z trakcjg, gdy tokie¢ jest powyzej podtoza
4 — 7 trakcja, gdy bark jest powyzej podioza
14 Child Neurology
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4. Gtowa w linii $rodkowej przy stymulacji wzrokowe;
Head in midline with visual stimulation

0 — gtowa opada w bok i dziecko nie potrafi nig powrdci¢ na $rodek
1 — utrzymuje gtowe w linii $rodkowej, ale przez mniej niz 5 sekund
2 — utrzymuje gtowe w linii Srodkowej przez wiecej niz 5 sekund

3 —z czeSciowej rotacji gtowy powraca do linii srodka

4 — 7 maksymalnej rotacji powraca do linii srodka

5. Odwodziciele bioder
Hip abductors

0 — nie potrafi utrzymac¢ ndg zgietych w kolanach, ze stopami na
szeroko$¢ bioder

2 — utrzymuije pozycje od 1-5 sekund

4 — utrzymuje powyzej 5 sekund i potrafi unies¢ stopy ponad podioze

6. Obracanie — inicjowane przez obrecz miedniczng
Rolling - elicited from the legs

0 — wykonane pasywnie

1 — miednica i tutéw unosza sie z podfoza, a gtowa skreca sie do
boku, ale ramiona zostajg z tytu

2 — dotacza sig ruch obracania gtowy i ruch ramion do przodu

3 — obrot przez lezenie na boku do lezenia na brzuchu, ale bez
przetozenia gtowy na drugg strone, obrét zakoficzony wyjeciem reki
spod boku, ktéry byt obcigzany

4 — obrot jw. wraz z przetozeniem gtowy w druga strone

7. Obracanie —inicjowane przez obrecz barkowa
Rolling - elicited from the arms

0 — ciato nie podaza za ruchem, a koriczyna gérna jest przesuwana
pasywnie, glowa moze przekrecié sie do boku

1 — obrét gtowy razem z uniesieniem barku i tufowia z podioza

2 — obrét na bok, z ruchem nég, miednica ustawia sie pionowo

3 — obrot przez lezenie na boku do lezenia na brzuchu, ale bez
przetozenia gtowy na drugg strone, obrét zakoficzony wyjeciem reki
spod boku, ktéry byt obcigzany

4 — obrét jw. wraz z przetozeniem gtowy w druga strong

8. Zgiecie ramienia ze zgieciem tokcia i odwiedzeniem
horyzontalnym
Arm and elbow flexion and horizontal abduction

Ocena w pozyciji lezenia na boku z reka umieszczong na tufowiu.

0 — nie ma zadnej préby ruchu

1 — zdjecie ramienia z tutowia

2 — po zdjeciu ramienia z tutowia dotgcza sig zgiecie w fokciu

3 — ramie zgina sie do 45 stopni, ale niemozliwe jest utrzymanie go
przeciwko sile grawitacji

4 — dton potrafi utrzymacé sie nad podiozem

9. Zgigcie ramienia i tokcia
Arm flexion and elbow flexion

Ocena w pozycji siedzacej (tutéw odchylony 20 stopni w tyf).
0 - brak préby uniesienia ramienia

1 - zgiecie tokcia

2 - jakiekolwiek zgiecie badz odwiedzenie ramienia

3 - zgiecie lub odwiedzenie do 30 stopni

4 - zgiecie lub odwiedzenie do 60 stopni

10. Wyprost kolana
Knee extention

Ocena w pozyciji siedzacej (tutdw odchylony 20 stopni w tyt).
0 — nie wida¢ zadnego ruchu wyprostnego kolana

1 — jakikolwiek widoczny ruch w kierunku wyprostu kolana

2 — kolano prostuje sie migdzy 15 a 45 stopni

4 — kolano prostuje sie powyzej 45 stopni

11. Zgiecie biodra ze zgigciem grzbietowym stopy
Hip flexion with dorsiflexion of the foot

0 — brak aktywnego ruchu w biodrze, kolanie lub kostce
2 —ruch pojawia sie w obrebie kostki

3 — jakikolwiek ruch w biodrze lub kolanie

4 — zgiecie w biodrze/kolanie jest wigksze niz 30 stopni

12. Kontrola gtowy
Head control

0 - glowa bezwtadnie opuszczona

1 - aktywnie unosi/rotuje glowe dwa razy w ciggu 15 sekund —

z poczatkowej pozycji w zgieciu

2 - gtowa utrzymuje sie w linii srodkowej powyzej 5 sekund w zgigciu
gtowy do 30 stopni lub w protrakcji/wyproscie

