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Saisinajumi

DMD - diSéna muskulu distrofija

DNS - dezoksiribonukleinskabe

EMG - elektromiografija

LP — lumbala punkcija

mm. - muskuli

MELAS — mitohondriala encefalomiopatija, laktata acidoze un insultam lidzigas epizodes
MERFF — miokloniska epilepsija ar raupjam sarkanam Skiedram
MR — magnétiska rezonanse

NMS - neiromuskulara saslimSana

NMP — neiromuskulara parvade

RNS - reta neiromuskulara saslim$ana

SMA — Spinala muskulu atrofija

SOD1 - Superoksida dismutaze 1



l.Vispariga informacija
levads

Retas neiromuskularas saslimSanas (RNS) ir slimibu grupa, kas ietekmé muskulu
funkcijas, nervu un muskulu savstarpé&jo darbibu, izraisot muskulu vajumu, atrofiju un citus
simptomus, kas bdatiski ietekmé dzives kvalitati. To pamata visbiezak ir genétiski traucéjumi,
autoiminas reakcijas vai vielmainas izmainas, bet slimibas gaita, simptomi un prognoze var bat
loti atSkiriga. Savlaiciga diagnostika un arstéSana butiski ietekmé pacienta dzives kvalitati un
prognozi.

Visbiezak sastopamas retas neiromuskularas saslim$anas:

Spinala muskulu atrofija (SMA)

Dazadas muskulu distrofijas (pieméram, DiSéna muskulu distrofija, DMD)
ledzimtas miopatijas

Miasténija

ledzimtas un iegltas polineiropatijas

Retas neiromuskularas saslimS8anas var sakties jebkura vecuma — gan bérniba, gan
pieauguso vai pat vecaka gadagajuma cilveku vecuma, un to pazimes var paradities jebkura
dzives posma. Tapéc ir pasi svarigi, lai bitu skaidri diagnostiskie kritériji un definéti bridinosie
simptomi, kas liecina par nepiecieSamibu veikt padzilinatu izvértéjumu un izslégt vai apstiprinat
iespéjamo RNS klatbdtni.

BridinoSie simptomi, kas var noradit uz RNS un nepiecieSamibu padzilinatai diagnostikai:

Jauna, neizskaidrojama vai progres&josa muskulu vajuma paradisanas jebkura vecuma
Muskulu tonusa izmainas (samazina$anas vai paaugstinasanas)

leglto kustibu iemanu zudums vai regresija

Kustibu traucéjumi (IEnums, neveiklums, biezi kritieni)

Nogurums, krampji, koordinacijas traucéjumi

ElpoSanas vai riSanas traucé&jumi bez acimredzama cita iemesli

Gimenes anamnézé lidzigas saslimSanas

Svarigi ir atceréties, ka RNS pazimes var bt |oti dazadas un atkarigas no konkrétas slimibas,
tapéc, ja paradas kads no iepriek§ miné&tajiem simptomiem, 1pas$i, ja tie progresé vai atkartojas,
nepiecieSama savlaiciga padzilinata izvértéSana pie specialista - neirologa vai bérnu neirologa.



Algoritma uzdevumi

Veicinat specialistu, gimenes arstu un citu veselibas apriipes darbinieku izpratni par retu
neiromuskularo saslimS8anu pazimém, diagnostikas kritérijiem un bridinoSajiem
simptomiem visas vecuma grupas.

Nodro8inat agrinu un efektivu RNS atpazidanu, lai paatrinatu diagnostikas procesu un
uzsaktu savlaicigu arstéSanu gan bérniem, gan pieaugusajiem.

Uzlabot pacientu ar RNS arstéSanu un rehabilitaciju visos veselibas aprupes limenos
(primaraja, sekundaraja, terciaraja), nodroSinot piekluvi inovativam terapijam,
multidisciplinarai komandai un individualizétai apripei.

Sekmét pacientu ar RNS meérktiecigu virzibu veselibas aprupes sisttma, nodrosinot
efektivu un koordinétu sadarbibu starp gimenes arstiem, dazadu specialitasu arstiem,
rehabilitacijas dienestiem.

Novérst vélinas diagnostikas un arstésanas riskus, ka arf mazinat negativo ietekmi uz
pacienta funkcioné$anu un dzives kvalitati.

