Anexa 9

Ghid pentru pacient

Boala neuronului motor (BNM) — totalitatea maladiilor neurodegenerative care afecteaza neuronii
motori din creier si maduva spinarii.

Scleroza laterala amiotrofica (SLA) — maladie degenerativa a sistemului nervos central caracterizata
prin afectarea neuronilor motori din scoarta cerebrala, trunchi si coarnele anterioare a maduvei spinarii,
cauzind dizabilitati fizice progresive si cumulative, ce duc eventual spre deces prin insuficienta
functionala a musculaturii respiratorii.

Informatia epidemiologica

La nivel mondial, aproximativ 5600 de cazuri noi de SLA sunt diagnosticate anual. Din numarul
total de pacienti in jur de 93% sunt caucazieni. Incidenta SLA este evaluata in functie de studiile
efectuate intre 0,4 si 2,6 pentru 100.000 locuitori pe an. Mai multe lucruri pot explica aceasta
variabilitate: variatia marimii populagiei studiate, utilizarea de criterii dediagnosticare diferite si
utilizarea de registre din surse diferite. Tn urma cercetarilor efectuate dintre cazurile patologice s-a
depistat o predominare a sexului masculin asupra celui feminin: Datele publicate plecand de la
registrele europene si cele ale Americii de Nord arata ca impactul SLA creste incepand cu varsta de 40
de ani. Tn cadrul studiilor de date emise de unele centre specializate, varful de incidenta reprezinta o
grupa de varsta 55-60 de ani.

Tn Republica Moldova, prevalenta sclerozei laterale amiotrofice s-a dovedit a fi mai mica decat in
tarile din Europa. Prevalenta bruta estimata a fost de 2,64 la 100000 de locuitori. Rata medie de
incidenta anuala a SLA in Republica Moldova pentru populatia de varsta mai mare de 18 ani a fost de
0,59 la 100 000 de personae. In urma cercetarilor efectuate s-a depistat o predominare a sexului
masculin asupra celui feminin, raportul barbati femei fiind 2:1 Cele mai mari estimari au fost observate
Tn grupa de varsta 50-59 ani, ceea ce este caracteristic pentru ambele sexe.

Etiologia SLA

Nu exista un factor cauzal cunoscut. Majoritatea formelor sunt sporadice.
Frecventa formei familiale de SLA este raportata ca fiind de 5-10% din toate cazurile de SLA. Tn
prezent au fost decoperite ca fiind implicate Tn aparitia SLA, mutatiile genei SOD1, TARDBP,
FUS/TLS, VAPB, SETX si ALSIN . In prezent mutatiile la nivelul ultimelor trei gene mentionate sunt
foarte rare si analizarea acestora se face in scopuri pur stiintifice.
Tncepand cu anul 1993 s-au descoperit 119 mutatii ale genei SOD1 cu 5 modalitati de transmitere. Cea
mai frecventa mutatie este D9OA care in cele mai multe tari este cu transmisie recesiva, cu un fenotip
cu caracter lent progresiv. De la 12 pana la 23% dintre formele familiale de SLA si 2-7% dintre
formele sporadice de SLA prezinta o mutatie SOD1. Un test diagnostic la ADN-SOD1 grabeste
procesul de diagnostic si poate fi de ajutor pacientilor cu caracteristici atipice, precum si pentru
furnizarea unor informatii despre prognosticul bolii. Testarea genetica pre-simptomatica (predictiva)
trebuie facuta numai rudelor de sénge de gradul | ale pacientilor ce prezinta mutatia genei SOD1,
testarea fiind facuta strict voluntarilor.
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Factori de risc

e Virsta inaintata
e factori genetici-10% dintre pacienti au antecedente familiale pozitive
e majoritatea cazurilor sunt, totusi, sporadice

Profilaxia

Din motivul absentei unui factor cauzal cunoscut, in prezent nu sunt metode de profilaxie primara a
SLA

