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Utmutaté az Spinalis izomatrophia (SMA)
klinikai kérdoiv kitoltéséhez

Az alabbi dokumentum magyarazatokat tartalmaz a klinikai kérdGiv pontos
kitoltéséhez. A dokumentumban feltiintetett szamok (1-15) megfelelnek a kérdGivben
1-15-ig a kérdések szamozasanak. Mielott hozzakezdene, tisztaban kell lennie a
kovetkezOkkel:

Ahhoz hogy regisztralhassuk az adatbazisba, el kell olvasnia, és ala kell irnia a
beteg informaciét, a beleegyez6 nyilatkozatot és a klinikai kérddivet.

Ha barmilyen kérdése vagy megjegyzése van az alabbi dokumentumokkal
vagy a regisztracioval kapcsolatban, kérjiik, keresse meg dr. Palmafy Beatrix-t
e-mailben palmafyb@gmail.com.

Ha a kérdés el6tt négyzet van, kérjik csak egy négyzetet jeloljon meg, a
megfeleld valasszal!

Nagyon fontos, hogy a genetikai vizsgalat eredménye pontosan keriiljon be az
adatbazisba! Ha nem tudja a pontos genetikai teszt eredményét, vagy nem
biztos benne, kérjik, adja meg az intézmény nevét, ahol a vizsgalatot
végezték, és mi megkeressiik Oket a pontos vizsgalati eredményért.

Kérjiik, minden kérdésre adjon valaszt! Az adatok bekeriilnek a magyar adatbazisba,
illetve kiildiink egy masolat az eurdpai adatbazisba is. Az On személyes adatai csak a
magyar adatbdzisban lesznek megtaldlhatdak, az eurdpai regiszterben On csak egy
kdéddal lesz azonosithato.

1. A beteg személyes adatai:

Kérjik, irja be a beteg nevét, sziiletési datumat, TAJ szamat, postai- és email cimét.

Ha On a kérdéivet valaki mas helyett tolti ki, kérjik, adja meg nevét, postai- és email
cimét illetve, hogy milyen kapcsolatban all a beteggel (pl. anya/apa).
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3. Genetikai informacio kérdéskor

Kérjiik adja meg az orvosa altal felallitott diagndzist, SMA esetén a tipust, alcsoportot
(I-IV) is.

Kérjik, adja meg a genetikai vizsgalat eredményét, illetve azt, ha mar folyik a
vizsgalat, de még nem kapta meg az eredményt. Ha nem tudja az eredményt, vagy
nem biztos benne, kérjik, adja meg hol tortént a vizsgalat. Ha beleegyezik, mi
megkeressiik az intézményt a vizsgalati eredményért.

4. Klinikai adatok

Kontraktuara iziileti merevséget, végtag atmozgatas nehezitettségét jelenti.
Kérjiik, amennyiben barmelyik felsorolt iziiletben észlelhet6 ez a tiinet, jelezze az
oldalisag megjeldlésével.

A motoros funkcio a beteg testének mozgatasi képességét jelenti.

Mi az a legjobb motoros funkcié melyet a beteg a kérddiv kitdltésének idején el tud
végezni? Kérjik, csak egy valaszt jeloljon meg!

Képes-e a beteg jarni? Ha nem, képes-e segitség nélkil 0lni? Vagy egyik sem
lehetséges?

Az, hogy, a beteg képes egyedil Ulni, azt jelenti, hogy tobb percig il egy adott
pozicidban, mas személy, illetve stabilizald eszkdz (széktamla, fliz6 vagy merevitd)
segitsége nélkdl.

A valaha elért legjobb motoros funkcio: (Kérjiik, tegyen x-et a megfelelé valasz mellé
€s adja meg az életkort is!)

Kérjlk, csak egy valaszt jel6ljon meg! A kérdések nem a beteg jelenlegi allapotara
vonatkoznak, hanem arra az iddszakra, amikor motoros teljesitménye (mozgasi
képessége) a legjobb volt.