Sekmét ar pieradijumiem pamatotu diagnostikas metoZu, arstéSanas un uzraudzibas
algoritmu sistematisku ievieSanu un uzturé$anu Latvija, pielagojot tos gan bérniem, gan
pieaugusajiem.

Algoritma lietotaji

Gimenes arsti

Pediatri

Neirologi

Bérnu neirologi

Arsti genétiki

Arsti imunologi

Fizikalas un rehabilitacijas medicinas arsts

Citi arsti - pneimonologi, kardiologi, endokrinologi, ortopédi

Funkcionalie specialisti - fizioterapeiti, ergoterapeiti, logopédi, tehniskie ortopédi
Citas arstniecibas atbalsta un arstniecibas personas - uztura specialisti, psihologi,
socialie darbinieki, koordinatori

Prioritates algoritma veidosana

1. Pacienta izvértéSana un apripes koordinéSana:

Rlpiga pacienta anamnézes, Jimenes, socidlas situacijas izvértéSana un
dokumentésana.

Izvertét riska faktorus visos vecumos, nemot véra, ka RNS var sakties jebkura dzives
posma.

Koordinét apripi starp dazadiem specialistiem un iesaistitajam pusém, nodrosinot
informacijas apmainu.



2. Atpazidana un izvértédana:

NodroS8inat veselibas apripes specialistiem (primaraja, sekundaraja un terciaraja limenr)
zinaSanas par RNS agrino un vélino simptomu atpazi$anu.

Izstradat skaidrus bridinoSos simptomus un diagnostiskos kritérijus, kas norada uz
nepiecieSamibu veikt padzilinatu izvertéjumu.

Veicinat multidisciplinaru sadarbibu un savlaicigu pacientu nosttiSanu uz specializétiem
reto slimibu centriem.

3. Diagnostika:

Veicinat strukturétu skrininga instrumentu un diagnostisko riku izmantoSanu primaraja

veselibas apripes [Tment.

Nodrosinat piekluvi genétiskajiem, laboratoriskajiem un instrumentalajiem izmekl€jumiem,
kas nepiecieSami RNS diagnostikai.

Veicinat agrinu diagnostiku, lai uzsaktu arstéSanu péc iespéjas atrak.

4. Terapija un rehabilitacija:

Nodrosinat arstésSanu, kas balstita uz pieradijumiem, tostarp inovativas un meérktiecigas
terapijas iespéjas.
Veicinat multidisciplinaras rehabilitacijas komandas darbu, iesaistot fizioterapeitus,

ergoterapeitus, uztura specialistus, psihologus u.c.
Informét pacientus un gimenes par arstéSanas iespéjam un riskiem, ka art alternativam,

ja standarta terapija nav pieejama.

5. Uzraudziba un palidzibas pécteciba:

NodrosSinat regularu pacienta veselibas stavokla uzraudzibu un funkcionalo novértésanu
visa dzives gaita.
Veicinat arstéSanas un rehabilitacijas péctecibu, bérnam/jaunietim sasniedzot pilngadibu

vai mainoties veselibas stavoklim.
Atbalstit pacientu un gimeni psihologiski un sociali, nepiecieSamibas gadijuma iesaistot
attiecigos dienestus.

6. Sadarbiba un izglitoSana:

NodroS8inat specialistu, pacientu un sabiedribas izglitoSanu par retam neiromuskularam
slimitbam
Veicinat sadarbibu starp veselibas apriipes, socialas un apripes iestadem.



Kliniskais algoritms
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1. Persona gimenes arsta uzraudziba

Gimenes arsta loma ir batiska retu neiromuskularu slimibu agrina atpaziSana un pacientu
veselibas uzraudziba. Gimenes arsta praksé nonak dazadu profilu pacienti — gan praktiski veseli
cilvéki, gan individi ar nespecifiskam stdzibam, parslimotam vai hroniskam neneiromuskularam
slimibam, ka art personas ar riska faktoriem vai gimenes anamnézi (1. vai 2. pakapes radiniekam
zinama reta neiromuskulara saslim$ana). TieSi gimenes arsts visbiezak ir pirmais veselibas
aprupes specialists, kur§ regulari uzrauga pacienta veselibas stavokli, veic profilaktiskas
apskates un noveérté gan visparéjo, gan specifisko veselibas risku.

