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Rezumat

Aceasta este cea de-a doua jumdtate a unui document din dou pirti care actualizeazi recomandirile privind
standardul de Ingrijire pentru atrofia musculari spinald publicate in 2017, Aceastd parte include recomandari actualizate
privind managementul pulmonar si problemele privind ingrijirea acuti si subiectele care au apdrut in ultimii ani, cum ar
fi implicarea altor organe in formele severe de atrofie musculard spinal si rolul medicamentelor. Sunt abordate, de

ce in ce mai relevante, avand in vedere studiile clinice recente si perspectiva ci terapiile disponibile pe piat3 vor
schimba rata de supravietuire si evolutia naturali a bolii.
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1. Introducere

Aceasta este cea de-a doua parte a unui document din
doua pirti destinat actualizitii recomandirilor privind
standardul de Ingrijire publicate tn 2007 [1]. Aici este
inclusd o actualizare a unora dintre subiectele incluse in
publicatia anterioar, cum ar fi managementul ciilor
respiratorii, dar §i subiecte care au fost descrise doar
succint in publicatia initiald, precum ingrijirea acuti,
implicarea altor organe §i probleme de ordin etic. Studii
clinice recente [2,3] §i aprobarea, in decembrie 2016 de
ciitre Administratia pentru Alimente i Medicamente
(FDA) din Statele Unite ale Americii si ulterior, in mai
2017 de citre Agentia Europeand pentru Medicamente a
primului medicament pentru AMS au dus la includerea
unei revizuiri a ,,medicatiei” pentru a furniza informatii
cu privire la medicamentele de cel mai inalt nivel de
calitate care au fost utilizate in ultimul deceniu i o scurt
actualizare a noilor abordari terapeutice care devin
disponibile. Aceastd actualizare ia de asemenea in
considerare modul in care impactul noilor terapii schimbi
atitudinea familiilor §i a medicilor citre o abordare mai
proactivé, in special 1n atrofia musculari spinali (AMS)
de tip 1. Ca §i in cazul primei pirti, aceastd actualizare
include rezultatele muncii dedicate a grupurilor de experti

privind fiecare subiect, care, dupd o revizuire aminuntits
a literaturii de specialitate, au utilizat un proces de analiza
Delphi pentru a identifica ariile in care dovezile au putut
fi extrapolate din literatura de specialitate si pentru a
stabili daci se poate ajunge la un consens in randul
expertilor. Detaliile despre metodologia utilizati sunt
disponibile in prima parte §i intr-un raport recent al unui
atelier de lucru[4].

2. Managementul pulmonar

Este bine cunoscut faptul c3 atrofia muscular
spinald are impact asupra sistemului respirator, care
depinde in mare parte de tipul de AMS sau, mai exact, de
gravitatea pierderii functiei musculare [5].

3. Persoane care nu sunt capabile si stea in sezut
(non-sitters)
3.1. Evaluarea

Evaluarea clinic3 trebuie s se axeze pe o
examinare fizicd (Tabelul 1). Screening-ul persoanelor
care nu sunt capabile si stea in gezut (non-sitters) pentru
insuficienta respiratorie trebuie si includi evaluarea prin
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pulsoximetrie §i capnografie (CO2 la finalul expiratiei
(EtCO2) sau CO2 transcutanat (TcCO2) in stare de
veghe) i utilizarea unui studiu al somnului sau a unei
pneumograme cu inregistrarea CO2 cand existi o
suspiciune minim de hipoventilatie. Datele din literatura
de specialitate i opiniile expertilor sustin utilizarea unui
studiu al somnului pentru confirmare atunci cand un
pacient prezintd tulburiri de respiratie in timpul somnului
sau insuficientd respiratorie i trebuie si utilizeze
ventilatia non-invazivi cu presiune pozitiva (VNI) [6].

Vizitele la clinicd sunt recomandate initial
pentru fiecare perioadi de 3 luni pentru persoanele care
nu sunt capabile s3 stea in sezut (non-sitters) cu AMS.
3.2. Interventia

V& rugiim si citati acest articol in presi astfel: Richard S,
Finkel, et al., Diagnosis and management of spinal muscular
atrophy: Part 2: Pulmonary and acute care; medications,
supplements and immunizations; other organ systems; and
ethics, Neuromuscular Disordets (2017), doi:
10.1016/.nmd.2017.11.004

In decursul ultimului deceniu, abordarea privind
tratamentul manifestirilor pulmonare ale AMS a trecut de
la o abordare reactiv, a tratamentului initial de sustinere
a dezobstructiei cailor respiratorii §i a ventilatiei numai
cand existd o indicatie clard, spre o abordare proactivi de
a introduce aceste terapii la inceputul procesului bolii [7].
(Fig. 1). Un terapeut in probleme respiratorii trebuie si
fie implicat in initierea i sustinerea dezobstructiei
asistate a cdilor respiratorii §i a intervalului respirator al
terapiei prin migcare.

3.3. Dezobstructia cdilor respiratorii

Fizioterapia toracicd manuald combinati cu
insuflatia-exsuflatia (de ex.: Cough Assist® sau
VitalCough®) trebuie s# fie principalul mod de terapie de
dezobstructie a cilor respiratorii gi trebuie si fie pusi la
dispozitia tuturor persoanelor care nu sunt capabile si
stea in gezut (non-sitters) (Tabelul 1). Datoriti
importantei managementului agresiv al bolilor respiratorii
[6,8-12], tehnicile de dezobstructie a ciilor respiratorii
trebuie si fie introduse proactiv la pacienti pe baza
evaludrii clinice a eficientei tusei sau prin masurarea

Numar Cont: RO73 BRDE 4458 V535 6985 4450; Deschis la BRD — Agentia BUFTEA

fluxului maxim al tusei (nu este un test efectuat de obicei
la sugari) [6]. in momentul initierii dispozitivelor de
asistare a tusei, presiunile insuflatiei si ale exsuflatiei
trebuie crescute treptat la 30-40 cm H20 cu presiune
pozitivd sau, respectiv, negativa [10], sau, in loc de
aceasta, cregterea acestora la presiunea maxima tolerati.
fn absenta bolii pulmonare parenchimale
semnificative cu obstructia céilor respiratorii mici i a
retentiei de aer, nu existd nici un risc semnificativ de
pneumotorax in cazul utilizdrii tusei asistate. Degi existd
potential de aerofagie si distensie gastrici la utilizarea
asistdrii tusei asistate, acest risc i riscul ulterior de
aspiratie pot fi diminuate in ventilatia cu tub de
gastrostoma pentru a preveni distensia gastric.

Desi existd raportiri de caz care sugereazi
utilizarea insuflatiei mecanice sau VNI pentru a preveni
distorsiunea peretelui toracic [10,13,14], a existat un
consens mai restrns cu privire la faptul daci aceasta este
intotdeauna o agteptare rezonabils si asupra detaliilor
specifice privind cel mai bun mod de realizare a acesteia
(tabelul suplimentar S1).

