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STRESZCZENIE

Rdzeniowy zanik mig$ni jest postepujaca choroba genetyczna,
ktérej czesto$¢ wystepowania szacuje sig na 1:11 000 zywych
urodzen. Charakteryzuje sie degeneracja motoneuronéw alfa
czego efektem jest postepujace ostabienie sity mig$niowej, are-
fleksja w zakresie odruchdw $ciegnistych, a takze spowolnienie
rozwoju motorycznego i zaburzenia oddychania. W przypadku
pacjentéw z typem 1 najpopularniejszymi skalami oceniajacymi
rozwdj motoryczny jest CHOP-INTEND i Hammersmith Infant
Neurological Examination, ktdre bazujg na osiagnietych przez
dziecko kamieniach milowych. W$réd narzedzi skierowanych
dla pacjentéw z typem 2 i 3 najwigksze klinicznie znaczenie
majq skala Hammersmith i Motor Function Measure oceniaja-
ce okreslone funkcje motoryczne oraz 6 minutowy test chodu
badajacy zdolno$¢ chodzenia i zmeczenie. Narzedziem skiero-
wanym bezposrednio do oceny motoryki matej jest skala Re-
vised Upper Limb Module. Ze wzgledu na ciagta koniecznos¢
rehabilitacji i $wiadomosci stopnia progresji choroby konieczne
jest stosowanie przez fizjoterapeutéw zwalidowanych narzedzi
oceniajacych motoryke matq i duzg u pacjentéw z rdzeniowym
zanikiem mies$ni.

Stowa kluczowe: rdzeniowy zanik mig$ni, skale funkcjonalne,
skala Hammersmith, 6-minutowy test chodu, Nusinersen

ABSTRACT

Spinal muscular atrophy is a progressive genetic disease with
frequency estimated at 1:11 000 live births. It is caused by de-
generation of alphamotoneurons resulting in progressive weak-
ening of muscles strength, areflexia of tendon reflexes as well
as slowdown in motor skills and respiratory disorders. For pa-
tients with type 1 the most popular scales assessing functional
motor skills are CHOP-INTEND and Hammersmith Infant Neuro-
logical Examination, which are based on milestones achieved
by a child. Among the methods for patients with type 2 and 3,
the Hammersmith and Motor Function Measure scales assess-
ing specific motor functions are the most clinically important.
A 6-minute walk test which checks gait ability and fatigue is
equally significant in this group of patients. Revised Upper Limb
Module is a tool aimed directly at the assessment of small mo-
tor ability. Due to constant need for rehabilitation and aware-
ness of disease progress, it is necessary for physiotherapists to
use validated methods assessing fine and gross motor skills in
patients with spinal muscular atrophy.

Keywords: spinal muscular atrophy, functional assessment
scales, Hammersmith functional motor scale, 6-minute walk
test, Nusinersen

CZYM JEST SMA?

Rdzeniowy zanik mig$ni (ang. spinal muscular atrophy —
SMA) jest postepujaca chorobg genetyczng, dziedziczong
w sposéOb autosomalny recesywny. Charakteryzuje si¢ de-
generacja motoneuronéw alfa — komorek rogdw przednich
rdzenia kregowego, co objawia si¢ postepujacym ostabie-
niem sity mi¢sniowej oraz arefleksjg w zakresie odruchow
sciggnistych. Wtornie prowadzi to do spowolnionego
rozwoju motorycznego, zaburzen oddychania i tworze-
nia przykurczéw stawowych [1-3]. Czestos¢ wystepowa-
nia szacuje si¢ na okoto 1:11 000 zywych urodzen, nato-
miast nosicielstwo wystepuje $rednio u 1 na 54 oséb [4,
5]. Przebieg i stopien zaawansowania choroby jest rozny
w zaleznosci od typu SMA. Wyrézniamy cztery gtowne
typy rdzeniowego zaniku migséni, ktore roznig si¢ wzgle-
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dem siebie nasileniem objawow, osigganym przez dziecko
stopniem rozwoju motorycznego oraz okresem przezywal-
nosci (tab. 1) [2, 4].

SMA spowodowane jest homozygotyczng delecja lub
mutacja w obregbie genu SMN1 odpowiedzialnego za pro-
dukcje biatka przezywalnosci motoneuronéw — SMN.
W ludzkim organizmie wystepuje paralogiczny gen SMN2,
ktory rowniez koduje biatko SMN, jednakze z powodu wa-
dliwego splicingu w 90% powstale biatko jest skrocone
i nie spetnia w petni swojej funkcji [1]. Im wigcej kopii
genu SMN?2 posiada dziecko, tym tagodniejsza jest postaé
SMA [6]. Od 1 stycznia 2019 roku w Polsce wprowadzo-
no leczenie przy wykorzystaniu nusinersenu (spinraza) —
pierwszego leku leczacego przyczyng SMA. Lek ten jest
oligonukleotydem modyfikujacym wadliwy splicing pre-
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Tab. 1. Typy SMA
Tab. I. Types of SMA