Gimenes arsts ir atbildigs par bridinoSo simptomu un agrinu pazimju atpazisanu, kas
varétu liecinat par retu neiromuskularu saslimdanu, pat gadijumos, kad iepriekd diagnosticétas
citas, nesaistitas slimibas vai pacients Iidz Sim uzskatits par veselu. Gimenes arsts nodrosina
pirmreizéju izvértéjumu un, ja nepiecieSams, nosiuta pacientu talakai diagnostikai pie
specialistiem, pieméram, neirologa vai genétika, balstoties uz noteiktajiem kritérijiem.

Tadejadi jebkurs pacients gimenes arsta praksé — neatkarigi no veselibas stavokla vai
iepriek§éjam slimibam — ir paklauts rdpigai uzraudzibai, un gimenes arsts uznemas atbildibu par
agrinu retu neiromuskularu slimibu atpaziSanu, izvertéSanu un talako diagnostikas un
uzraudzibas procesu nodroSinasanu

2. Persona ar slimibas pazimém: subjektivas sidzibas; gimenes anamnéze

Persona ar slimibas pazimém ir pacients, kuram ir subjektivas stdzibas, kas var liecinat
par neiromuskularu saslim$anu.

Retas neiromuskularas saslim$anas var sakties jebkura vecuma un biezi sakotngji
izpauzas ar nespecifiskam vai vieglam sddzibam, kuras pats cilvéks var nepamanit vai nepievérst
tam pietiekamu uzmanibu. Tomér savlaiciga simptomu atpazi$ana un vér$§anas pie gimenes arsta
ir batiska, lai nodroSinatu agrinu diagnostiku, arstéSanu un uzraudzibu. Lai persona pati varétu
izvertét, vai nepiecieSams konsultéties ar gimenes arstu par iespéjamu reto neiromuskularo
patologiju, Tpasa uzmaniba japievérs $adam subjektivam pazimém:

o Jauna vai progreséjoSa muskulu vajuma paradisanas, kas nav saistita ar
fizisku parslodzi vai traumu un traucé ikdienas aktivitates.

o Pastavigs vai pieaugoSs nogurums, kas nav izskaidrojams ar parastiem
iemesliem

o Biezi krampji, muskulu stivums vai spazmas bez acimredzama iemesla.

e Kustibu koordinacijas traucéjumi, lldzsvara zudums, bieza klupSana vai
kritieni.

e JuSanas traucéjumi — tirpSana, nejutigums vai dedzindSana rokas vai
kajas.

e Muskulu masas samazinasanas (atrofija) vai vajums, kas progresé.

o Griatibas veikt ikdiena ierastas kustibas vai smalkas motorikas darbibas
(pieméram, pogasana, rakstiana).

o RiSanas vai elpoSanas gritibas, kas nav saistitas ar akitam infekcijam vai
citiem skaidriem iemesliem.

¢ Neizskaidrojamas sapes muskulos vai locitavas

e Gimenes anamnézé (kadam gimenes loceklim) zindmas retas
neiromuskularas slimibas.



Ja paradas kads no Siem simptomiem, 1pa$i, ja tie progresé vai atkartojas, ieteicams
savlaicigi vérsties pie gimenes arsta, lai izvértétu iespéjamo retas neiromuskularas slimibas risku
un nepiecieSamibu veikt padzilinatu izmekléSanu. Gimenes arsts ir pirmais veselibas apripes
specialists, kur§ uzrauga pacienta veselibas stavokli, atpazist bridinoSos simptomus un,
nepiecieSamibas gadijuma, nodroSina talaku diagnostiku un aprapi. -2

3. Bridinosie (Red Flag) simptomi pozitivi

Agrina bridinoSo (“Sarkana karoga “ jeb “red flag”) simptomu atpazi$ana ir loti nozimiga
retu neiromuskularo slimibu diagnostika un arstéSana, jo 8is saslim$anas biezi progresé un var
batiski ietekmét dzives kvalitati, ja tas netiek savlaicigi atklatas.: Neiromuskularas slimibas ietver
pladu traucéjumu spektru, kas skar nervus, muskulus vai to savstarpgjo sazinu, un to simptomi
sakotnéji var bat loti nenozimigi. Gimenes arstiem ir batiska loma o agrino pazimju atklasana,
pat pacientiem, kuri iepriek$ uzskatiti par veseliem vai ar nesaistitu slimibu vésturi.