Aspiratia orald cu o pomp3 mecanici de aspiratie
§i un cateter reprezinti o parte esentiald din dezobstructia
cdilor respiratorii la persoanele care nu sunt capabile si
stea in sezut (non-sitters) si trebuie utilizaty la orice
pacient cu tuse ineficace.

Terapia cu oscilatie a peretelui toracic de inalt
frecventd (Vest) nu imbunitiiteste eliminarea secretiilor
in contextul unei tuse ineficace i nici nu imbunititeste
eliminarea secretiilor.

3.4. Ventilatia

Ventilatia neinvazivi cu presiune pozitivd (VNI)
trebuie sa fie utilizatd la toti sugarii simptomatici [8-
10,14,15] si la persoanele care nu sunt capabile s4 stea in
gezut (non-sitters) inainte de semnele de insuficient
respiratorie, pentru a fi ,,pregitifi” pentru insuficienti
respiratorie, pentru a preveni/minimiza distorsiunea
peretelui toracic $i pentru a ameliora dispneea.

Presiunea pozitivd continud a ciilor respiratorii
(CPAP) nu trebuie utilizatd pentru a trata insuficienta
respiratorie cronicd, dar poate fi utilizatd temporar cu
prudent, pentru 2 mentine volumul pulmonar in repaus
(capacitatea reziduala functionald (CRF)) la pacientii mai
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tineri care nu pot si se sincronizeze cu ventilatorul in
modul VNI si care nu sunt marcat hipercapnici. Aceasta
se aplica §i In cazul persoane care nu sunt capabile si stea
in sezut (non-sitters) slibite. Trebuie recunoscut faptul ci
CPAP poate s# oboseasc# pacientii cu AMS gi poate
interfera cu desprinderea de la utilizarea permanents a
sistemului de ventilatie.

Se recomandi cu tirie selectia interfetei si
adaptarea la pacient de citre un clinician cu experientd, la
fel ca in cazul utilizirii a cel putin doud interfefe
confortabile cu diferite puncte de contact faciale si
utilizarea initiala a unei interfete nazale. La persoanele
care nu sunt capabile s3 stea in gezut (non-sitters) existi o
susfinere puternici pentru initierea VNI cu ajutorul titririi
clinice, axatd pe corectarea schimbului de gaze si
reducerea efortului respirator.

Ventilafia prin traheostomie este o optiune la
pacientii selectati la care VNI este insuficientd sau nu
functioneazi sau dac¥ nu existd nicio interfafd eficients
pentru asigurarea ventilatiei. Aceasta trebuie si fie o
decizie axatd individual pe starea clinic, prognostic gi
calitatea vietii, bazati pe discutia cu familia.

3.5. Medicatiile

Bronhodilatatoarele nebulizate trebuie si fie
disponibile dac3 existi suspiciunea de astm. Mucoliticele

nebulizate, solutie hipertonici salind 3% sau 7% sau -
Tabelul 1

Recomandarile privind evaluarea pulmonard, interventia §i gestionarea

dornazi (Pulmozyme®) nu trebuie s fie utilizate pe
termen lung, deoarece nu existd dovezi care si susfini
utilizarea acestora. Mai mult, daci este utilizati solutie
salini 3% sau 7% dincolo de necesitatea terapeutici,
aceasta poate s# subtieze secretiile de vascozitate
normald, crescénd astfel incircitura secretiilor.
Glicopirolatul trebuie si fie utilizat cu precautie in
tratarea hipersalivatiei §i cu mare griji pentru a ajusta
doza in vederea obfinerii efectului corespunzitor si pentru
a evita uscarea excesivi a secrefiilor, care poate contribui
la dezvoltarea dopurilor mucoase. Nu a existat nici un
consens pentru injectarea toxinei botulinice in glandele
salivare sau alte metode de reducere a productiei
secretiilor orale. Palivizumab trebuie administrat in
timpul sezonului VRS, determinat de activitatea regionala
a VRS 1n primele 24 de luni de viaf, iar vaccinul
antigripal trebuie administrat anual dupa vérsta de 6 luni.
Refluxul gastroesofagian trebuie investigat si tratat daci
este prezent,

4. Persoane capabile si stea in sezut (sitters)

4.1. Evaluarea

Evaluarea clinic3 trebuie s se axeze pe
examenul fizic sustinut de evaluarea clinici a functiei
respiratorii.

Evaluare Interventie

Examen fizic

Evaluarea hipoventilafiei susfinere
Persoane care  (CO2 la finalul expiratiei) Aspiratia orald

Studiu al somnului sau

nu sunt au relte Spitat
capabile s4 stea pneumograme la tOtl pa01entu trebuie lmplementatﬁ imediat;

in sezut (non- simptomatici sau pentru a Terapia toracicd manuala

sitters) determina dac un pacient trebuie  Insuflator/exsuflator de expectoratie

s# inifieze VNI
Evaluarea clinici a refluxului

gastroesofagian simptomatici

Bronhodilatatoare nebulizate la

Dezobstructia ciilor respiratorii de

Fizioterapia/terapia respiratorie

Ventilatie de susfinere cu VNI pe
doud niveluri la pacientii

Consideratii privind ingtijirea

Evaludrile trebuie efectuate iniial cel putin la
fiecare 3 luni, apoi la fiecare 6 luni

Sustinerea dezobstructiei ciilor respiratorii cu
aspirafie oronazal3, fizioterapie/terapie
respiratorie §i tuse asistat3 este esentiald pentru
toate persoanele care nu sunt capabile si stea in
sezut (non-sitters) cu tuse ineficace

Ventilatia trebuie Inceputi la toti pacientii
simptomatici. Unii experti recomandi utilizarea
acesteia Inainte de insuficienta respiratorie
documentat pentru a ameliora dispneea.
Aceasta trebuie si fie apreciata in mod
individual

VNI trebuie initiat in cazul observirii clinice a
pacientului pentru schimbul de gaze
corespunzitor sau in timpul unui studiu al
somnului.

Interfefele VNI trebuie adaptate de citre
fizioterapeuti calificati, selectdnd doui interfete
cu diferite puncte de contact cu pielea.

Mucoliticele nu trebuie utilizate timp indelungat.
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Examenul fizic

Spirometria (cind este posibil, in
functie de varsta §i de cooperare)
Studiu al somnului sau
pneumograme la tofi pacientii
chiar §i cu o suspiciune minimi
de simptome de hipoventilatie
nocturnd

Evaluarea refluxului
gastroesofagian

Examen clinic cu revizuirea
eficientei tusei i ciutarea
detaliatd a semnelor de
hipoventilatie nocturn

pacientii cu astm sau un rispuns
pozitiv la bronhodilatatoare
Imuniziri uzvale, palivizumab in
primele 24 de luni, vaccinul
antigripal anual dupa vérsta de 6
luni

Sustinerea dezobstructiei cailor
respiratorii Fizioterapia/terapia
respiratorie trebuie si fie
implementata imediat;
Fizioterapia toracici manuali
Insuflator/exsuflator de expectoratie
Ventilatie de susfinere cu VNI pe
dou# niveluri la pacientii
simptomatici

Bronhodilatatoarele nebulizate la
pacientii suspecti de astm
Imuniziri uzuale, vaccinare anuali
antigripald §i pneumococicd
fngrijire de sustinere cand este
necesar

Imuniziri uzuale, vaccinare anuali
antigripald §i pneumococici

Evaluirile trebuie sa fie efectuate la fiecare 6
luni

Sustinerea dezobstructiei cilor respiratorii este
esenfiala pentru tofi pacientii cu tuse ineficace

Ventilatia trebuie si fie inceputi la tofi pacientii
simptomatici, Unii experti recomanda utilizarea
acesteta in timpul bolilor respiratorii acute
pentru a facilita descéircarea.