Typ SMA Charakterystyka Poczatek
Type of SMA Characteristic objawéw
Onset of

symptoms

Okres
przezycia
Survival

period

< 2 lata

| Nie siedzi <b6mz
samodzielnie,

ogdlna wiotkos¢,

staby kaszel i

kichanie

Il Samodzielnie 6-18 m.z
siedzi, ale nie

chodzi, opdzniony

rozwoj ruchowy,

skoliozy,

przykurcze

stawowe,

ostabienie mig$ni
oddechowych

1] Chodzi
samodzielnie,
ostabienie
migsni,
przykurcze,
pojawiajgce
sig z czasem
utrata zdolnosci
chodzenia

< populacja
ogdlna

> 18m.z = populacji

ogolnej

> 30 roku
zycia

v Rozwoj
motoryczny
prawidiowy,
ostabienie sity
mie$niowe;j

= populacji
ogolnej

-mRNA genu SMN2 [1, 4, 7, 8]. Ze wzgledu na ciagla ko-
nieczno$¢ rehabilitacji oraz §wiadomosci stopnia progresji
choroby konieczne jest uzywanie przez fizjoterapeutow
zwalidowanych narzedzi diagnostycznych oceniajgcych
poziom funkcjonalny dziecka z SMA. Skale te zalecane sg
przez Narodowy Fundusz Zdrowia w ramach tzw. progra-
mu terapeutycznego u pacjentow przyjmujacych nusiner-
sen w celu monitorowania zmian w zakresie ich rozwoju
motorycznego [9].

Celem pracy jest przeglad narzedzi oceniajgcych moto-
ryke matg i duzg w tej grupie pacjentow.

METODY OCENIAJACE MOTORYKE DUZA | MAEA U PACJENTOW I SMA
TYPU 1

Skala CHOP-INTEND (Children’s Hospital of Philadel-
phia Infant Test of Neuromuscular Disorders) okresla sto-
pien zaburzen nerwowo-mi¢$niowych u dzieci z SMA typu
1. Zwraca uwage na sposob wykonywania przez dziecko
16 pozycji skupiajac si¢ na analizie ruchow spontanicz-
nych lub celowych w zaleznos$ci od stanu poznawczego
dziecka. Jej elementy oceniaja rowniez motoryke malg.
Maksymalna liczba punktéw w skali to 64 — minimalna
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ocena dla kazdego podpunktu to 0, natomiast za prawidto-
we wykonanie zadania mozna uzyska¢ najwigcej 4 punk-
ty. Dziecko musi by¢ badane najlepiej rano, kiedy jest
ozywione. Dozwolone sa trzy proby wykonywania danej
czynnosci [2, 10].

Skala HINE (Hammersmith Infant Neurological Exa-
mination) jest kolejnym narzedziem bazujacym na osig-
gnietych przez dziecko kamieniach milowych. Sktada
si¢ z dwoch czesci: pierwszej oceniajacej badanie neu-
rologiczne oraz drugiej — badajacej 8 pozycji bazujacych
na rozwoju motorycznym dziecka. Ocenie podlega m.in.
kontrola gtowy, siad, §wiadomy chwyt, obroty, czworako-
wanie czy tez chod. Punkty wahaja si¢ w zakresie od 0 do
26 z podpunktami ocenianymi w granicy 0-4 (poszczego6l-
ne punkty odpowiadaja rozwojowi fizjologicznemu dziec-
ka) [2, 5].
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Do oceny mobilnosci u pacjentow z typem 2 i 3 wykorzy-
stywana jest miedzy innymi skala Hammersmith (HMF-
ME). Jest ona pierwszym, specyficznym narz¢dziem oce-
niajgcym funkcje motoryczne w tej grupie pacjentow. Zbu-
dowana jest z 20 podstawowych pytan utozonych w po-
rzadkowej kolejnosci, oceniajacych poszczegblne funkcje
motoryki duzej w zakresie od 0 do 2, gdzie 0 okresla brak
wykonania czynnos$ci, 1 wykonanie zadania z kompensa-
cja, natomiast 2 — prawidtowe wykonanie zadania. Oce-
niane sg takie umiejetnos$ci jak siad, obroty, czworakowa-
nie, podpor na przedramionach i tokciach czy unoszenie
glowy. Wazne jest, aby test wykonywany byt o tej samej
porze, przez tego samego terapeute. Podczas trwania oce-
ny pacjent powinien mie¢ na sobie minimalng ilo$¢ odzie-
7y zapewniajacg komfort: najlepiej koszulke i spodenki.
Nie nalezy stosowa¢ zaopatrzenia ortopedycznego. Kaz-
de zadanie mozna wykona¢ dopiero po utozeniu pacjenta
we wlasciwej pozycji wyjsciowej. Dziecko ma mozliwos$¢
trzykrotnego powtorzenia danej czynnosci, a terapeuta oce-
nia najlepiej wykonana probe. Skala ta rozbudowana jest
rowniez o modul dodatkowy zawierajacy 13 pytan pocho-
dzacych ze skali GMFM oceniajacych bardziej zaawanso-
wane umiejetnosci skierowane dla pacjentow z SMA typu
3. Maksymalna liczba punktow do uzyskania to 66 [11].

