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Впровад жен ня міжнародних рекомендацій щодо ведення
пацієнтів зі спінальною м’язовою атрофією у клінічну практику
Спінальна м’язова атрофія (СМА) –  тяжке, інвалідизувальне і небезпечне для життя автосомно-рецесивне 
спадкове захворювання, що перебігає з ураженням рухових нейронів спинного мозку й порушенням 
функцій різних органів і систем. СМА є основною генетично зумовленою причиною смерті немовлят 
та дітей молодшого віку. Важливою особливістю СМА є широкий спектр тяжкості клінічних проявів 
хвороби –  від малосимптомних дорослих форм до захворювань новонароджених із неминучим донедавна 
летальним прогнозом. СМА не супроводжується когнітивними порушеннями.

Розрізняють декілька типів перебігу СМА. СМА І типу 

(або хвороба Вердніга –  Гоффмана) маніфестує у віці до шес-

ти місяців; діти дуже слабкі вже у перші місяці життя, 

мають значні труднощі з диханням і ковтанням, прогноз 

зазвичай несприятливий. СМА ІІ типу дебютує в дитя-

чому віці між 6-м і 18-м місяцями; діти можуть сидіти 

без сторонньої допомоги, однак ніколи не ходять самос-

тійно. СМА ІІІ типу (або хвороба Кугельберга –  Валлан-

дера) має м’якший перебіг, маніфестація відбувається 

після 18 місяців; пацієнти впевнено стоять, часто ходять. 

СМА ІV типу починається у дорослому віці [1-6].

Етіологія СМА
Встановлено, що СМА зумовлена зниженням рівня 

білка SMN (протеїну, що забезпечує виживання мото-

нейронів) через делеції або точкові мутації в гені вижи-

вання мото нейронів SMN1 в екзоні 7, що знаходиться 

на 5-й парі хромосом 5q13 [1-3]. У здорових людей ген 

SMN1 забезпечує продукцію всього необхідного організму 

білка SMN. При СМА, у зв’язку з пошкод жен ням гену 

SMN1, організм хворого використовує лише ген SMN2, 

на основі якого синтезується біля 90% низькофункціо-

нального нестабільного білка SMN і тільки незначна кіль-

кість функціонально повноцінного білка SMN. Його де-

фіцит є критичним для виживання мотонейронів і чинить 

негативний ефект на периферичні органи й тканини. Бі-

лок SMN у нормі експресується в усіх еукаріотичних клі-

тинах, наявний як у їх ядрах, так і в цитоплазмі та впливає 

на численні клітинні процеси [1-4].

Останніми роками продовжує накопичуватися все більше 

доказів, що дефіцит SMN-білка в інших тканинах та орга-

нах має клінічне і патогенетичне значення. Зокрема, вияв-

лені різноманітні структурні й функціональні патологічні 

зміни у скелетних м’язах, серці та судинах, підшлунковій 

залозі, печінці, нирках, шлунково-кишковому тракті, кіст-

ковій тканині та імунній системі [1-4].

Діагностування СМА
Встановлення діагнозу СМА базується на клінічній 

підозрі та підтверджується генетичним тестуванням [7]. 

Ця клінічна підозра залежить від настороженості медич-

них працівників. Однак затримка діагностики СМА все 

ще є значною [8].

Діагностика СМА здійснюється з урахуванням віку по-

чатку захворювання та наявних клінічних ознак і симп-

томів [1-9]. Процес встановлення діагнозу СМА є віднос-

но легким завдяки поєднанню типових клінічних ознак 

та симптомів, особливо у пацієнтів зі СМА з дебютом у ран-

ньому дитинстві. Однак часто виникає затримка між поя-

вою клінічних ознак та підтверд жен ням діагнозу при СМА. 

Затримання встановлення діагнозу може бути тривалим, 

особливо для пацієнтів, які мають більш легкі, менш спе-

цифічні клінічні ознаки та симптоми.

Методи встановлення/підтверд жен ня діагнозу
В основі діагностування СМА лежать молекулярні ге-

нетичні аналізи. Генетичне тестування методом мульти-

плексної лігазної ампліфікації ДНК-зондів (MLPA) 

чи кількісної полімеразної ланцюгової реакції (кПЛР) 

із залученням, якщо потрібно, секвенування за Сенгером 

або наступного покоління належить до обстежень першої 

лінії при підозрі на СМА, дозволяє виявити делеції та інші 

мутації у 7-му екзоні 5-ї пари хромосом та підтвердити 

діагноз. Слід звернути увагу, що за допомогою генетич-

ного тесту тип СМА не визначається. Його встановлюють 

на основі функціональних можливостей дитини і часу поя-

ви перших клінічних симптомів (табл. 1). Клінічний тип 

СМА визначає лікар-невролог з урахуванням добре зіб-

раного анамнезу, клінічних симптомів і результатів оцінки 

функціональних можливостей дитини [1-10].

Скринінг новонароджених
У немовлят, що хворіють на СМА, понад 95% рухових 

нейронів дегенерують протягом перших шести місяців 

життя, що свідчить про вузьке терапевтичне вікно [1]. 

