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99 Neexistuju |

neprekonatelné prekazky,

existuju len dvere,

ktoré sme sa nepokusili-

otvorit...é
Vyznavaji sa Eva a Ladisl;v,
rodi¢ia €éarokrasnej Natalky.
Jej narodenie bolo pre nich
najkraj$im obdobim v Zivote...

Pérod prebehol bez akychkolvek komplikicii,
véetko sa zdalo byt v najlepsom poriadku.
Boli sme velmi $tastni a hrdi rodi¢ia. Natél-
ka pekne priberala, réstla a postupne zvlada-
la v8etky pohyby tak, ako deticky v jej veku.
Nacas zdvihala hlavi¢ku, pretdc¢ala sa na obe
strany a zacala sediet bez opory. Starostlivo
sme sledovali jej vjvoj. V 7. a 8. mesiaci, ked
uz ostatné deticky zacali $tvornozkovat, sme
spozorovali, ze Naty v motorickom vyvoji
zaostava. Lekari nas ubezpecovali, ze ,kazdé
dieta je iné“, alebo je ,lenivsia“. Niektoré ma-
micky ndm tvrdili, Ze ani ich dieta nelozilo,
a zrazu sa jedného dnia postavilo. Tak sme sa
na isty ¢as upokojili a ¢akali na ,den D*. Uply-

nuli tyzdne, mesiace a my sme s uzkostou pre-
zivali akikolvek odchylku v jej prospievani.
Vtedy sme uz tusili, Ze nieco nie je v poriadku
a nage dietatko je iné...
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V 11. mesiac sme navétivili neurologicku
ambulanciu a prisli sme domov s diagnéza-
mi hypoténia - znizeny svalovy tonus, a hy-
permobilita - vi¢sia volnost kibov a znizena
odolnost vizov. Zacali sme cvitit Vojtovou
metddou. Uplynulo par mesiacov, a opét sa ni¢
vyznamné neudialo. Navstivili sme $pecializo-
vant rehabilitaént ambulanciu, kde ndm nase
diagnézy potvrdili a zaroveri ndm odporucili
vykonat krvné testy na svalové enzymy. Me-
dzicasom sme uz boli objednani aj na magne-
ticka rezonanciu (MRI) pre vylacenie mozgo-
vého poskodenia. Prichadzali Vianoce, no zili
sme v nekone¢nom strese. Hladina svalovych
enzymov v krvi bola v norme. MRI Natédlke
urobili 30. 12. 2010. Este stale si pamétam,
ako sme sa vSetci modlili, aby nenasli ziadne
poskodenie mozgu. Bolo to nekone¢ne dlhé
¢akanie, ale stalo za to - poskodenie mozgu sa
vyludilo. Boli sme naozaj Stastni.

yy Cas plynul, Natalka
v motorickom vyvoji

nenapredovala, len sa striedali
vylucené diagnozy. kk

26. 1. 2011 sa na odportcanie na$ej neuro-
logicky vykonal odber na Pompeho chorobu,
medzi¢asom sme absolvovali rehabilita¢ny
pobyt v Dunajskej Luznej. Pani neurologicka
nas objednala na hospitalizéciu do Detskej fa-
kultnej nemocnice na Kramare do Bratislavy.
V deti nastupu prisli vysledky - aj Pompeho
choroba sa vyladila. V nemocnici nés lekéri
hned poslali na elektromyografiu (EMG - zis-
tovanie akénych potencidlov vznikajucich vo
svalovom tkanive a nervovych vléknach), kde
sa zistilo, Ze Natalka m4 poskodené periférne
nervy. Neustéle sa pri nej striedali lekéri, kto-
ri ju vySetrovali - aZ mi to bolo zvldstne. Na-
koniec mi pani primarka ozndmila, Ze daldie
vySetrenia robit nebudu, pretoze maju velké
podozrenie na jednu chorobu...

Rozsudok znel: Spinalna svalovd atrofia. Nikdy
som o tejto chorobe nepocula, ale vedela som,
Ze ni¢ dobré to nevesti... O tom, akd nepriaz-
nivé diagnoza to v skuto¢nosti je, sme sa pre-
sveddili az doma, ked sme napisali do interne-
tového vyhladévaca jej nazov. Celé dni, tyzdne
sme preplakali... Vnemocnici ndm povedali len
tolko, Ze je to neliecitené ochorenie a treba sa
s tym zmierit. Povedali, Ze nasa dcérka nikdy
nebude chodit, bude mat progresiu v svalovej
slabosti a jej dizka zivota je skratena...
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¥y St chvile, ked' este stale neverim, Ze to
je pravda. Cakam, Ze sa z tohto zlého sna prebudim... lL

Genetické testy nakoniec diagnézu potvrdili.
V sacasnosti je tato choroba neliecitelna, ne-
existuju ziadne lieky a terapie na vyliecenie.
Neexistuja slovd, ktorymi by sa dal opisat po-
cit takej bezmocnosti. Vic¢sina rodicov, ktori
sa ocitni v podobnej situdcii, skisa mozné aj
nemozné a hlada zazra¢nt metédu, ktora ich
dietatko vylie¢i. Ani my nie sme vynimkou.
Zbierame informdcie o chorobe, terapeutic-
kom vyskume a rehabiliticii. Medicina sa
rychlo vyvija, prebiehaju prvé klinické skugky
na pacientoch s tymto ochorenim. A tak ndm
zostdva jedind uloha - zabezpetit najvyssiu
uroven kvality dcérkinho Zivota do momentu,
kym sa neobjavi prvy tcinny liek, aby Natalka
mohla v najlepsich podmienkach vykrocit na
cestu k uzdraveniu.