VNI trebuie initiat in timpul unui studiu al
somnului sau al observarii clinice a pacientului
pentru schimbul de gaze corespunzitor.
Interfetele VNI trebuie adaptate de citre
fizioterapeuti calificati, selectdnd doui interfete
pentru a alterna punctele de contact cu pielea.

Mucoliticele nu trebuie utilizate pe termen lung

Dovada tusei slabe sau a infectiilor recurente sau
a suspiciunii de hipoventilatie noctum3 trebuie
sd impuni trimiterea la un pneumolog

Pentru persoanele capabile s# stea in gezut
(sitters) si pacientii capabili s4 stea in picioare, existi
consensul conform céruia toti pacientii capabili si
efectueze spirometria trebuie si procedeze astfel in

timpul fiec#irei vizite,

Nu a existat nici un consens clar cu privire la
valoarea de misurare a fluxului maxim de tuse sau cu

Fizioterapia toracicd manuald combinati cu
insuflatia-exsuflatia (de ex. Cough Assist® sau
VitalCough®) ar trebui pusi la dispozifia tuturor
pacientilor cu tuse ineficace. Aceasta trebuie introdusi
proactiv la pacientii care utilizeazi fie evaluarea clinici a
eficacititii tusei, fie prin misurarea fluxului maxim al
tusei [6]. Problemele legate de cadrele de desfdsurare

privire la momentul la care trebuie efectuat un studiu al
somnului in managementul persoanelor capabile s3 stea
in sezut (sitters). Cu toate acestea, un studiu al somnului
trebuie si fie efectuat intotdeauna la pacientii
simptomatici sau cand existi chiar si o suspiciune
minimd de hipoventilatie nocturnd, pentru a determina
momentul in care un pacient prezinti tulburiri de
respiratie in timpul somnului sau insuficien{3 respiratorie
si trebuie s3 utilizeze ventilatia noninvaziva cu presiune
pozitivd (VNI) [6].

Pentru persoanele capabile s stea in sezut
(sitters), vizitele la clinicd sunt recomandate la fiecare 6
luni.

5. Interventia

3. 1. Dezobstructia cdilor respiratorii

sunt similare celor descrise pentru persoanele care nu
sunt capabile s3 stea in gezut (non-sitters).

5.2. Ventilatia

Ca si in cazul persoanelor care nu sunt capabile
sd stea in gezut (non-sitters), ventilatia noninvaziva cu
presiune pozitiva (VNI) trebuie utilizat3 la toti pacientii
simptomatici [8-10, 14,15]. Cea mai buni abordare este
individualizati conform necesititilor si calititii vietii
fiecdrui pacient. Un studiu al somnului trebuie utilizat
pentru a stabili dacd un pacient are tulburiri de respiratie
in timpul somnului sau insuficientd respiratorie i trebuie
s8 utilizeze VNI pe doui niveluri si pentru titrarea
cadrelor de desfégurare [6] (Fig. 1)

Dupé cum s-a raportat pentru persoanele care nu
sunt capabile si stea in gezut (non-sitters), presiunea
pozitivd continu a ciilor respiratorii (CPAP), cu rare
exceptii, nu trebuie utilizats,
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Nevoia de ventilatie prin traheostomie este mai
putin frecventd decét la persoanele care nu sunt capabile
sd stea in gezut (non-sitters), dar, la unele persoane
capabile si stea in gezut (sitters) sliabite, VNI pe dous
niveluri poate s3 fie insuficients sau s nu functioneze.
Ca in cazul persoanelor care nu sunt capabile si stea in
sezut (non-sitters), aceasta trebuie si fie o decizie bazati
pe starea clinic3 §i discutia cu familia si pacientul, daci
este adecvati din punct de vedere al varstei.

5.3. Medicatiile

Bronhodilatatoarele nebulizate trebuie s3 fie
disponibile dac¥ existd o suspiciune ridicati de astm sau
o imbunitatire clinici clari dup3 administrare.
Mucoliticele nebulizate nu trebuie si fie utilizate pe
termen lung, Imunizirile anuale antigripale gi
pneumococice trebuie administrate conform
recomanddrilor pediatrice standard pentru pacientii cu
afectiuni neuromusculare cronice.

6. Persoane capabile sii meargi (walkers)
6.1. Evaluarea

Majoritatea persoanelor cu capacitate de
deplasare cu AMS de tip 3 au o funcfie pulmonari
normald, dar cu un declin lent observat de-a lungul a 4
ani intr-un studiu privind evolutia naturali 5,16]. Cu
toate acestea, evaluarea clinici a acestor pacienti trebuie
sd includa analiza atentd a eficacititii tusei in cazul unei
infectii respiratorii superioare i si caute orice simptome
de apnee in somn sau hipoventilatie (sforiit, erectii,
cefalee matinald, somnolentd diurnd). Prezenta oriciror
astfel de Ingrijor#iri trebuie si impuni o evaluare din
partea unui pneumolog, luind in considerare testarea
functiei pulmonare §i un studiu al somnului. Evaluarea
preoperatorie este de asemenea important.

6.2. Interventia
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Nu sunt indicate interventii proactive pentru
pacientii cu capacitate de deplasare cu AMS. Trebuie
acordatd o atentie deosebiti atunci cand existd ingrijoriri
specifice identificate in evaluarea clinici. Imunizirile
sunt aceleasi ca in cazul persoanelor capabile s3 stea in
sezut (sitters).