Для таких пацієнтів раннє терапевтичне втручання має 

вирішальне значення щодо максимізації користі від ліку-

вання та порятунку рухових нейронів до прогресування 

денервації [5, 12, 13]. Цю потребу демонструють дані клі-

нічних випробувань, які підкреслюють переваги якнай-

швидшого виявлення СМА [5, 14].

Рання діагностика повинна бути полегшена шляхом 

СМА-скринінгу новонароджених [13, 14]. Крім того, по-

слідовний висновок у клінічних випробуваннях із вивчення 

препаратів, що модифікують перебіг хвороби (ХМП), поля-

гає в тому, що лікування виявляє більшу клінічну користь 

при меншій тривалості СМА [12, 15]. Найзначніші терапев-

тичні переваги спостерігалися, коли лікування починалося 

до появи перших клінічних симптомів. Оскільки середній 

вік діагнозу для СМА із початком при народ жен ні стано-

вить приблизно шість місяців, рання діагностика є ключо-

вою для виявлення безсимптомних пацієнтів.

Функціональна класифікація
Класифікація підтипів СМА передбачає клінічні фено-

типи та прогноз під час діагностики. Однак індивідуальне 

прогресування захворювання може суттєво відрізнятися 

від типового сценарію через супутні патології або генотипи. 

Більш практичним підходом до ведення пацієнтів є розподіл 

за функціональною класифікацією, тобто поточним станом 

рухових здібностей: не здатні сидіти (nonsitters), здатні сидіти 

(sitters), здатні ходити (walkers) (рис. 1) [9, 10].

Клінічне обстеження при веденні пацієнтів зі СМА 

включає огляд лікаря, оцінку стану кістково-м’язової сис-

теми та пов’язаних з нею функціональних порушень [10]. 

Обстеження кістково-м’язової системи має відповідати 

ступеню тяжкості захворювання та включати:

• оцінку трофіки та сили м’язів;

• визначення об’єму й амплітуди рухів у суглобах;

• підрахунок балів за відповідними моторними функціо-

нальними шкалами;

• визначення рівня функціональних показників, що ві-

дображають повсякденну діяльність, наприклад за шкалою 

оцінки рівня незалежності (SMAIS).

Функціональні оцінювання слід проводити регулярно. 

Такий моніторинг дозволить визначити динаміку про-

гресування хвороби, необхідність змін у веденні пацієнта 

та відповідь на втручання. Результати індивідуальної оцінки 

також можуть бути корисними для порівняння з траєкто-

ріями прогресування, про які повідомлялося в останніх 

дослід жен нях [10].

Природний перебіг хвороби
Швидкість прогресування СМА відрізняється залежно 

від віку та функціональних можливостей [16]. У пацієнтів 

із раннім початком СМА зазвичай спостерігається швидке 

прогресування захворювання, тоді як в осіб із більш пізнім 

початком СМА, які можуть ходити, вона прогресує повіль-

ніше [12]. Траєкторія патології у пацієнтів зі СМА останнім 

часом покращується завдяки активнішому підходу до ліку-

вання, навіть у хворих на тяжкі форми СМА.

Еволюція захворювання
Розуміння СМА значно змінилося з часу опису перших 

випадків захворювань 130 років тому, проведеного Верднігом 

та Гофманом [10]. У нову еру лікування ХМП виникли проб-

леми з доступністю медикаментозних методів, які змінюють 

відомі траєкторії розвитку СМА [10].

Із часу запровад жен ня нових фармакологічних методів 

лікування СМА спостерігаються траєкторії розвитку за-

хворювання, які суттєво відрізняються від відомого при-

родного перебігу [12]. Наприклад, пацієнти з початком 

до 6-місяч ного віку можуть досягти самостійного сидіння, 

якщо терапію розпочато на ранніх етапах [12]. Попри вра-

жаючий успіх нових препаратів, важливо усвідомлювати, 

що вони все ще є «лікуванням», а не «гарантією одужання».

З появою нових траєкторій захворювання клінічний під-

хід до контролю СМА також може змінитись [12]. У дуже 

тяжких випадках із пренатальним початком медикамен-

тозне лікування навряд чи сприятиме відповідному поліп-

шенню рухових функцій або зможе запобігти необхідності 

постійної вентиляції легень; тому фармакотерапія може 

виявитися недоцільною [12]. Однак початок лікування 

у пацієнта до появи симптомів може забезпечити майже 

нормальний моторний розвиток [12].

Лікування
СМА –  це спектральне захворювання, яке розглядається 

як системне і потребує залучення фахівців із різних галузей 

знань. Згідно з міжнародними рекомендаціями та світовою 

клінічною практикою, менеджмент пацієнтів зі СМА по-

лягає у використанні поєднання етіопатогенетичних ХМП 

та підтримувальної терапії.

Для медикаментозного лікування СМА на сьогодні 

у світі зареєстровано три етіопатогенетичні ХМП, такі 

як рисдиплам, нусінерсен та онасемноген абепарвовек. 

А.В. Шатілло

Табл. 1. Класифікація СМА за типами

Тип СМА Вік дебюту
Максимум 

рухових 
функцій

Тривалість 
життя

0-й (найтяжчий)* 0 міс. Сидіння ніколи 
не досягається <6 міс.