W trakcie badan zauwazono jednak, ze skala HMF-
ME nie sprawdza si¢ w pelni u dzieci majacych mniej niz
30 miesigcy, dlatego stworzono Zmodyfikowang Skale
Hammersmith, ktora nieznacznie r6zni si¢ od pierwotnej
(tab. II). Zatozenia i warunki przeprowadzenia testow sg
podobne, jednakze 20 ocenianych czynno$ci ustalonych
jest w innej kolejnosci, w taki sposob, aby nie narazaé
dziecka na zbyt duze zmeczenie i stres. Ponadto mozli-
we jest korzystanie z dodatkowych bodzcéw srodowisko-
wych takich jak np. zabawki, celem zmniejszenia zaklo-
cen $rodowiska i1 zwigkszenia efektywnosci wykonywa-
nych pomiaréw. Uproszczono rowniez opis zadawanych
polecen. [12].

Skala MFM (ang. Motor Function Measure) jest kolej-
nym, zwalidowanym narze¢dziem shuzacym do liczbowego
pomiaru zdolnosci motorycznych pacjentow z SMA typu 2
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Tab. II. Poréwnanie oryginalnej i zmodyfikowanej skali Hammersmith
Tab. Il. The comparison of original and modified Hammersmith functional motor scale

Oryginalna skala Hammersmith
Original Hammersmith functional motor scale

Zmodyfikowana skala Hammersmith
Modified Hammersmith functional motor scale

1 Siedzi na krzesle bez podparcia rgk

1 Siedzi na podescie/krze$le bez podparcia rak

Dtugie siedzenie. Bez podparcia rak

Dtugie siedzenie. Bez podparcia rak

3 Przewracanie na bok z lezenia na wznak

Uniesienie jednej reki na wysoko$¢ uszu podczas
siedzenia

4 Dotykanie jedna reka gtowy podczas siedzenia

4 Unoszenie dwoch rak na wysoko$¢ uszu podczas
siedzenia

Dotykanie obiema rekami gtowy podczas siedzenia

Zmiana pozycji z siedzacej na lezacy

Przewracanie sig z brzucha na wznak przez prawe ramig

Podnoszenie gtowy z nad podtoza z pozycji na wznak

Przewracanie sig z brzucha na wznak przez lewe ramig

0| N ||

Przewracanie sig na brzuch z lezenia na wznak przez
prawe ramie

5

6

7  Przewracanie na bok z lezenia na wznak

8 Przewracanie sig z brzucha na wznak przez prawe ramie

9  Przewracanie sig na brzuch z lezenia na wznak przez lewe
ramie

9  Przewracanie sig z brzucha na wznak przez lewe ramig

10 Zmiana pozycji z siedzacej na lezaca

10 Przewracanie sig na brzuch z lezenia na wznak przez

prawe ramie

11 Podpieranie sig na przedramionach

11 Przewracanie sig na brzuch z lezenia na wznak przez lewe

ramig

12 Podnoszenie gtowy lezac na brzuchu 12 Podnoszenie gtowy lezac na brzuchu
13  Klekanie z podparciem rekami (pozycja czworacza) — 13 Podpieranie sig na przedramionach

gtowa uniesiona
14  Podpieranie sig na wyprostowanych ramionach 14 Podpieranie si¢ na wyprostowanych ramionach
15 Zmiana pozycji z lezacej na siedzacy 15 Klekanie z podparciem rekami (pozycja czworacza)
16 Czworakowanie 16 Czworakowanie na rekach i kolanach
17  Podnoszenie gtowy z pozycji na wznak 17 Zmiana pozycji z lezacej na siedzacg
18  Stanie z podparciem jednej dtoni 18 Stanie z podparciem jednej dtoni
19  Stanie bez podparcia przez 3s. 19 Stanie bez podparcia przez 3s.
20 Przejscie czterech krokdw bez podparcia 20 PrzejScie czterech krokéw bez podparcia