6.3. Gestionarea ingrijirii acute

Ingrijirea acuta pentru copiii §i adulfii cu AMS
se extinde asupra ingrijirii respiratorii vigilente i
multidisciplinare recomandati pentru gestionarea in
ambulatoriu. Persoanele afectate de AMS sunt in special
vulnerabile la decompensarea respiratorie acuts, asociati
cu infectiile dobéndite in comunitate, aspiratia si
dezobstructia defectuoasi a secretiilor [1, 17, 18].
Hipotonia musculari difuzi la momentul initial este
adesea exacerbati In timpul bolii. Nevoile metabolice
crescute asociate cu pierderile insesizabile de lichide
necesitd §i 0 examinare suplimentar3 a asistentei
nutrifionale corespunzitoare §i evitarea repausului
alimentar [19-21].
Spitalizarea in timpul episoadelor acute poate fi necesar
pentru a susfine persoanele cu AMS care prezinti o gami
largd de afectiuni comune (de exemplu, infectie
respiratorie virald, gastroenterit cu deshidratare si
apendicitd, alituri de alte procese acute), managementul
fracturilor osoase neanticipate, travaliul gi nasterea
pentru femeile cu AMS si procedurile chirurgicale
programate (de exemplu, plasarea tubului prin
gastrostomd, osteotomii femurale si interventii
chirurgicale asupra coloane vertebrale, alituri de alte
strategii de preventie, interventii de susfinere sau
managementul simptomelor). Este necesari o atentie
extinsd, indiferent dac3 internarea este planificats sau
neanticipata in spitalul de ingrijire neuromusculari
primari a persoanei sau In alt3 institutie (Tabelul 2).
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Algoritmul clinic
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Interventie

respirator -
Evaluare clinicd

Examen fizic, functie pulmonar,

Hipotonie musculard inspiratorie, expiratorie,
bulbari, scolioz3, anomalia peretelui toracic

flux maxim tuse, forfd musculars resp.

somnului asociat cu NREM si REM

\ |

- . Radiologie toracica, studiu al somnului. Evaluarea
Tulburéri de respiratie in deglutitici
timpul somnulul asociat cu eglutifiei
REM Tuse ineficace
Fhiv mavim aveantnratia
Tulburiri de respiratie in timpul Disfunctie de deglutitie

Ventilafie neinvazivi, combinatie cu
tuse asistatd, alimentatie percutanati

FVC<40% p

Infectie toracics

Insuficientd
ventilatorie diurnd

Fig. 1. Algoritmul clinic respirator, FVC<20%

preconizat

(REM: miscarea rapidi a globilor oculs

prin gastrostoma

Urmitoarele consideratii au fost concepute in
principal pentru persoanele care nu sunt capabile s3 stea
in gezut (non-sitters) i persoanele capabile si stea in
sezut (sitters), dar unele aspecte se pot aplica si copiilor
si adultilor cu capacitate de deplasare cu AMS de tip 3
care sunt sldbiti, care prezint3 adesea un oarecare grad de
insuficientd respiratorie sau probleme de alimentatie care
comportd un risc mai mare in timpul bolilor acute
(Tabelul suplimentar S2).

6.4. Evaluarea 5i managementul bolilor acute la
domiciliu

Planurile individuale de ingrijire anticipativi
trebuie s fie dezvoltate i si includi examinarea
semnelor vitale (de exemplu, desaturatia in oxigen si
tahicardia) §i parametrii privind simptomele, care
pentru dezobstructia cilor respiratorii, ventilatia,
alimentatia, hidratarea, antibioticele si misurile de
contact in caz de urgent (Tabelul 2).

Trebuie create protocoale specifice pacientilor
bazate pe resursele comunitare, serviciile medicale de
urgentd §i a capacititii spitalului de a oferi ingrijire
copiilor si adultilor cu AMS si alte afectiuni
neuromusculare.

[; FVC: capacitate vitala fortatd)

Cénd este cazul, familiile trebuie s primeasci
tehnologie de ingrijire la domiciliu pentru monitorizarea
functiei respiratorii §i asigurarea asistentei aferente,
precum cresterea elimindrii secretiilor, VNI pe doui
niveluri, pentru a preveni spitalizarea i pentru a optimiza
starea inainte de prezentarea la medic. Acest echipament,
cand este disponibil, trebuie si fie adus de rude pentru
posibila utilizare in timpul transportului.

Ca parte din ingrijirea anticipativa, discutiile cu
cronice, cit i acute trebuie s3 aiba loc in faza incipients
a evolutiei bolii §i declaratiile de resuscitare anticipate in
scris intocmite impreund cu rudele trebuie si fie
disponibile pentru orice profesionist implicat in transport
sau din salonul de primiri urgente. in mod similar,
familiile trebuie s# aiba o listd cu necesititi medicale si
furnizori neuromusculari,
inclusiv pneumologie/respirologie.

Criteriile pentru prezentarea la camera de
ingrijire de urgenta trebuie s3 includ3 gravitatea semnelor
si a simptomelor clinice acute in raport cu capacitatea si
limitirile tehnologiei de ingrijire la domiciliu i a
furnizorilor.
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Obiectivele ingrijirii acute, strategiile de interventie i recomandarile de management: ingrijirea la domiciliu si

transportul

Cadrul de desfagurare a
ingrijirii la domiciliu

Transportul personalului
de asistentd primara

Planurile individualizate anticipative de ingrijire trebuie
sd fie dezvoltate §i si se axeze pe:

dezobstructia cailor respiratorii,

ventilatia,

alimentatia,

hidratarea,

antibioticele

misurile de contact in caz de urgenta
Evaluarea generald §i examinarea semnelor si a
simptomelor

Criteriile/pragurile pentru prezentarea la camera de
ingrijire de urgenta

Comunicarea pentru SMU si fumizorii de ingrijire acuti

Personalul de asistentd primara

Modalitatea de transport

Triajul SMU

La nivel de spital

Echipamentele medicale personale in timpul
transportului

Cregterea elimindrii secrefiilor, VNI pe doud#i niveluri §i
suplimentarea oxigenului trebuie puse la dispozitie
pentru a preveni spitalizarea gi/sau pentru a optimiza
starea inainte de prezentarea la medic

Serviciile locale de urgent trebuie ingtiintate in
prealabil cu privire la necesititile persoanei.

Evaluarea generali §i asistenta trebuie s3 fie de maxima
prioritate, independent de indicatiile spitalizarii
Criteriile trebuie s3 includ gravitatea semnelor §i a
simptomelor clinice in raport cu capacitatea furnizorilor
de Ingrijire la domiciliu (asistenti medicali si rude),
limitarile tehnologiei de ingrijire la domiciliu (asistent?
si monitorizare)

Familiile trebuie s3 aib3 la dispozifie un rezumat al
necesitatilor medicale, o listd cu fumizorii principali,
protocoale de ingrijire i declarafia scrisa privind
resuscitarea de anticipare.

SMU trebuie s fie furnizat de citre personal cu
mijloace avansate de susfinere a funcfiei cardiace sau
certificare echivalent si care sj aib# capacitatea de a
fumiza ventilafie neinvaziva si transtraheala pentru
persoanele cu AMS de tip I'i IL

Modul de transport de la domiciliu $i unitatea de
ingrijire acuta trebuie sa fie luat in considerare pentru
fiecare caz in parte.

Prezentarea la cea mai apropiatd unitate trebuie s fie
luata in considerare pe baza gradului de boals a
persoanei, distanta de la o unitate de ingrijire terfiar3,
disponibilitatea echipei de transport pediatric,

Copiii si adultii tineri cu AMS de tip I sau II trebuie si
fie spitalizati la un centru de ingtijire tertiar, fie cu
programare, fie de urgents.

Rudele trebuie s3 aduca echipamentul de la domiciliu
(de exemplu, VNI, dispozitivul de tuse asistats,
interfefele cu mésti, aparatul de aspiratie, oximetrul,
adaptoarele de gastrostom) pentru a fi utilizate in
timpul transportului,

(VNI: ventilatie neinvaziva (presiunea pozitivd pe dou#i niveluri a ciilor respiratorii, presiunea pozitivi non-continui a ciilor
respiratorii); SMU: servicii medicale de urgent3, AMS: atrofie musculari spinala).