1-й (тяжкий)
Вердніга –  
Гофмана**

0-6 міс. Сидіння ніколи 
не досягається <2 років

2-й (проміжний)
хвороба 
Дубовиця

7-18 міс. Стояння ніколи 
не досягається >2 років

3-й (легкий)
ювенільна форма 
Кугельберга –  
Веланде***

Після 18 міс.
Впевнено 

стоять, 
часто ходять

Може бути 
нормальною

4-й (доросла 
форма)

Друге чи третє 
десятиріччя 

життя

Мало 
відрізняється 

від «здорових»
Нормальна

Примітки: * СMA у новонароджених спостерігається рідко і класифікується 
як СМА 0-го типу, що зазвичай призводить до дихальної недостатності 
при народ жен ні та смерті протягом кількох тижнів [2]. ** СМА 1-го типу 
можна додатково розділити на три підтипи залежно від віку початку: 2 тижні, 
3 і 6 міс. *** СМА 3-го типу можна додатково розділити на три підтипи 
залежно від віку початку: <3, >3 та >12 років. Рис. 1. Співвідношення клінічної та функціональної 

класифікацій СМА

Нова класифікація СМА

Ті, здатні ходити 
(walkers)

Ті, хто не здатні сидіти 
(nonsitters)

Ті, хто здатні сидіти 
(sitters)

Більшість тих, хто 
не сидить, мають 
СМА 1-го типу. 
Однак особи, які сидять 
самостійно на початку 
захворювання –  через 
6 міс. після народ жен ня 
(тип 2), можуть втратити 
цей навик і повернутися 
до групи, що не сидить.

Особи зі СМА 
3-го або 
4-го типу, 
які набувають 
та зберігають 
здатність 
ходити.

До цієї групи належать 
діти зі СМА 2-го типу 
та неамбулаторні 
пацієнти зі СМА 
3-го типу.
Вони досягають сидіння 
без допомоги в будь-
який момент розвитку, 
але не досягають 
здатності ходити 
вільно або втрачають 
здатність ходити.

Тип 1 Тип 2 Тип 3

Тип 0 Тип 4

Традиційна класифікація СМА10%

Продовження на наст. стор.
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Кожний з них використовують разом із підтримувальною 

терапією. У міжнародних багатоцентрових дослід жен нях 

було показано, що ці препарати забезпечують поліпшення 

виживаності, дихальної та рухової функції, якості життя 

пацієнтів зі СМА.

Підтримувальна терапія включає респіраторну підтрим-

ку, належне харчування, ортопедичну корекцію, фізичну 

терапію/реабілітацію, симптоматичне лікування. Найбільш 

відповідним і ефективним способом забезпечення пацієнтів 

зі СМА необхідною допомогою зазвичай є залучення міждис-

циплінарної команди фахівців. Схема міждисциплінарного 

підходу представлена на рисунку 2.

Незалежно від того, чи отримує пацієнт зі СМА етіо-

патогенетичне медикаментозне лікування, належна під-

тримувальна терапія, що включає контроль симптоматики, 

і профілактика ускладнень разом із забезпеченням психоло-

гічного й соціального добробуту є основою для досягнення 

найкращої можливої якості життя пацієнтів. Оптимальний 

контроль перебігу хвороби потребує співпраці багатьох 

фахівців у сфері охорони здоров’я.

Комплексна стандартна підтримувальна терапія при СМА 

детально описана у міжнародних рекомендаціях 2018 р. 

До першочергових заходів такої терапії належать [1-11]:

1. Респіраторна підтримка –  пацієнти зі СМА 1-го та 2-го 

типу потребують інвазивної або неінвазивної вентиляції ле-

гень (постійної чи тимчасової), забезпечення відкашлювання 

та санації дихальних шляхів тощо. У разі розвитку респі-

раторних ускладнень хворі можуть потребувати інтенсивного 

лікування у відділенні реанімації та інтенсивної терапії.

2. Гастроентерологічна підтримка включає забезпечен-

ня належного харчування через назогастральний зонд або 

гастро стому та корекцію гастроентерологічних порушень.

3. Ортопедична корекція включає використання ортезів 

(тутора), корсетів (для корегування постави), вертикалі-

заторов, хірургічну корекцію сколіозу.

4. Вакцинація.

5. Супутня симптоматична терапія (муколітики, ін-

гібітори протонної помпи, препарати для профілактики 

нудоти і блювання, профілактики та лікування дисбіозу, 

закрепу тощо).

6. Фізична реабілітація –  вправи для поліпшення рухової 

та дихальної функції, самообслуговування.

Поліпшення впровад жен ня стандартів лікування спінальної м’язової атрофії 
на міжнародному рівні: платформа «SoC For All»

На конгресі Всесвітнього товариства нервово-м’язових захворювань, який відбувся в онлайн-форматі 
20-24 вересня 2021 р., було представлено проєкт, над яким працювала група науковців із 10 європейских 
країн, включно з Україною. Мета проєкту – вдосконалення впровад жен ня стандартів лікування пацієнтів 
зі спінальною м’язовою атрофією (СМА) на міжнародному рівні завдяки розробці платформи «SoC For All» 
(«Стандарти лікування СМА для всіх»). Пропонуємо до вашої уваги огляд презентованих результатів.