Tabloul clinic

Majoritatea (80%), persoanelor afectate de SLA prezinta slabiciune musculara, pe o parte a
corpului, drept primul simptom. Aceasta se caracterizeaza prin afectarea membrelor superioare
(probleme descris,ridicarea sau apucareaobiectelor, dificultateade ridicare a
bratelordeasupracapuluipentru a facesarcini cum ar fipieptanatul parului), sau a membrelor
inferioare(exprimate prin "caderea piciorului” saudificultatea deurcare a scarilor).
Celelaltesimptomeinitiale aleSLAimplica, de obicei, probleme de vorbire(dizartrie) sau de
inghitire(disfagie). Cind procesul afecteaza musculatura respiratorie, persoanele cu SLA Tncep sa
prezinte dificultati de respiratie, deaoarece pur si simplu nu pot trage suficient aer in plamini.

Alte functii cerebrale incuzand oculomotricitatea si functiile sfincteriene sunt crutate desi acestea pot fi
alterate Tn unele cazuri. Deteriorarea cognitiva apare in 20-50% din cazuri si 3-5% din pacienti dezvolta
dementa de obicei de tip fronto-temporal.

Prognosticul

Prognosticul este rezervat, majoritatea pacientilor decedeaza in 3-5 ani

Comunicarea diagnosticului de SLA

Comunicarea diagnosticului atat pacientului cat si familiei este o sarcina destul de grea.

1. Diagnosticul trebuie comunicat de catre un consilier care cunoaste bine pacientul.

2. Medicul trebuie sa Tnceapa consultatia prin a intreba pacientul ceea ce stie deja sau banuieste.

3. Trebuie respectata conditia sociala si culturala a pacientului, chestionénd pacientul daca acesta
doreste sa primeasca informatii sau doreste ca acestea sa fie comunicate unui membru al familiei.

4. Medicul trebuie sa comunice diagnosticul pacientului si sa discute treptat implicatiile acestuia, sa
verifice daca pacientul intelege ceea ce i se spune, sa reactioneze adecvat la replicile pacientului.

5. Diagnosticul trebuie intotdeauna comunicat personal si niciodata prin posta sau prin telefon, cu
acordarea unui timp suficient (cel putin 45-60 minute).
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6. Este necesara furnizarea materialelor imprimate despre boala, despre organizatii care ofera sprijin si
despre site-uri informative pe internet. Optional o scrisoare sau banda inregistrata audio care
sintetizeaza ceea ce medicul a discutat cu pacientul poate fi foarte folositoare pentru pacient si familie.

7. Asigurarea pacientului ca acesta precum si familia acestuia, nu sunt pe cont propriu (abandonati) si
vor fi sprijiniti de o echipa specializata in ingrijirea pacientilor cu SLA (acolo unde este disponibila) cu
vizite periodice la neurolog si programarea la vizite ulterioare care se va face inainte de sfarsitul
consultatiei, ideal in 2-4 saptamani (sau mai devreme daca este necesar).

8. Vor fi evitate urmatoarele: ascunderea diagnosticului; furnizarea unor informatii insuficiente;
expunerea insensibila a informatiilor; neincrederea in speranta de mai bine.

v v A~

9. Discutia cu pacientul trebuie sa aiba loc intr-un spatiu linistit, fara intreruperi.

Tratamentul pacientului cu SLA
4. Tratamentul medicamentos a SLA.
5. Tratamentul simptomatic al complicatiilor.
6. Asistenta de consiliere.
Tratamentul medicamentos
Riluzolul este singurul medicament a carui eficacitati asupra evolutiei bolii a fost demonstrata. O

recenta revista Cochrane a aratat ca acest tratament amelioreaza supravietuirea in medie cu trei luni.

Tratamentele simptomatice ocupa de asemenea un loc important in controlul consecintelor bolii cum
ar fi durerea, tulburarile de somn, spasticitatea, hipersalivarea, labilitatea emotionala, depresia si
tulburarile digestive, dar mai mult in ceea ce priveste calitatea vietii decat in termeni de supravietuire.

apeg o,

acceptara diagnosticului de catre pacienti si integrarea lor optimala in familie si in comunitate.
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