6.5. Consideratii privind transportul de la domiciliu la o
unitate medicald §i evaluarea in departamentul de

urgentd

luaté in considerare pe baza obiectivelor de ingrijire, a
distantei de la o unitate tertiar¥, a disponibilititii echipei

de transport pediatric §i a altor aspecte precum
consideratiile de mediu.

Consideratiile de ingrijire in timpul spitalizérii

trebuie s includi locatia gi nivelul de Ingrijire, gradul de

evolufie a bolii §i obiectivele de ingrijire, inclusiv nevoia

de protocoale respiratorii, alimentatie si hidratare.
Persoanele care nu sunt capabile si stea In sezut (non-
sitters) §i persoanele capabile si stea in gezut (sitters)

trebuie triate la centrele de ingrijire terfiard cu experienti

in AMS. Prezentarea la cea mai apropiatd unitate trebuie

Este esentiald implicarea furnizorilor echipei

Serviciile medicale de urgents trebuie s fie

furnizate de personalul certificat, care are capacitatea de

a furniza cel mai adecvat nivel de ventilatie §i sustinere a
functiei cardiace §i respiratorii.
Modul de transport de la domiciliu §i unitatea de
ingrijire acut# trebuie s# fie luat in considerare pentru
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fiecare caz in parte, cu implicarea echipei
neuromusculare.

6.6. Consideraii privind locatia de ingrijire
medicald/capacitatea spitalului

Evaluarea respiratorie i asistenta trebuie s¥ fie
de maximd prioritate [22-25] (Tabelul 3). Managementul
trebuie s3 includd masuri proactive, inclusiv optimizarea
utilizdirii asistentei respiratorii prin presiunea pozitivi pe
doud niveluri a c#ilor respiratorii (respectiv VNI, nu
CPAP) cu o rati respiratorie de rezerva (asigurati prin
masuri neinvazive, traheostomie sau tub endotraheal) si

Numar Cont: RO73 BRDE 4458 V535 6985 4450; Deschis la BRD — Agentia BUFTEA

Suplimentarea oxigenului nu trebuie s3 fie
furnizatd empiric in absenta VNI sau fird monitorizarea
schimbului de gaze CO2. Suplimentarea oxigenului nu
trebuie si fie refinutd, dar trebuie limitatd la furnizarea
minim3 inainte de extubare $i nu trebuie utilizati in locul
asistentei ventilatorii prin presiune pozitiva.

Echipa multidisciplinara (neuromusculara si
respiratorie) trebuie s fie contactati pentru a oferi
asistentd cu protocoalele de ingrijire acutd, implicand
medicul, in general neurologul sau neurologul pediatru,
care cunoagte evolufia bolii si eventualele probleme [26,
27]. Familia trebuie implicat3 [28,29].

cregterea elimindrii secretiilor tnainte de suplimentarea

empiricd a oxigenului.

Tabelul 3

Obiectivele de ingrijire acuty, strategiile de interventie i recomandiri de management: spitalul si sedarea/anestezia.

Spitalul

Protocoalele de ingrijire
respiratorie

Cregterea elimindrii secretiilor

Asistenta respiratorie in camera
de primiri urgente

Rolul echipei de consultanti

Intubarea endotraheals

Criteriile de extubare

Sedarea §i anestezia Evaluarea preanestezici/sedarea

Studii preanestezice

Obiectivele ingrijirii, inclusiv starea resuscitiirii, reprezentantul privind
ingrijirea sAnAtdfii (daca este adecvat din punct de vedere al varstei), indicatiile
$i rolurile tuburilor de traheostomie i alte intervenii trebuie specificate inainte
de nevoia de ingrijire acutd.

fn caz contrar, echipele de consultanii trebuie implicate pentru a facilita
discutiile cu echipa de ingrijire acut §i cu mdele.

Suplimentarea oxigenului nu trebuie furnizaté empiric in absenfa VNI pe doua
niveluri.

Trebuie implementate protocoale respiratorii anticipate i agresive. Trebuie pus
accentul pe masurile proactive, utilizarea mésurilor de asistentd neinvaziva prin
presiune pozitiva §i cregterea eliminrii secretiilor inainte de suplimentarea
empiric3 a oxigenului.

Cresterea eliminarii secrefiilor trebuie s3 constituie o prioritate in timpul bolilor
respiratorii acute.

Mésurile de asistent respiratorie neinvaziva trebuie s# fie instituite devreme.

Fumnizorii de ingrijire acut? trebuie si contacteze furnizorii consultantilor (de
exemplu, neuromusculari, respiratori) pentru a asista la protocoalele de ingrijire
acutd.

Pragul pentru intubare endotraheald trebuie si fie stabilit la inceputul unei
interndri.

Starea cdilor respiratorii dificile trebuie sa fie luata in considerare pe baza
contracturilor mandibulare, a mobilitafii limitate a gatului, a restrictiilor de
pozitionare §i a altor factori.

In cazul in care consolidarea pulmonari a fost demonstrati la radiografie,
reexpansiunea trebuie stabilita inainte de extubare. VNI trebuie s4 fie
implementat ca asistent de tranzitie in urma extubarii. Suplimentarea
oxigenului trebuie limitata la farnizarea minima inainte de extubare si si nu fie
utilizatd in locul ventilatici prin presiune pozitiva.

Sedarea si anestezia trebuie furnizate la un centru de ingrijire terfiar familiarizat
cu managementul AMS,

Consultarea cu furnizori respiratori, echipa de consultanti §i un anestezist
familiarizat cu AMS trebuie si fie obfinuti inainte de sedare sau de anestezia
generala,

Discutiile trebuie sa includa optiuni de asistenf?t neinvazivi i invaziva a cailor
respiratorii.

Un prag mic pentru amanarea sedérii/anesteziei elective/non-urgente trebuic s
fie luat in considerare in timpul bolilor intercurente la toate tipurile de AMS.
Screening-ul de cardiologie, polisomnogramele gi evaluarea alimentatiei ar
putea fi luate in considerare ca parte dintr-o evaluare preanestezics

Asistentele respiratorii (respectiv, VNI si tusea asistat#) ar putea fi introduse
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Sedarea/anestezia

Managementul post-sedare §i
post-anestezie

Furnizarea analgezicelor

inainte de sedare §i anestezie pentru a optimiza pozifia pre-procedurald si pentru
desensibilizare.

Trebuie luat in considerare un cadru de desfisurare monitorizat.

Monitorizarea trebuie s includi capnografia,

Misuri agresive de eliminare a secrefiilor (tusea asistata la intubatie §i extubare)
trebuie s facd parte integrantit din ingrijirea post-anestezics.

Suplimentarea excesivi a oxigenului in locul presiunii pozitive i al extubdrii la
VNI trebuie si fie evitati.