Стандарти лікування пацієнтів із нервово-м’язовими захво-

рюваннями були вдосконалені з розробкою міжнародних реко-

мендацій, проте їх впровад жен ня у практику в різних країнах 

світу варіює. Було розроблено програму навчання для підви-

щення інформованості та знань про СМА, впровад жен ня стан-

дартів лікування для пацієнтів зі СМА та поліпшення доступу 

до стандартизованої багатопрофільної допомоги, що надається 

місцевими спеціалізованими центрами по всьому світу. 

Зокрема, створено сім модулів, які висвітлюють практичні 

питання ведення пацієнтів зі СМА та можуть бути використані 

для навчання багатопрофільної команди, що здійснює догляд 

за хворими. Ці навчальні модулі доступні на платформі «Стан-

дарти лікування СМА для всіх» (https://smasoc.global). Ведеться 

робота з розробки відповідної секції для пацієнтів. 

Методи
Процес було розпочато з опитування спеціалістів із захво-

рювань нервово-м’язової системи та фізіотерапевтів із різних 

країн з метою оцінки загальних знань про сучасну практику 

ведення пацієнтів зі СМА, а також визначення прогалин у знан-

нях та їх застосуванні в клінічній практиці (рис. 1).

Багатопрофільний комітет експертів із захворювань 

нервово- м’язової системи використав дані міжнародного 

опитування щодо загальних стандартів лікування СМА для 

розробки нав чальних модулів, забезпечення освітньої роботи 

та підтримки.

Результати
Платформа стандартів лікування

У міжнародному опитуванні, в якому взяли участь 39 мед-

працівників із п’яти країн (як-то Польша, Україна, Сербія, 

Росія, Болгарія), були виявлені основні проблеми, пов’язані 

з лікуванням СМА: брак мультидисциплінарних груп; трудно-

щі з належним скеруванням пацієнтів, зокрема до спеціалістів 

із респіраторної терапії, і застосуванням вентиляції легень; 

недостатнє залучення фахівців із фізіотерапії/реабілітації, а та-

кож неефективна освіта щодо СМА для членів багатопрофіль-

них груп і пацієнтів.

Навчальні модулі платформи стандартів лікування СМА на-

ведені в таблиці 1, а приклади змісту модулів –  на рисунках 2-4.

Рис. 2. Мультидисциплінарний підхід у лікуванні СМА
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Табл. 1. Навчальні модулі платформи 
загальних стандартів лікування СМА

№ Назва

1 СМА: хвороба та комплекс засобів і методів лікування

2 Невідкладне лікування та служба швидкої допомоги

3 Ортопедичне лікування та позиціонування

4 Респіраторна підтримка

5 Харчування та ковтання

6 Фізична реабілітація

7 Лікар первинної ланки та пацієнт/доглядальники

Адаптовано за C. Lilien et al., 2021

Рис. 1. Процес розробки багатопрофільних 
загальних стандартів лікування СМА

Адаптовано за C. Lilien et al., 2021
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Засідання експертного комітету 
з планування огляду результатів опитування, 
розробки схеми та змісту програми навчання

7 авторських команд, створених з метою розробки контенту 
для навчальних модулів загальних стандартів лікування 

СМА з урахуванням освітніх потреб

Перегляд та затверд жен ня 
загального змісту комітетом експертів 

із нервово-м’язових захворювань

Багатопрофільний комітет експертів 
із нервово-м’язових захворювань

19 членів, зокрема невропатологів, фізіотерапевтів, спеціалістів 
із надання невідкладної / первинної медичної допомоги, фахівців 

із нервово-м’язових / респіраторних захворювань, з питань 
харчування та ковтання, а також представників асоціації пацієнтів

Рис. 2. Респіраторна підтримка (модуль 4) та стадії кашлю
Адаптовано за C. Lilien et al., 2021
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Процес кашлю ґрунтується на закритті 
голосової щілини, що створює високий 
внутрішньогрудний тиск; це є ключовим 
моментом для індукування динамічного 
стиснення дихальних шляхів, що важливо 
для ефективного відкашлювання
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Зміст модуля

 Порушення дихання 
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вентиляції легень

 Методи 
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 Рекомендації щодо 
застосування вентиляції

Фізіологія кашлю
Кашель –  складний процес. Він має чотири стадії:

Для здатності відчувати 
подразнення дихальних 
шляхів та секрецію необхідні 
неушкоджені сенсорні шляхи

Окрім того, пацієнт потребує 
можливості скорочення м’язів 
на видиху, при закритих 
дихальних шляхах, 
щоб очистити їх від секрету

Складний механізм кашлю може зумовлювати труднощі з процедурою відкашлювання 
для пацієнтів зі СМА та спричиняти проблеми з очищенням дихальних шляхів від секрету.
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Рис. 3. Фізична реабілітація (модуль 6) та аспекти реабілітації для пацієнтів зі СМА, які здатні сидіти
Адаптовано за C. Lilien et al., 2021