Mi a beteg mozgasanak legmagasabb szintje, amit valaha elért? Amikor mozgasi
képességei legjobbak voltak, tudott a beteg jarni? Ha nem, tudott-e segitség nélkiil
Ulni? Vagy a beteg sohasem volt képes 6nalléan jarni és (lni?

Ha a beteg 3 éves vagy annal idosebb, hasznal-e toloszéket?

Csak akkor valaszoljon a kérdésre, ha a beteg 3 éves vagy annal idosebb.

Azt szeretnénk tudni, hogy szilksége van-e a betegnek toldszékre? Ha a beteg
toldszéket hasznal, azt teljes idoben vagy részidében teszi-e, azaz rovid tavokat a
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toloszék nélkil is meg tud-e tenni és csak akkor hasznalja, ha hosszabb tavot kell
megtennie.

Végeztek-e a betegnél motoros tesztet?

A motoros tesztek nemzetkdzileg elfogadott specidlis tesztek, melyek a betegek
mozgas készségének pontosabb, objektivebb megitélésre szolgalnak. SMA
betegségre a nemzetkozi javaslatok a felsorolt teszteket javasoljak (CHOP INTEND-
Childrens Hospital of Philadelphia, HFMS — Hammersmith Functional Motor Scale,
HINE- Hammersmith Infant Neurological Examination, RULM-Revised Upper Limb
Motor scale). A tesztek elvégzése szakorvosok, gyogytornaszok altal torténik, az
eredményeket pontszamok formajaban adjak meg, ennek értékét kérjiik megadni a
teszt nevének megjelolésével.

Eletmindségi tesztek

Hasonldan a motoros tesztekhez, itt specialis kérdések tesznek fel a gyermek életére,
szocialis helyzetére vonatkozdlag. A teszt nevét és eredményét kérnénk megadni,
amennyiben végeztek ilyen jellegl vizsgalatot.

Sziikség van-e a beteg evéséhez szondara vagy gastrotubusra?

Az SMA betegeknek esetenként az evés nehézséget okozhat, ezért az etetéshez
szondara van sziikség. A gastrotubus egy a hason torténd bemetszésen keresztiil
kdzvetlenlil a gyomorba vezetett tubus. Az orrszonda (vagy nasogastric tubus) az
orron keresztlil vezet a gyomorba.

Tortént-e a betegnél csontsiiriiség vizsgalat?

A mozgasszegény életmodbdl, inaktivitasbdl addddan a betegeknél csontslirliség
csokkenés alakulhat ki. Ennek vizsgalati modja a DEXA- teszt, eredményét kérjiik
megadni sziveskedjenek.

Fennall-e a betegnél scoliosis, gerincferdiilés?
Volt-e a betegnek miitéte scoliosis (gerincferdiilés) miatt?

Néhany SMA betegnek hatizmai gyengesége miatt
elferdil, majd deformaldédik a gerince, ezt hivjuk

\';j scoliosisnak. Ahhoz, hogy stabilizaljak a gerincoszlopot,
kiilsG stabilizalast segitd segédeszkdzok (fliz6, modul),

végso esetben mitétre van sziikség. Ha a betegnek volt

A
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ilyen mdtéte, kérjik, jelolje meg az “igen” valaszt, az
életkort is megemlitve. Ha a betegnek nem volt ilyen
miitéte, kérjik a “nem”-et megjeldini, akkor is, ha ugy
gondolja, hogy a jovOben sziiksége lesz ra.

Hasznal-e a beteg nem invaziv lélegeztet6 késziiléket?

Az SMA betegeknél légzési elégtelenség tlinetek jelentkezhetnek, az izomgyengeség
és a gerincdeformitas miatt, ezért specialis, otthon is alkalmazhat6 légzéstamogato
eszk6zok hasznalata valhat esedékessé. Nem invaziv |élegeztetés m(itéti beavatkozas
nélkil, arcra helyezett maszk segitségével torténik, tlidégydgyasz altal beallitott
lélegeztetd gép segitsége révén. Kérjik adja meg mikortdl hasznalnak ilyet eszkozt
és milyen id6szakban, csak este, vagy napkdzben is.

Hasznal-e a beteg invaziv lélegeztetést?