Analgezia bazatd pe opioide trebuie luatii in considerare ca parte din
managementul de rutind post-procedurdi. Analgezia regionald ar putea fi Iuatd in
considerare pentru toate tipurile de AMS.

(VNL: ventilatie neinvaziva (presiunea pozitivi pe dous niveluri a cailor respiratorii, presiunea pozitivd non-continui a ciilor
respiratorii); SMU: servicii medicale de urgents, AMS: atrofie musculari spinal).
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Asa cum s-a raportat in Sectiunea de ingrijire nutritionals, pe perioada bolii acute, repausul alimentar
trebuie evitat pentru a preveni acidoza metabolic, hiper-/hipoglicemia sau anomaliile metabolice ale acizilor gragi
[20,21,30-32]. Hidratarea adecvati si echilibrul electrolitilor sunt imperative.

Trebuie acordati atentie riscului de aspiraie in timpul hrinirii pe cale orali a unui copil slabit in timpul
bolii.

Criteriile care stabilesc pragul pentru intubarea endotraheal trebuie si fie stabilite luandu-se in considerare
mai multi factori, inclusiv mobilitatea limitatd a gitului si a mandibulei si restrictiile de pozitionare si preferinele
pacientului si ale rudelor.

Trebuie stabilite criteriile de extubare si procedura (consultati tabelul suplimentar S3).

Nu existd nicio dovada clar care s sustina utilizarea empirici a antibioticelor si ale resuscitarii prin volum
(cu exceptia managementului septicemiei in rdndul populatiei generale) in timpul bolilor acute sau pentru a ghida
testarea virald sau alte diagnostice. Pentru toate aceste probleme, furnizorii trebuie s3 ia in considerare

caracteristicile de prezentare, prezenta dispozitivelor permanente si istoricul interventiilor chirurgicale recente,
precum §i antibioticele recurente.

Integrarea terapiei fizice si profesionale, serviciile psihosociale, specialistii de logopedie, serviciile de
ingrijire paliativa si specialistii de endocrinologie pot contribui la alte aspecte ale ingrijirii, precum ingrijirea pielii
sau riscul de fracturd osoasi.

6.7. Consideratii privind externarea din spital

Planificarea externirii trebuie si inceapd la scurt timp dupi internare, pentru a identifica obiectivele
impreuna cu pacientul/familia, echipa de spitalizare si furnizorii de ingrijire primar3. Planificarea trebuie si aibi in
vedere pragul pentru externare, nevoia de imbunititire a serviciilor de ambulatoriu, ingrijirea de monitorizare i
indicatiile pentru reinternarea de urgenta. Pragul pentru externare bazat pe starea medicald va depinde de confortul si
competenta familiei si a echipei de ingrijire medicala din ambulatoriu,

6.8. Screening-ul pre-procedural [33], considerafii privind anestezia/sedarea [34,35 ] 5i managementul durerii

Polisomnogramele si evaluarea nutritionali pot fi considerate ca parte dintr-o evaluare preanestezici.
Screening-ul cardiologic nu este recomandat, cu exceptia cazului in care existi o ingrijorare privind disfunctia
cardiac# la persoanele mai vérstnice sau afectiuni neasociate cu AMS. Starea unor cii respiratorii dificile trebuie
luata in considerare pe baza contracturilor de mandibuls, mobilitatea limitati a gatului, restrictiile de pozitionare si
alti factori. Un prag redus pentru aménarea sedrii/anesteziei elective/non-urgente trebuie si fie luat in considerare
in timpul bolii intercurente la toate tipurile de AMS. Analgezia bazati pe opioide trebuie luati in considerare ca
parte din managementul post-procedural de rutini cu anticiparea furnizirii asistentei corespunzitoare privind VNI si
tusea asistata,

Analgezia regionald poate fi luata in considerare pentru toate tipurile de AMS si poate permite cantitafi mai
mici de analgezice sistemice cu efecte ulterioare asupra functiei respiratorii si motilititii intestinale. Consideratiile
de ordin practic trebuie avute in vedere in momentul evaluarii amplasrii cateterului epidural in contextul scoliozei
preexistente. Monitorizarea in timpul sedarii si al anesteziei procedurale trebuie si includi capnografia pentru
complementarea oximetriei, deoarece trebuie evitati oxigenarea apneici sau hipopneica.

Recomandrile suplimentare neabordate in chestionarul Delphi includ luarea in considerare a furnizirii
terapiilor noi care tintesc genele si alte interventii pentru persoanele cu AMS. De exemplu, furnizarea terapiilor
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repetate cu medicamente intratecale precum oligonucleotidele antisens aprobate va necesita planificarea extinsd
pentru ingrijirea adecvati si sigura sub aspectul dezvoltarii, inclusiv sedarea procedurali, asistenta in timpul
radiologiei de interventie si eventualele consideratii ortopedice. Aparitia anticipati a inlocuirii genelor cu vectori
virali si alti agenti de modificare a bolilor/simptomelor poate necesita de asemenea asistente extinse privind
ingrijirea acuta. Infelegerea faptului ci evolutia natural3 a acestei afectiuni si fenotipurile recunoscute vor fi
modificate trebuie s 1i determine pe toti furnizorii (de ingrijire acuts, cronic, in spital sau comunitard) si se
implice in consecinti in discutii informate i si ajusteze schema de ingrijire acuti.

7. Medicatie, suplimente gi imuniziri

Pana de curénd, niciun tratament medicamentos nu s-a dovedit a fi capabil si influenteze evolutia bolii
ASM. O recenzie Cochrane publicatd in 2012 a raportat sase studii randomizate controlate cu placebo privind
tratamentul pentru AMS utilizind creatind, fenilbutirat, gabapentini, hormonul de eliberare a tirotropinei,
hidroxiureea si terapia combinata cu valproat si acetil-L-carnitini [36,37]. Niciunul dintre aceste studii nu au indicat
efecte semnificative statistic asupra criteriilor de evaluare la participantii cu AMS de tipul 2 si 3. Altii au raportat
utilizarea altor abordiri terapeutice, precum albuterol, agonist beta-adrenergic, care au indicat imbunétatiri
functionale promititoare in studiile in regim deschis [38,39].

in ciuda lipsei dovezilor din studiile randomizate controlate cu placebo, unele dintre aceste medicamente,
in special albuterol, sunt adesea utilizate in unele tiri in practica clinici pe persoane capabile si stea in sezut (sitters)
si persoanele cu capacitate de deplasare.

Antibioticele sau medicamentele/suplimentele pentru sinitatea osoass, precum vitamina D si calciul,
bifosfonatii sau medicamentele pentru refluxul gastroesofagian au fost recomandate, cu exceptia vitaminei D, rareori
utilizate profilactic si utilizate in principal daci sunt necesare/deficitare. Acestea sunt discutate in sectiunile dedicate
sdnitafii osoase §i alimentatiei.