Фізична реабілітація
Зміст модуля

 Роль фізичної терапії

 Оцінювання клінічного 
та функціонального 
стану

 Цілі та складові 
реабілітаційних 
програм залежно 
від функціональної 
класифікації

Реабілітація для пацієнтів зі СМА, які здатні сидіти
Поліпшення функцій, тренування сили й рухливості, 
респіраторна підтримка та додаткові підходи

Поліпшення функціонування

Програми вправ та дій, що стимулюють активацію м’язів, 
є корисними для пацієнтів, які здатні сидіти, 
оскільки підтримують та поліпшують:
• функціонування
• силу
• діапазон рухів
• витривалість
• баланс

• активність повсякденного 
життя

• участь у шкільному житті, 
громадській діяльності 
та зайнятості на роботі

Застосування субмаксимальних аеробних навантажень, 
зокрема ходьби, плавання та велотренажерів, настійно 
рекомендоване для:
• зменшення болю
• витрачання калорій

• психологічного впливу
• проведення реабілітації

Під час кожної вправи важливо дотримуватися симетрії 
навантажень на обидва боки тіла та групи м’язів 
як з точки зору постуральної симетрії, так і частоти 
й інтенсивності вправ.

Уражені групи м’язів 
у пацієнтів зі СМА

Початок на попередній стор.
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Впровад жен ня тренінгу 
зі стандартів лікування СМА

1. Для запровад жен ня змін у практику лікування пацієнтів 

зі СМА на локальному рівні важливо здійснювати навчання 

спеціалістів загальним стандартам лікування СМА та надава-

ти вказівки й підтримку для подальшого забезпечення таких 

змін (рис. 6).

2. У 2021 р. було здійснено підготовку фахівців у великих 

регіональних центрах (англійською мовою, в режимі онлайн). 

У майбутньому планується проводити очні тренінги.

3. Тренінги включають також самоосвіту та безперервне 

навчання на цій платформі.

4. Навчальні модулі наразі перекладаються різними мовами 

для забезпечення навчання медичних працівників у регіональ-

них медичних центрах.

5. Відгуки про здійснену підготовку фахівців у крупних ре-

гіональних центрах були надзвичайно позитивними (рис. 7). 

Близько 85% спеціалістів вважали, що зміст навчального мо-

дуля був чудовим, а >90% оцінили рівень контенту як належ-

ний для їхнього навчання.

6. Тренінги 66 фахівців із п’яти країн (Болгарії, Польщі, 

Росії, Сербії та України) наразі завершено.

Висновки
1. Існувала очевидна потреба у розробці програми загаль-

них стандартів лікування СМА (SMA «SoC For All»), і ця 

програма була дуже добре сприйнята.

2. Доступність навчання місцевими мовами є важливою 

для успішного впровад жен ня, оскільки більшість лікарів 

у країнах, де проводять тренінги, не володіють англійською.

3. Надання пацієнтам та доглядальникам важливої ін-

формації, яка допомагає рятувати життя в надзвичайних 

ситуаціях, було визнано важливою частиною програми.

4. Для задоволення всіх потреб та врахування перспек-

тив важливо залучати всіх членів 

багатопрофільної команди, а також 

асоціації пацієнтів.

5. Успішна реалізація платформи 

загальних стандартів лікування СМА 

може бути запроваджена у декількох 

країнах і потенційно використову-

ватися щодо інших рідкісних захво-

рювань.

Самостійна підтримувальна терапія (без етіопатогенетич-

ного лікування) при СMA не може змінити перебіг основ-

ного захворювання.

Розбіжності у наданні медичної допомоги
Ведення пацієнта згідно зі стандартами медичної допомоги 

вже на ранніх етапах особливо важливе для хворих на СМА 

із раннім початком. Міжнародний комітет із залученням ме-

дичних працівників та фахівців щодо роботи з пацієнтами 

розробив рекомендації для контролю перебігу захворюван-

ня і терапії дітей, осіб молодого віку, дорослих зі СМА. Ре-

комендації для сімей були опубліковані 2007 р. під назвою 

«Міжнародні стандарти лікування СМА». Відтоді з’являється 

дедалі більше свідчень про те, що пацієнти зі СМА та їхні ро-

дини можуть очікувати вищої якості життя, ніж було можливо 

в минулому, переважно завдяки розвитку медицини й появі 

нових можливостей терапії. Стало очевидним, що оригінальні 

стандарти вже належним чином не відображали покращень 

та змін у підходах до лікування й контролю перебігу хвороби.

Надання медичної допомоги пацієнтам зі СМА з розробкою 

міжнародних рекомендацій поліппшилося. Проте їх впрова-

д жен ня у клінічну практику в різних країнах відрізняється.