Minimélne raz do tyzdna chodi plavat a na
hydromaséz, cvidi s babickou. Cvidia aktivne
cviky zabavnou formou a hrou, aby Naty mala
z tejto aktivity len pote$enie. Babka vo svojich
aktivnych rokoch pracovala ako rehabilita¢na
sestra, takZe vie, na ¢o musi dévat pozor a aka
ma byt spatnd vazba prijednotlivych cvikoch.
Denne viackrat premasirujeme Natalkino
drobné telitko. Zna¢nu pozornost venujeme
sprévnej vyzive, pretoze deti so spinalnou sva-
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, €0 prezivame,

lovou atrofiou (SMA) maju oproti svojim ro-
vesnikom znizent pohybovi aktivitu. Délezi-
té je sledovat aj optimalnu telesnd hmotnost,
pretoze kazda nadvéha vedie k dal$im obme-
dzeniam pohybovych schopnosti. Vyuzivame
rozne rehabilitatné pomdcky (chodulka, stan-
der, ortéza), ktoré predchadzajq, resp. odda-
luja vznik skolidzy, kontraktur (fixované drza-
nie Casti tela spdsobené skratenim svalu a jeho
vizivovou premenou) a skracovanie $liach
a svalov. Velkd pozornost venujeme spravne-
mu sedeniu a starostlivosti o posilnenie dy-
chacich svalov (dychova fyzioterapia, dychovy
trenazér, pohybové aktivity). Natdlia uziva
LI-QH (koenzym) tekuty lipozomalny ubiqui-
nol, ktory mé na fiu velmi pozitivny vplyv.

Choroba neovplyvriuje
duSevny ani citovy vyvoj
— mentalne je na tom
Natalka v mnohom lepsie
ako jej rovesnici — je

vnimavejsia (sluch, ¢uch), /
citlivejsia, starostliva, 4
priatelska a velmi

zhovor¢iva.

99 Niekedy nam Zivot prinasa
veci, o ktorych si myslime,
ze sa nikdy nemézu stat,

a predsa sa stand... k&

Dolezité je, ako sa ¢lovek k problému po-
stavi, ako ho bude riesit. Okrem toho, Ze je
SMA zakerné progresivne ochorenie, je aj
finan¢ne velmi naro¢né. Nie je mozné z jed-
ného prijmu zabezpecit potrebné zdravotné
pomocky a rehabilitaéné pobyty, ktoré nage
dieta potrebuje pre zvysenie kvality svoj-
ho Zivota. Z tohto dévodu vznikla aj nasa
webovd stranka www.nataliakollar.sk. Je
venovand na$ej dcérke a vetkym detom,
rodi¢om, ktori bojuju s tym istym osudom
ako my. SnaZzime sa ziskat od darcov aj 2 %
z dane, zapdjame sa do projektov a robime
véetko preto, aby neexistovali pred nami
ziadne prekazky.
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Co Natélk# nezvladala do 1. roku:

m nevedela sa sama posadit, ale dokazala
si zo sedu lahnut (r6znymi spésobmi)

m nezvladala lezenie $tvornozky

m nedokazala sa postavit

m stat dokazala len par minat

¥y Bolest, ktori citime,
je stale rovnaka,
len meni svoju podobu... k&

Momentélne sa u nas striedajua dni plné po- |
zitivizmu a nadeje, s diiami plnymi strachu |

zo zajtrajska a bolesti. Hovori sa, ze kazdy
zédzrak trva tri dni, a tak som tajne dufala,
ze po prekonani prvého Soku to bude o nie¢o
lahsie. Dnes ma Natédlka 2,5 roka... Kym na
zatiatku nés trépila neistota a strach, neskor
prvy Sok z krutej diagnozy, dnes ma najviac
boli, Ze si svoje ochorenie za¢ina uvedomovat.
Slova ako: ,Mamicka, neviem chodit, neviem
stat, je to tazké, ja to neviem...," neopisatelne
bolia. Natélia je tzasné dieta, ktoré sa nesku-
tocne tesi zo Zivota. Nech to uZ osud zariadil
PO svojom, snazime sa tesit z malickosti, kto-
ré sme si predtym mozno ani neuvedomovali.

Je mil, citliva, starostlivd, s anjelskym Gsme-
vom, ktory ndm dodéva nekone¢n silu a ener-
giu, a preto nepozname nemozné!