Imunizirile anuale antigripale si pneumococice, aga cum s-a raportat in sectiunea pulmonari, sunt
recomandate cu tirie.

fn momentul finalizirii procesului de consens, niciunul dintre medicamentele implicate in studii clinice nu
a incheiat procesul de reglementare si nu au fost disponibile comercial. Nusinersen (Spinraza™), oligonucleotida
antisens care a incheiat studiile clinice de fazi 3 atdt in AMS de tip 1, cét si de tip 2 [3,40,41], a primit recent
aprobarea atat din partea Administratii pentru Alimente §i Medicamente din Statele Unite ale Americii, cét gi din
partea Agentiei Europene pentru Medicamente, pentru tratamentul tuturor tipurilor de AMS si a devenit disponibil
comercial in mai multe tari. Desi rezultatele clinice timpurii pentru pacienti si familie au fost foarte favorabile, din
cauza faptului ci nusinersen este administrat intratecal, este necesard o infrastructuri institutionals care si asigure
administrarea §i monitorizarea post-procedural4 intr-un mod fiabil. In plus, costul medicatiei a facut ca aprobarea pe
termen lung din partea companiilor de asiguriri si fie incerti.

Olesoxim, un medicament neuroprotector, a incheiat un studiu de fazi 3 1a pacientii cu AMS de tip 2 si 3,
dar criteriul de evaluare primar nu a fost indeplinit. Criteriile de evaluare secundare si analizele sensibilitatii indica
faptul ci olesoxim ar putea mentine functia motorie la pacientii cu AMS [42]. Alte abordiri, precum moleculele
mici al céiror scop este sd creascd nivelul de proteine SMN sau inlocuirea genei SMN! utilizind vectorul viral, sunt
de asemenea utilizate in studiile clinice cu rezultate preliminare promititoare [43] si Tn urmiitorii cAtiva ani este

posibil ca scenariul si se schimbe rapid.

8. Alte impliciiri ale unor aparate, sisteme §i organe
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AMS este in principal o boald a neuronilor motori, dar proteina SMN deficitara este exprimati omniprezent
in toate celulele pe tot parcursul dezvoltirii fetale §i post-natale [44-46]. Prin urmare, se discut in continuare
mdsura in care alte tesuturi ar putea fi afectate la pacientii cu AMS. Mai multe modele animale si unele rapoarte de
caz sau o serie de cazuri mici raporteaza implicarea altor aparate, sisteme si organe, precum nervul periferic,
creierul, mugchii, inima, sistemul vascular si pancreasul (pentru analiza consultati [47-50]). Desi implicarea altor
tesuturi ar putea avea implicatii pentru abordirile terapeutice, numai o mic parte dintre pacientii cu AMS prezinti o
manifestare clinica clari a implicérii altor organe.

Defectele cardiace relevante hemodinamic au fost raportate la sugarii sever afectati cu AMS de tip 1.
Revizuirile recente din literatura de specialitate [50,51] au identificat un numér de cazuri cu defecte cardiace
congenitale, precum defecte septale atriale sau ventriculare. Toti acesti pacienti au manifestat un debut neonatal
sever, indicat de asemenea ca fiind tipul 0, cu detres3 respiratorie la nastere. Toti acestia au avut o singuri copie a
SMN2 [51]. La supravietuitorii pe termen lung cu AMS de tip 1 care au primit asistent3 ventilatorie, 15 pacienti din
63 (24%) au avut bradicardie severa, simptomatici, sugerdnd o posibili disfunctie vegetativi concomitents [52].

Spre deosebire de aceasta, implicarea cardiaci este mult mai putin frecvents la AMS de tipul 2 si 3. S-au
raportate unele cazuri de anomalii ale pulsului la AMS de tip 3 [53,54]. Studiile recente efectuate pe AMS de tip 2 si
3 au sugerat ¢ nu existd nevoia de supraveghere cardiaca regulati la pacientii de tip 2 si 3, deoarece este foarte
putin probabil ca acesti pacienti s& dezvolte semne clinice de cardiomiopatie evidente prin EKG sau ecocardiografie
[33,55].

Dupé cum s-a raportate in partea despre ingrijirea nutritionals, cazuri rare de disfunctie pancreatic,
inclusiv diabet si modificari ale metabolismului glucidic, au fost raportate la pacientii cu AMS [56]. Hiperleptinemia
a fost identificatd la pacientii cu AMS de tipurile 1, 2 si 3 [57]. Disfunctia mitocondriali a fost descrisi la pacienti si
in liniile celulare neuronale umane [21,58,59].

In réndul expertilor a existat consensul conform ciruia testarea supravegherii specifice pentru implicirile
altor organe trebuie s se bazeze in general pe simptomele clinice i astfel nu este necesari la majoritatea pacientilor.
Exceptiile posibile le constituie excluderea defectelor cardiace la sugarii afectati sever cu AMS de tip 1 i
monitorizarea metabolismului glucidic la toate tipurile de AMS. In ciuda imobilizirii unui numir mare de pacienti
cu AMS, anticoagularea profilactici nu este considerati necesara in absenta factorilor de risc suplimentari.

Deoarece administrarea intratecala de nusinersen tinteste in principal neuronii motori [40], au apérut
ingrijorari conform cérora alte tesuturi ale sistemului nervos non-central pot manifesta ulterior simptome sau semne
de disfunctie din cauza deficitului de proteind SMN. Incapacitatea motorie poate fi ameliorata in timp ce apar alte
simptome. Este recomandat ca pacientii tratati cu nusinersen s fie monitorizati pentru aceste eventuale ingrijoriri
sistemice.

9. Consideratii etice

Aplicarea ingrijirii paliative impreund cu provocirile etice care o insotesc a fost preocuparea centrald a unui
grup interdisciplinar international care a inclus clinicieni, cercetitori in bioetici, parinti si reprezentanti ai
pacientilor si specialisti in ingrijire paliativi pediatrica.

Versiunile anterioare ale ghidurilor de standard de ingrijire [1] au scos in evidenti lipsa consensului si
controversele asupra abordarilor paliative fai de cele interventionale. in absenta terapiei, mai multe familii au
perceput abordarea interventionald, in special traheostomia, ca plasarea calititii vietii si duratei vietii pe pozitii
conflictuale, prelungind suferinta in loc si reducé povara bolii [26,52,60,61]. Comisia anterioari a ajuns la
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consensul potrivit cdruia nu existd nici un imperativ de ordin moral pentru nicio terapie, exist3 o responsabilitate
profunda de a prezenta optiunile de ingrijire intr-un mod echitabil si echilibrat, oferind informatii exacte astfel incat
alegerea intre ingrijirea de sustinere paliativa sau intervenionali si nu insemne o alegere binari exclusiva.

Actualizarea revizuirii literaturii de specialitate a furnizat putine dovezi solide suplimentare si nu a
evidentiat niciun consens cu privire la standardele de ingrijire paliativi aplicate la AMS [62-65]. Prin urmare, grupul
de lucru nu a fost nici acum capabil si stabileascd un consens pentru ingrijirea paliativi si a putut doar si sublinieze
probleme substantiale de ordin etic care trebuie si insoteasci deciziile referitoare la ingrijire in contextul AMS,
acestea fiind acum n lumina celor mai recente abordari terapeutice. Grupul a identificat 3 domenii cheie pentru
analiza viitoare; 1) Conceptul de ingrijire paliativi, aga cum este aplicat la AMS, 2) Managementul pacientilor si
luarea deciziilor, 3) Gestionarea agteptarilor.