За результатами опитування пацієнтів зі СМА 2-го та 3-го 

ти  пу та їхніх родин виявлено, що хоча вплив поточного клі-

нічного стану та очікувань хворих сприймається респон-

дентами схожим чином, відмінності між країнами Європи 

щодо системи догляду все ще існують [17]. Географічні роз-

біжності спостерігаються у наданні респіраторної підтрим-

ки, використанні неінвазивної вентиляції легень (НІВЛ), 

фізичної терапії та реабілітації. Наприклад, більшу частку 

трахеостомій проводять у Східній Європі (Білорусії, Мол-

дові, Польщі, Україні). НІВЛ є більш загальною практи-

кою в Західній Європі (таких країнах, як Австрія, Бельгія, 

Фінляндія, Франція, Німеччина, Ірландія, Італія, Іспанія, 

Швеція, Швейцарія та Велика Британія) [17].

При опитуванні дитячих неврологів та дитячих респіратор-

них спеціалістів Канади було показану значну різницю у від-

ношенні лікарів до різних аспектів медичної та психологічної 

допомоги пацієнтам із СМА 1-го типу [18]. У деяких регіонах 

Канади НІВЛ при хронічній дихальній недостат ності засто-

совують у 3,6 раза менше та як профілактику респіраторних 

ускладнень –  у тричі менше, ніж в інших регіонах. Більш ніж 

половина респондентів вважають, що при інтубації у зв’яз-

ку з гострою респіраторною подією ймовірність успішної 

екстубації без трахеостомії низька, хоча є докази успішної 

екстубації дітей зі СМА. Значну варіабельність між регіонами 

було продемонстровано щодо застосування трахеостомії, 

призначення респіраторного обладнання, оцінки клінічного 

та психологічного стану дітей зі СМА.

Розробка освітньої платформи «SoC For All» 
(«Стандарти лікування СМА для всіх»)

Існує очевидна потреба в адаптації міжнародних рекомен-

дацій до української системи охорони здоров’я та навчанні 

лікарів впровад жен ню міжнародних і національних настанов 

щодо менеджменту пацієнтів зі СМА у клінічну практику. 

Для підготовки національних медико-технічних документів 

зі стандартизації медичної допомоги при СМА вже створена 

і працює робоча група МОЗ України. Окрім того, Інститут 

неврології, психіатрії і наркології НАМН України (м. Хар-

ків) брав участь у розробці спеціальної міжнародної освіт-

ньої платформи «SoC For All» («Стандарти лікування СМА 

для всіх») разом з Європейськими клініками Італії, Франції 

та Польщі за підтримки компанії Hoffmann-La Roche.

 Список літератури знаходиться в редакції

Рис. 5. Бібліотека ресурсів пацієнта: приклад контенту
Адаптовано за C. Lilien et al., 2021
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План надання невідкладної допомоги пацієнтові зі СМА

Проблеми з диханням –  найчастіша причина надзвичайної ситуації у дітей зі СМА, 
на другому місці –  проблеми зі шлунково-кишковим трактом
Слід своєчасно реагувати на клінічні ознаки, за яких пацієнти потребують екстреної допомоги, 
і залучати до надання невідкладного лікування спеціалістів із нервово-м’язових захворювань

Гостра травма
У разі травмування слід враховувати 
такі моменти:

1. Через остеопенію перелом можливий навіть 
внаслідок незначного удару або падіння
2. Іммобілізація підвищує ймовірність погіршення 
стану м’язів і розвитку суглобових контрактур
3. Ремобілізацію слід здійснювати за першої 
можливості, щоб запобігти погіршенню стану
4. Реабілітацію необхідно обговорити з членами 
багатопрофільної команди, зокрема ортопедом, 
невропатологом, реабілітологом, фізіотерапевтом 
та трудотерапевтом

Респіраторна підтримка
Неінвазивна вентиляція легень має бути 
лікуванням першої лінії для дітей із гострою 
дихальною недостатністю; слід також 
контролювати показники газообміну
У разі проблем із диханням 
не варто застосовувати кисень без:

• вентиляції легень
• контролю рівня вуглекислого газу

Рис. 4. Роль лікарів первинної ланки та пацієнтів/доглядальників (модуль 7) та членів мультидисциплінарної команди
Адаптовано за C. Lilien et al., 2021

 Оцінювання стану після 
встановлення діагнозу

 Активності 
та обладнання, 
що сприяють поліпшенню 
функціонування 
пацієнтів зі СМА

 Профілактичні заходи 
для частих надзвичайних 
ситуацій

 Роль членів 
мультидисциплінарної 
команди у веденні 
пацієнтів

Роль членів мультидисциплінарної команди

Мультидисциплінарний підхід є критично важливим у веденні пацієнтів зі СМА. Лікарі первинної медичної допомоги 
та батьки/опікуни відіграють важливу роль у координуванні оцінки стану пацієнтів зі СМА та догляду за ними.