“Invaziv lélegeztetés” azt jelenti, hogy tortént a betegnél egy m(itét (tracheostomia
képzése, szajadék a légcsovon), hogy haszndlni tudja a késziléket. Ezt a
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légzOkésziiléket a beteg hasznalhatja egész nap (=teljes idd), illetve naponta néhany
orat (=rész ido).

Ahhoz, hogy az orvos fel tudja mérni a beteg Iégzési teljesitményét, szilkség van egy
un. tlidofunkcid tesztre. A teszt soran mért paraméterek egyike az “erdltetett vitalis
kapacitas” (Forced Vital Capacity-FVC). Az FVC teszt soran a betegnek annyi levegot
kell beszivnia, amennyit csak tud, és bele kell fijnia egy gépbe, amely megmeéri,
mennyi levegdt lélegzett ki. Az FVC a kifujt levegé mennyisége/térfogata literben. Az
FVC értéke valtozik a korral, nemmel, sullyal. Ha a betegnek volt ilyen tesztje és
tudja az eredményét, kérjik, adja meg. Kérjik, adja meg a tesz idépontjat is.

Hasznal-e a beteg segédeszkozt léguti valadék eltavolitasahoz?

A betegeknél a légzGizmok gyengesége miatt a léguti valadék eltavolitasa
nehézségekbe (itkdzik. Manualis — kopogtatasi modszerrel vagy kéhdgést provokald
segédeszkozokkel torténik-e a valadék eltavolitasa?

Léguti fertozéses betegségek -horghurut, tiidogyulladas- a Iégz6izmok gyengesége

miatt gyakrabban jelentkeznek az SMA-s betegeknél. Kérjik irja meg évente hany
alkalommal észlelnek, diagnosztizalnak a betegnél léguti betegséget.

5. Terapiara vonatkozo kérdések
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Alapbetegsége, SMA miatt kapott-e gyogyszeres kezelést?
Amennyiben kapott kérjik irja meg mit és mikortdl, mennyi ideig.

Kapott-e Nusinersen — Spinraza kezelést?
Ha igen kérjik irja meg miota kapja a gyogyszert.

Fekiidt-e korhazban korabban?
Minden nem diagnosztikus, rehabilitacids céllal tortént korhazi bentfekvést kérjik
felsorolni, a kért informacidk megirasaval.

6. Egyéb informacidk:
Regisztralva van-e a beteg mas SMA betegadatbazisban?

Mivel célunk a nemzetkdzi adatbazisok harmonizalasa és az adatok egységes globalis
adatbazisba gy(ijtése, biztosak akarunk lenni benne, hogy egy beteg nem szerepel
kétszer a regiszteriinkben. Ha On mar regisztralt mas SMA adatbazisban is, kérjlk,
jelezze, hogy biztosak lehessiink benne, hogy csak egyszer mar regisztraltuk Ont az
adatbazisban. Ha On mar regisztralt egy masik SMA adatbazisba, az nem jelenti azt,
hogy nem szeretnénk, ha regisztralna nalunk! Kérjik, regisztraljon, de informaljon
minket a masik adatbazisrol!

Megjegyzés: Richard Finkel SMA parent survey (lasd
http://www.jtsma.org.uk/sma_parent survey aug07.html) regisztracidja nem szamit
mas adatbaziban tortént regisztracidnak! Ha On részt vett ebben attdl valaszolhat
“nem”-mel a kérdésre.

Részt vett-e a beteg klinikai kutatasban?

Kérjik amennyiben részt vett a betegség kezelését célzd klinikai kutatasban ezt
jelezze felénk. Az informacid azért fontos szamunkra, mert mas kutatasi céld
vizsgalatoknal kérik ezt az adatot, a gydgyszerek, kezelések egymasra hatadsat
figyelembe kell venniink.

Volt a beteg csaladjaban valakinek hasonld betegsége?
Mivel az SMA 06roklédé betegség, tudni szeretnénk, hogy van-e a csaladban mas
beteg is hasonld tiinetekkel vagy diagndzissal.


http://www.jtsma.org.uk/sma_parent_survey_aug07.html