i 3. Wyjsciowo sktada si¢ z 32 zadan (MFM-32), jednakze
z powodu trudnosci z wykonaniem czg$ci polecen przez
mtodsza grupe pacjentéw (niecodpowiednie zadania dla ich
rozwoju psychoruchowego) stworzono dodatkowo skroco-
ng wersje (MFM-20) dla dzieci ponizej 6 roku zycia. Za-
dania ruchowe oceniane sa na trzech obszarach: D1 — sta-
nie i przenoszenie, D2 — funkcje motoryczne w obszarze
osiowym i proksymalnym oraz D3 — funkcje motoryczne
w obszarze dystalnym. Badanie nalezy przeprowadzi¢ bez
zadnej pomocy ze strony fizjoterapeuty, jednakze zalecane
jest zachgcanie i stymulowanie pacjenta do podjecia pro-
by. Pacjent moze wykona¢ dwa powtodrzenia danej czyn-
nosci z réwnoczesnym ocenieniem przez fizjoterapeute
najlepszej z prob. Wazne jest zachowanie kolejnosci zadan
oraz wykorzystywanie zawsze tego samego sprzetu (wy-
szczeg6lnionego w podrgczniku testu). Dziecko powinno
mie¢ analogiczny strdj jak w HMFME, nie moze row-
niez korzystaé z zadnego zaopatrzenia ortopedycznego.
W MFM sprawdzane sa zdolnosci zarowno z zakresu mo-
toryki matej jak i duzej tj. unoszenie gtowy, zmiana pozycji
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z lezacej na siedzaca, przewracanie si¢ z placow na brzuch
oraz trzymanie monet, darcie kartki papieru czy rysowanie
petli. Kazde z zadan oceniane jest od 0 do 3 punktow, gdzie
2 — wykonywanie ruchu w petnym lub niepetnym zakresie
z kompensacja, natomiast 3 — prawidlowe zaprezentowa-
nie ocenianego polecenia. Terapeuta moze opisa¢ stownie
lub zademonstrowa¢ dziecku oceniane zadanie. Uzyskany
wynik jest procentowa warto$cia maksymalnej oceny da-
nego obszaru tj. suma punktow uzyskanych przez pacjenta
w zadaniach z danej grupy, podzielona przez maksymalny
wynik dla obszaru i pomnozona przez 100 [13].
6-minutowy test chodu (6MWT - ang. 6 Minute Walk
Test) jest jedynym narzedziem przeznaczonym tylko dla
chodzacych pacjentow z SMA. Stuzy do oceny zdolnos$ci
chodzenia i zme¢czenia u dzieci z typem 3 rdzeniowego za-
niku mieg$ni. Pacjent ma za zadanie chodzi¢ przez 6 minut
po 25-metrowym dystansie tak szybko jak to tylko mozli-
we. Dystans pokonany w kazdej minucie jest rejestrowany
przez doswiadczonego fizjoterapeute. Po przebytym tescie
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dodatkowo wyznaczana jest ocena zmgczenia polegajagca
na odjeciu odleglosci przebytej w szdstej minucie od odle-
glosci przebytej w pierwszej minucie. Pomiary wyrazone
sa w procentach, a warto$¢ dodatnia oznacza zmeczenie
pacjenta [14].

Skala RULM (ang. Revised Upper Limb Module) stuzy
do oceny funkcji motoryki matej w grupie pacjentéw SMA
typu 2 i 3. Jej uzycie ma na celu monitorowanie zmian
w sprawnosci konczyny gornej zachodzacych z uptywem
czasu, uwzgledniajac w badaniu m.in.: site migsniowa,
przykurcze czy ograniczenia w obrgbie postawy. Pacjent
badany jest przy uzyciu konkretnego zestawu badawcze-
go (sktadajacego si¢ m.in. z zetondw, wiacznika Swiatta,
metalowych odwaznikow o réznej masie czy plastikowego
pojemnika z przykrywka). Dziecko powinno by¢ ocenia-
ne zawsze przez tego samego terapeute, mniej wigcej o tej
samej porze dnia, z wykorzystaniem zawsze tej samej, na
0g6t dominujacej strony. Ocenie podlega 20 utozonych ko-
lejno czynnosci, ktore pacjent moze powtorzy¢ trzykrot-
nie. Badanie wykonywane jest w pozycji siedzacej (w ra-
zie potrzeby z uzyciem wozka inwalidzkiego), a kazde za-
danie rozpoczynane jest od okreslonej pozycji wyjsciowej.
Aktywnosci ocenianie sg od 0 do 2, gdzie 0 oznacza brak
wykonanej czynnosci, 1 — wykonanie z kompensacja, a 2 —
prawidtowe wykonanie zadania. Maksymalna liczba punk-
tow do uzyskania to 40 [15].

Wszystkie powyzsze testy przeznaczone zostaly dla
okreslonego typu SMA jednak w dobie zmian w rozwoju
funkcjonalnym wynikajacych z podawania leku powinny
by¢ stosowane nie z uwzglednieniem danego typu a mozli-
wosci motorycznych pacjentow.
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