Дитячий невролог

• несе основну відповідальність 
за діагностування СМА та оцінку 
прогресування захворювання

• також відповідає 
за координацію різних 
аспектів догляду та спілкування 
з мультидисциплінарною командою 
і членами сімей пацієнтів

• інформує пацієнта та його родину 
про доступні терапевтичні підходи

Лікар первинної ланки та пацієнт/доглядальники
Зміст модуля

Рис. 7. Хмара ключових слів, 
що узагальнюють відгуки фахівців

ефективно непогано

зручна онлайн-освіта

потужний контент
відкритий образ мислення відмінно

розширює можливості щодо лікування СМА

дуже корисно
цінно

Рис. 6. Передача знань щодо загальних стандартів 
лікування СМА

Адаптовано за C. Lilien et al., 2021

Передача знань щодо загальних стандартів 
лікування СМА від експертного комітету 

до медичних працівників на рівні громад

Багатопрофільний комітет експертів 
із нервово-м’язових захворювань

Проведення тренінгів місцевими мовами 
є важливим, оскільки навчання лише 
англійською виключає для багатьох 
медпрацівників можливість отримувати 
життєво важливу для їхньої практики освіту

Підготовка фахівців у великих регіональних/національних 
центрах (англійською мовою)

Навчання медичних працівників у менших медичних центрах 
регіональними експертами (місцевою мовою)

Роль та обов’язки лікарів, які надають медичну допомогу

  Дитячий невролог
                     Дитячий пульмонолог
                             Спеціаліст із респіраторної підтримки
                               Дієтолог
                                 Фізіотерапевт
                                  Трудотерапевт
                                 Ортопед
                                Логопед та спеціаліст із корекції мовлення
                             Психолог
                         Команда паліативної допомоги
                   Лікар первинної медичної допомоги
          Сім’я

Картка пацієнта зі СМА

Картка-пам’ятка: 
спінальна м’язова атрофія (СМА)

Ім’я: ____________ Дата народ жен ня:  ____________

Тип СМА та функціональний статус:  ____________

Медикаментозне лікування:  ____________________

У разі потрапляння до відділення невідкладної 
допомоги зв’яжіться з моїм

спеціалістом із нервово-м’язових 
захворювань:

Ім’я: _______________ Телефон:  ___________________

спеціалістом із респіраторної підтримки:

Ім’я: _______________ Телефон:  ___________________

Що таке СМА?
СМА характеризується прогресуючою слабкістю м’язової атрофії та паралічем. М’язова слабкість 
може спричинити ускладнення, пов’язані з харчуванням, функціями дихання й ортопедією, 
а у тяжких випадках –  призвести до дихальної недостатності та смерті.
Рекомендації та запобіжні заходи

1. СМА пов’язана з ризиком зниження 
щільності кісткової тканини, тому пацієнтам 
за показаннями рекомендоване введення 
вітаміну D та кальцію
2. Хворі на СМА мають ризик перелому 
після відносно незначної травми
3. Прикорм здійснюється через назогастральний 
зонд доти, доки не вдасться встановити 
гастростомічну трубку на тривалий строк
4. У разі виникнення гастроезофагеального 
рефлюксу за потреби слід призначити 
антирефлюксний препарат

5. Хвороби легень є основною причиною 
захворюваності та смертності у пацієнтів зі СМА
6. Слід дотримуватися календаря 
профілактичних щеплень, зокрема робити 
щорічні щеплення від грипу, респіраторно-
синцитіального вірусу та пневмококу
7. Неінвазивна вентиляція легень повинна 
бути лікуванням першої лінії у дітей із гострою 
дихальною недостатністю; також необхідний 
моніторинг газообміну
8. У разі госпіталізації через проблеми 
з диханням: не застосовувати кисень 
без апарату штучної вентиляції легень 
та контролю рівня вуглекислого газу



Для людей, що живуть  
зі спінальною м’язовою атрофією, 

боротьба ніколи не зупиняється

Тепер вони мають лікування,  

що працює так само наполегливо:

ІНФОРМАЦІЯ ДЛЯ ПРОФЕСІЙНОЇ ДІЯЛЬНОСТІ

МЕДИЧНИХ І ФАРМАЦЕВТИЧНИХ ПРАЦІВНИКІВ

 у ЦНС і на периферії

 незалежно від типу СМА  

та віку пацієнта*

 амбулаторно у домашніх умовах 

Пероральний розчин
зі смаком полуниці

Введення дозатором перорально 
або через зонд чи гастростому

Застосування амбулаторно 
в домашніх умовах

*Лікування спінальної м’язової атрофії (СМА) у пацієнтів віком від 2 місяців

КОРОТКА ІНСТРУКЦІЯ для медичного застосування лікарського засобу Еврісді (EvrysdiTM). Склад: діюча речовина: рисдиплам (risdiplam); 1 пляшка містить містить 60 мг рисдипламу; 1 мл відновленого розчину містить 0,75 мг рисдипламу. Лікарська форма. 
Порошок для орального розчину. Код АТХ M09A X10. Фармакологічні властивості. Лікарський засіб Еврісді, порошок для орального розчину, містить рисдиплам, який є модифікатором cплайсингу попередника матричної РНК (прe-мРНК) гену, що кодує білок 
виживання мотонейронів 2 (SMN2). У клінічних дослід жен нях Еврісді призводив до збільшення рівня білка SMN. Результати клінічних досліджень підтверджують ефективність препарату Еврісді для лікування СМА у пацієнтів віком від 2 місяців, а також доводять 
необхідність раннього початку лікування лікарським засобом Еврісді. Показання. Лікування cпінальної м’язової атрофії (СМА) у пацієнтів віком від 2 місяців. Протипоказання. Відсутні. Застосування у період вагітності або годування груддю. Відсутні належні 
дані щодо ризику для розвитку, асоційованого із застосуванням препарату Еврісді вагітним. У дослід жен нях на тваринах застосування рисдипламу при вагітності або в пренатальний період, так і протягом годування груддю призводило до негативного впливу 
на розвиток при клінічно значущій експозиції лікарського засобу або експозиції лікарського засобу, що перевищує клінічну. Годування груддю. Немає інформації щодо присутності рисдипламу в молоці людини, впливу на немовлят, які отримують годування 
груддю, або впливу на вироблення молока. Слід враховувати користь грудного вигодовування для розвитку та здоров’я, а також клінічну потребу матері у лікуванні препаратом Еврісді та будь-які потенційні побічні ефекти препарату Еврісді або основного 
захворювання матері на дитину, яка знаходиться на грудному вигодовуванні. Тестування на вагітність рекомендується жінкам дітородного віку до початку лікування препаратом Еврісді. Необхідно порадити жінкам дітородного віку застосовувати ефективну 
контрацепцію під час лікування препаратом Еврісді та протягом щонайменше 1 місяця після отримання останньої дози. Безпліддя Чоловіки. Лікування препаратом Еврісді може порушувати фертильність у чоловіків. Пацієнти чоловічої статі можуть розглянути 
можливість збереження сперми до початку лікування. Спосіб застосування та дози. Лікарський засіб Еврісді необхідно прийняти відразу після його набору в оральний шприц. Якщо препарат Еврісді не прийнятий протягом 5 хвилин, слід звільнити оральний 
шприц від препарату і приготувати нову дозу. Лікарський засіб Еврісді приймають перорально один раз на добу після прийому їжі приблизно в один і той же час щодня. Якщо немовлята знаходяться на грудному вигодовуванні, препарат Еврісді необхідно 
прийняти після кормління грудьми. Еврісді не слід змішувати з молочною сумішшю чи молоком. Після прийому Еврісді необхідно випити води, щоб переконатися, що препарат повністю проковтнувся. Якщо пацієнт не може ковтати і йому встановлено назога-
стральний зонд або гастростомічну трубку, Еврісді можна вводити через зонд/трубку. Після введення препарату зонд/трубку слід промити водою.

Таблиця 2. Режим дозування дорослим та дітям залежно від віку та маси тіла.

Вік та маса тіла Рекомендована добова доза

від 2 місяців до < 2 років 0,20 мг/кг

≥ 2 роки та маса тіла < 20 кг 0,25 мг/кг

≥ 2 роки та маса тіла ≥ 20 кг 5 мг

Приготування орального розчину медичним фахівцем. Лікарський засіб Еврісді у вигляді порошку повинен бути відновлений до орального розчину медичним фахівцем, який має відповідну кваліфікацію, перед відпуском пацієнту. Побічні реакції. Клінічні 
дослід жен ня СМА із пізнім початком. Найбільш поширеними побічними реакціями були лихоманка, діарея та висипання. Клінічні дослід жен ня СМА з інфантильним початком. Найбільш поширені побічні реакції були подібними до тих, що спостерігались у пацієнтів 
із пізнім початком СМА в дослід жен ні 2. Крім того, повідомляли про наступні побічні реакції: інфекція верхніх дихальних шляхів, пневмонія, запор та блювання. Термін придатності. 24 місяці. Умови зберігання. Зберігати сухий порошок при температурі від 
20 ºС до 25 ºС в оригінальній упаковці у недоступному для дітей місці. Зберігати відновлений оральний розчин в оригінальній пляшці бурштинового кольору з метою захисту від світла. Зберігати у холодильнику при температурі від 2 ºС до 8 ºС. Не заморожувати. 
Викинути будь-який невикористаний об’єм через 64 дні після відновлення. Зберігати пляшку у вертикальному положенні з щільно закритою кришкою. Дата останнього перегляду 23.10.2020.
Інформацію надано у скороченому вигляді. Перед застосуванням уважно ознайомтеся з Інструкцією для медичного застосування лікарського засобу Еврісді 
(Наказ МОЗ України від 23.10.2020 № 2418 Реєстраційне посвідчення № UA/18405/01/01. Зміни внесено Наказ МОЗ України 20.08.2021 № 1768)

Матеріал підготовлено на замовлення ТОВ «Рош Україна». Повідомити про побічні явища під час терапії лікарським засобом ТОВ «Рош Україна» або поскаржитись на його якість ви можете за контактними реквізитами офісу або на електронну адресу ukraine.
safety@roche.com. Запит медичної інформації про лікарські засоби ТОВ «Рош Україна» ви можете надіслати на електронну адресу: ukraine.medinfo@roche.com

Для розміщення у спеціалізованих виданнях, призначених для медичних закладів або спеціалістів у галузі охорони здоров’я

ТОВ «Рош Україна», 03150, м. Київ, вул. Велика Васильківська 139, 5 поверх. Тел.: +380 (44) 354 30 40, факс: +380 (44) 354304. www.roche.ua M-UA-00000409
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