3 - glowa utrzymuije sie powyzej 15 sekund (gdy kontrola gtowy jest
chwiejna, nalezy oceni¢ na 2)

4 - pozycja pionowa gtowy i rotowanie jej na boki
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13. Préba trakcyjna — zgiecie tokcia
Traction test — elbow flexion

Po pociagnigciu za ramiona i wyprostowaniu ich w tokciach

do 45 stopni, bez odrywania glowy od podtoza:

0 — nie ma reakcji

2 - widoczny skurcz mig$nia dwugtowego ramienia, ale bez ruchu
4 - zgiecia tokcia

14. Préba trakcyjna — zgigcie szyi
Traction test - neck flexion

W momencie prawie oderwania glowy od podtoza:

0 — brak reakc;ji

2 — widoczny skurcz migs$nia mostkowo-obojczykowo-sutkowego
4 — uniesienie gtowy

15. Wyprost gtowy/szyi (Landau)
Head / neck extention (Landau)

Wykonywany w zawieszeniu brzusznym - chwyt jednorgcz w gérnej
czesci brzucha.

0 — brak ruchu prostowania gtowy

2 — czesciowe uniesienie gtowy (wyprost)

4 — uniesienie glowy do ptaszczyzny horyzontalnej lub powyzej niej

16. Zgiecie boczne (Galant)
Spinal incurvation (Galant)

Wykonywana w zawieszeniu brzusznym.

0 — brak reakciji

2 — zauwazalny skurcz mig$ni przykregostupowych

4 — rotacja miednicy po stymulacji w obrebie kregostupa

Przy kazdym ocenianym podpunkcie zapisujemy tak-
ze stan emocjonalny noworodka w momencie danej proby
wedlug Brazelton NBAS (ang. Brazelton Neonatal Beha-
vior Assessment Scale), czyli skali behawioralnej oceny
noworodka (tab.V.). Zaleca si¢ testowanie dziecka w sta-

Tab. V. Skala Brazelton NBAS [16].
Tab V. Brazelton NBAS scale [16]

nie spokojnego lub aktywnego czuwania, co odpowiada
stanom 4 lub 5 skali (szczegdtowy opis w tab. V.). Jesli
dziecko nie jest w stanie wykona¢ zadania z powodu sta-
nu emocjonalnego, oznacza si¢ zadanie jako CNT ,,cannot
test” — niemozliwe do sprawdzenia.

Stan emocjonalny
Emotional state

Opis
Description

Stan 1 State 1

gteboki sen

Stan 2 State 2

lekki sen

Stan 3 State 3

zaspane lub podsypiajace — powieki ,cigzkie” badz wrecz zamkniete,
widac¢ aktywno$¢ gatek ocznych pod powiekami; nawet gdy dziecko
sie patrzy, nie potrafi skupi¢ uwagi, czasem reaguje na bodzce

sensoryczne, ale zawsze jest to reakcja z opdznieniem

Stan 4 State 4

uwazne z bystrym wzrokiem, skupia sie na bodzcach wzrokowych

czy stuchowych, nadal mozliwe réznienie reakcji, aktywno$¢ ruchowa
jest na poziomie minimalnym

Stan 5 State 5

oczy otwarte, znaczna aktywno$¢ fizyczna z energicznymi ruchami

koficzyn, nawet ze spontanicznymi zrywami, zewnetrzna stymulacja
powoduje nasilenie aktywno$ci dziecka, mozliwe drobne wokalizacje

Stan 6 State 6

intensywny ptacz niemozliwy do przerwania przez zainteresowanie

bodZzcami zewnetrznymi, aktywno$¢ ruchowa jest wysoka

1. PODSUMOWANIE

Regularna ocena funkcjonalna pacjentdow z SMA jest nie-
zbgdna dla monitorowania stanu ruchowego pacjenta. Ocena
funkcjonalna pozwala wcze$nie zidentyfikowaé nowe objawy
ubytkowe pojawiajace si¢ w ramach naturalnego przebiegu
choroby i zaplanowa¢ wtasciwa interwencje, ktora w SMA
powinna mie¢ charakter proaktywny, a wigc nastgpowac
zgodnie z przewidywanym przebiegiem choroby. Wobec
pojawienia si¢ mozliwosci farmakoterapii SMA ocena funk-
cjonalna przeprowadzona przy pomocy walidowanych skal

16

jest niezwykle istotna dla oceny skutecznosci leczenia. Ocena
taka pozwoli takze w przyszto$ci na opisanie przebiegu SMA
zmienionego dzigki leczeniu farmakologicznemu.
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