Desi conceptul de ingrijire paliativi a fost definit i reinterpretat de multe ori, existi nevoia de a fi
considerat ca un proces continuu de reflectare, in special atunci cind este aplicat la contexte precum AMS, care nu
sunt statice [66]. AMS, in toate gradele sale de gravitate, nu se potriveste modelului unei afectiuni cu o evolutie
inexorabil agravanti [67,68]. Disponibilitatea recenti a noilor terapii a creat motive substantiale de speranti in
schimbirile prognosticurilor, dar trebuie clarificate suplimentar mai multe aspecte inainte de a se putea realiza
trecerea la un standard de ingrijire paliativii in AMS [40,41], inclusiv nevoia de a aborda semnificatia ingrijirii
paliative pentru comunitatea AMS. In ciuda tendintelor recente care au pus accentul pe rolul ingrijirii paliative de a
se concentra asupra calitiitii viefii, cu un punct de interventie cu mult ,,in amonte” pe traseul bolii, inca existi o
asociere intre ingrijirea paliativi si ingrijirea de la sfarsitul vietii. Prin urmare, existi nevoia de a sustine o schimbare
a culturii, care percepe ingrijirea paliativi ca §i cand ar avea un rol aléturi de tratamentul afectiunilor debilitante
cronice care au un prognostic pe termen lung. Astfel, o provocare cheie o reprezinti indepartarea modelului
complementaritate. Féra indoiala ci provocirile de ordin etic vor persista, fiind nevoie atit de dovezi clinice, cét si
de o buni judecati pentru ca acestea si fie gestionate. O astfel de preocupare o reprezinti gestionarea sarcinii

paliative si incetarea tratamentelor de prelungire a vietii [69]. Provocarea gestionirii agteptarilor in acest context
fluid, in special acolo unde asteptirile sunt umbrite de numeroase opinii divergente, contribuie la complexitatea
sarcinii de a stabili un standard de ingrijire. Limitarile resurselor si diferentele culturale trebuie de asemenea si fie
luate in considerare, in special deoarece accesul variabil la resurse la nivel global va insemna ¢4 sunt inevitabile
inegalitafile.

asemenea in curs de dezvoltare [70]. Un studiu recent desfisurat in randul investigatorilor medici, al evaluatorilor
clinici §70]. Un studiu recent desfisurat in randul investigatorilor medici, al evaluatorilor clinici elungire a vietii
[69]. Provocarea gestionirii asteptirilor in acest context fluid, 1

10. Concluzii

Atrofia musculari spinali prezinti o gami diversi de fenotipuri de incapacitate motorie si comorbidititi
asociate. Managementul efectiv si eficient al pacientilor cu AMS necesiti coordonarea mai multor specialisti clinici
pentru a aborda atit preocupdrile curente, cit si pe cele preconizate. Aceste consideratii actualizate privind
standardul de ingrijire au fost dezvoltate pentru a asigura o opinie actuali a expertilor privind ingrijirea necesara si,
daci este cazul, managementul optim. La revizuirea rezultatelor, am fost surprinsi de discrepanta dintre literatura de
specialitate si analiza Delphi. Desi s-au ficut numeroase progrese sub mai multe aspecte ale ingrijirii, iar acestea au
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avut un impact uriag asupra supravietuirii, debutului si gravititii complicatiilor, dovezile raportate in literatura de
specialitate au fost insuficiente. Foarte putine studii au oferit un nivel de dovezi bazate pe un design corespunzitor,
iar majoritatea documentelor au raportat observatii clinice si serii mici. Prin contrast, in ciuda numarului mic de
recomandari bazate pe dovezi, pentru fiecare subiect a existat un consens amplu al expertilor cu privire la numeroase
componente ale ingrijirii AMS. Pentru numeroase aspecte, precum introducerea interventiei chirurgicale spinale gia
aparatului de tuse asistatd, cei mai multi dintre si, adesea, toti expertii au fost convinsi de impactul acestor
recomandri asupra schimbérii evolutiei naturale a bolii. In aceste cazuri s-a resimtit c, desi studiile randomizate
mari ar fi fost de preferat pentru a evalua eficienta acestora intr-un mod mai sistemic, impactul asupra evolutii
naturale a bolii inainte i dupa introducerea acestora a fost suficient pentru a recomanda includerea lor in practica
uzuald. Desi aceasti lipsi de lucriri bazate pe dovezi face dificild obtinerea unei estimiri precise a nivelului de
eficientd a aspectelor individuale de ingrijire, imbuntitirile recente si fira echivoc in supravietuirea in cazul AMS
de tip 1 §i la debutul bolii in toate tipurile de AMS valideazi in mod colectiv impactul implementirii acestor
interventii.

Obiectivul suprem al acestor ghiduri este acela de a depune eforturi continue in vederea imbuntatirii
calitdtii vietii si reducerii poverii bolii pentru acesti pacienti. Desi multe dintre aceste consideratii sunt determinate
de tehnologie, toate incep cu o concentrare pe simptomele si semnele clinice ale pacientului si pe factorii de risc
asociafi. Recomanddrile se bazeazi acum pe starea functionali curents a pacientului: persoane care nu sunt capabile
sd stea In gezut (non-sitters), persoane capabile s3 stea in sezut (sitters) si persoane cu capacitate de deplasare.
Autonomia pacientilor si cea parentali si dimensiunile etice trebuie respectate. Astfel, aceste ghiduri trebuie aplicate
cu atentie la preocupirile si complexititile individuale ale pacientilor si nu trebuie privite ca o doctrind strict.
Problemele individuale de ordin probator iau in considerare varsta pacientului, starea medicald generala si
noile optiuni de tratament. Odati cu aparitia primei medicatii aprobate pentru tratamentul pacientilor cu AMS, este
deosebit de important s3 se combine ingrijirea optima cu tratamentele care modifici in mod fundamental evolutia
naturald a bolii. Acest efort a identificat intrebiri care persistd in numeroase zone ale ingrijirii de sustinere pentru
pacientii cu AMS si vor necesita cercetiri viitoare. Cercetirile viitoare sunt necesare si sub alte aspecte, cum ar fi
sandtatea psihicd si emofionald sau sub alte aspecte referitoare la optimizarea functionirii zilnice. Deoarece marea
majoritate a aspectelor de ingrijire se referd la cele mai severe fenotipuri care au un debut pediatric, trebuie depuse si
mai multe eforturi pentru a aborda problemele referitoare la populatia mai in varsts, inclusiv adolescenti si adulti.
Sunt necesare eforturi suplimentare si pentru a identifica modele noi de sustinere a familiilor si medicilor, pentru a
imbunatéi ingrijirea locald si pentru a reduce numarul de vizite si interniri in centrele de ngrijire tertiare.
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Anexi: material suplimentar
Datele suplimentare acestui articol pot fi gisite online la doi:10.106/j.nmd.2017.11.004.
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