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Streszczenie

W ostatnich latach zaobserwowano znaczny postep w diagnostyce i leczeniu pacjentow
zrdzeniowym zanikiem mie$ni. Od 1 wrze$nia 2023 roku trzy nowoczesne terapie: Nusinersen,
Risdiplam i Zolgensma leczace przyczynge SMA zostaly w Polsce objete calkowita refundacija,
a wraz z koncem 2022 roku we wszystkich wojewddztwach wprowadzono badania
przesiewowe. Ich zastosowanie spowodowato, ze dotychczas znany obraz kliniczny choroby
ulegt zmianie. Literatura potwierdza, ze pacjenci wylapani w screeningu otrzymujacy leczenie
jeszcze przed wystgpieniem objawdw zyskujg mozliwos¢ osiggania nowych kamieni
milowych. Dotychczas nie powstaty jednak prace na temat tego jak nowoczesne terapie
wplywajg na zmiany strukturalne i funkcjonalne u pacjentéw, ktérzy otrzymali leczenie poZniej
i zdazyli zazna¢ naturalnych skutkéw choroby.

Praca polegata na prospektywnej analizie zmian motoryki malej i duzej oraz postawy
ciata u pacjentow z SMA w oparciu o wezesniej wyselekcjonowane metody diagnostyczne.
Celem dodatkowym bylo przedstawienie naturalnego oraz zmienionego na skutek leczenia
obrazu klinicznego choroby.

Do cyklu publikacji wlaczono pigé prac (dwie pogladowe i trzy oryginalne). Pierwsza
praca miata na celu wyselekcjonowanie metod diagnostycznych shizacych do oceny
funkcjonalnej pacjentéow z SMA. Drugi artykul umozliwil zrozumienie réznic miedzy
naturalnym a zmieniajgcym si¢ obrazem klinicznym SMA. Prace oryginalne prowadzone byty
W oparciu o zrekrutowang grup¢ 44 pacjentéw z genetycznie potwierdzong diagnoza
rdzeniowego zaniku migs$ni. Prospektywnie analizowano zmiany funkcjonalne i strukturalne u
leczonych pacjentéw w celu sprawdzenia zmian krétko- i dhugoterminowych z rownoczesnym
wyselekcjonowaniem obszaréw, w ktérych doszto do poprawy/braku zmian lub pogorszenia
Wyze] wymienionych parametréw. Ocen¢ funkcjonalng wykonywano przy uzyciu skali CHOP-
INTEND, HFMSE oraz RULM, a strukturalng — oceniajgc zmiany parametréw w obrebie
tulowia oraz konczyn gémych i dolnych.

We wszystkich pracach oryginalnych wykazano, ze pacjenci uzyskali poprawe
funkcjonalna. W obrebie motoryki malej poprawa ta byta bardziej zauwazalna niz w motoryce
duzej. Wykazano, ze obecno$¢ zmian strukturalnych (gléwnie w obrebie stawdéw kolanowych
1 biodrowych) negatywnie wplywa na poziom funkcjonalnych pacjentéw z SMA co jest istotne

w odniesieniu dla dostosowania wlasciwego programu terapeutycznego.
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