Napriek vietkému vsak verime,
Ze Natalka raz vykroéi na cestu
k uzdraveniu! Viem, Ze nas ¢aka dlhy
boj, ale so $tastnym koncom. Viera,
laska a nadej st pritom jediné istoty,
ktoré nas sprevadzaju.

B

m chbdza za rucicky len pomocou
nadlah¢ovania

€o aktuilne zvlida:

® vie sa pretacat na obe strany

m gulat sa po zemi

® sedi samostatne, bez opory,
nepada jej hlavicka

m dokaze si zo sedu lahnat (réznymi
sposobmi)

m stat dokaze uz len vo
vertikaliza¢nom zariadeni,
slabé ma hlavne kostrové svaly

Zelanie od Bambulky z rozpravkového serialu,
herec¢ky Moniky Haasovej:

Spinalna svalova atrofia (SMA)

Po Duchennovej svalovej dystrofii (DMD) je 2. najéastejsim
nervovo-svalovym ochorenim, za&inajicim v detskom veku.
Tato dedi¢na choroba sa vyznaduje degeneraciou $edej hmoty
v prednych rohoch miechy, ¢o vedie k Gibytku svalovych buniek.
Pacienti nenadobudnii schopnost sediet, stat, chodit, alebo

objavenim sa priznakov choroby tito schopnost postupne stracaju.

Ochorenie méZe mat u jednotlivych pacientov variabilny priebeh.
Dusevny a citovy vyvoj nie je zasiahnuty. PreZivanie, mentalne
schopnosti 0s6b so SMA st na drovni beznych [udi.

Podla medzinarodnej klasifikacie sa choroba
deli na & hlavné skupiny:

> SMA I. typu (pod(a objavitelov nazvana
aj Werdnig-Hoffmannova) - infantilna
Prejavuje sa obvykle pocas prvych 4 — 6 mesiacov veku
oneskorovanim motorického vyvoja, ale uz od narodenia byva
mozna vyrazna svalova slabost, chybajuce reflexy, obmedzeny
pohyb dietatka, slaby pla¢. Dieta tazsie drzi hlavicku, nesedi
bez opory. Hybnost tvarovych svalov je zvé¢sa v normalnom

rozsahu. Na kon¢atinach sa moézu objavit ortopedické deformity.

Prehltacie a dychacie tazkosti mézu pri akatnych formach tohto
typu skratit hranicu Zivota iba na 2 — 3 roky.

> SMA II. - intermediilna
Nastupuje neskér a pomalsie sa rozvija. Niektori pacienti
st schopni sa sami posadit, ¢i sediet bez opory, alebo aj
stat s oporou, nie st v3ak schopni samostatnej chodze.
Znizenda kostna hustota sa prejavuje zvy3enou nachylnostou
k zlomeninam. Casto dochadza ku vzniku skoliéz, svalovych
kontraktdr, trasu ruk. Svalova slabost ma miernejsi progres,
d(zka Zivota je skratena na 20 — 30 rokov.
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> SMA lil. (Kugelberg-Welanderova) - juvenilna
Dochdadza k poruche chédze a tazkostiam pri vstavani zo sedu,
ktoré st spdsobené oslabenim proximalneho svalstva dolnych
konéatin. Problémy s dychanim a s preh(tanim st nezvy¢ajné,
typicka je nastupujuca slabost mimickych svalov. Choroba sa
mdze prejavit v Skolskom veku, va¢ina pacientov s pribadajdcim
vekom postupne straca schopnost chédze.

> SMA IV. - adultna
Prejavy nastupujd cca po 35. roku, ochorenie ma pomaly priebeh
a nezvykne ovplyvnit d(zku Zivota.

Diagnostika SMA

Spociva predovsetkym v genetickom vysetreni, biochémii krvi
(kontrola svalovych enzymov), elektromyografii, MRI mozgu, miechy,
svalovej biopsii. Podla tazkosti dietata nasleduji metabolické,
kardiologické, vysetrenia dychovych funkcif atd.

Medikamentozna lie¢ba, ktora by definitivne ochorenie zvratila, zatial
neexistuje. Poddvanim uréitych liekov moZno v3ak ovplyviiovat
niektoré sprievodné symptémy. U pacientov s dychacimi tazkostami
sa aplikuje aj plitcna ventilacia. DleZitym krokom je rehabilitécia,
elektrolie¢ba a vodolieéba, ktoré mézu vyrazne znizit mieru
postihnutia, spomalit negativne symptémy a zlepsit kvalitu Zivota
pacientov. U malych deti je odporti¢ané aj cvi€enie Vojtovou
metédou. Pacienti so SMA sti pod dohladom rehabilitaénych lekarov,
ortopédov, neurolégov, pneumoldgov, gastroenterolégov atd.
Primarnym cielom je ¢o najdlh3ie udrzat hybnost pacienta.

Vo svete momentalne prebieha niekolko vyskumov, ktoré st velkou
nadejou pre rodi¢ov majlcich dieta so SMA, ¢i pre dospelych s touto
diagndzou. Vyzvou je aj lietba kmeriovymi bunkami a génova terapia.
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