BridinoSie simptomi, kas prasa papildu izvértéSanu, ietver progreséjoSu muskulu vajumu
— Tpasi, ja tas ir nesapigs un skar distalos muskulus (pieméram, pédas noslidéSana vai gratibas
ar stkdm roku kustibam), neizskaidrotu muskulu atrofiju un redzamas muskulu raustiSanas
(fascikulacijas).s¢ Papildu bridinajuma pazimes ir runas trauc&jumi (dizartrija), riSanas gratibas
(disfagija) vai parmériga siekaloSanas, ka ar1 elpo$anas simptomi, pieméram, aizdusa, kas var
liecinat par bulbaru vai elpoSanas muskulu iesaisti.”Bérniem TpasSi satraucosi ir muskulu tonusa
trikums (“floppy infant”), aizkavéta motora attistiba, bieza kri8ana un gratibas ar é3anu. =+

Precizs bridino$o simptomu uzskaitijums ir dots:
e tabula Nr.1 jaundzimu$o un maza bérnu vecuma ...,
e tabula Nr. 2 jaunieSu vecuma s
e tabula Nr. 3 pieauguSo vecuma w1
¢ tabula Nr. 4 visos vecumos o .

0 -4 men. Vecuma

v' Poza uz védera,
nevar noturét galvu

6 — 9 mén. vecuma

6 mén. vecuma nesniedzas
péc priekSmeta;

12 - 18 mén. vecuma

v' 16 — 18 mén. vecuma
nestaiga;

v
v

2 -3 gadu vecuma
Neleka;
Liekot kajas pamisus

paceltu; Nevar apsésties bez v Nav spel&3anas nekapj pa trepém;
v Nevelas 4 ménesu palidzibas; aktivitates 18 m.v. — v Nevar paskriet, vai
vecuma; 9 mén. vecuma nerapo; neliek kluciSus vienu skrien ar gratibam;

v’ Neizsaka skanas 4
meénesu vecuma;

Nebalstas uz kajam, kad tiek
vertikalizéts;
Nevar sanemt plauksta siku

uz otra
v 18 m.v. nevar noturét
kritinu (zimuli),

Nevar uzkapt un
nokapt no mébelém;
Gratibas uzzimét vai

objektu 9 mén. vecuma; nezimeé “kopét” taisnu Iniju
Neizsaka patskanu (ah, eh, v' 12 m.v. nav viens vai apli;
oh) 6 mén. vecuma; vards; v' 3 gadu vecuma nesaka

Ar muti neveido “burbujus”
9 mén. vecuma;

v' 18 m.v. nav vismaz 6
vardi;

teikumu

Tabula Nr. 1 Bridino8ie simptomi (Red Flag) jaundzimu$o un maza bérnu vecuma
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3 - 18 gadu vecuma
Neleks;
Grtibas skriet, kapt pa kapném, piecelties no gridas
Vélina staigasanas sakSana, zaude ieprieks apglitas prasmes
BieZi kltp, zaudé Ilidzsvaru, gratibas ar kustibu koordinaciju
Redzams muskulu masas zudums
Problémas pogat, zimét, turét rakstamriku
Neskaidra runa, aizrisanas, parmériga siekalo3anas
Elpas trakums, vajs klepus reflekss, biezas plausu infekcijas
Atri nogurst, simptomi izteiktaki péc fiziskas aktivitates
Plakstinu ptoze, dubultosanas
Gratibas atslabinat savilktu plaukstu dare
Kustibu Iénigums izzlid péc iesildiSsanas
nejutigums, tirpSana, dedzinasana vai sapes ekstremitatés.

Tabula Nr. 2. BridinoSie simptomi (Red Flag) bérnu un jaunieSu vecuma

LAl s

SN N N N

18 + (pieauguso) gadu vecuma
Progreséjoss, nesapigs muskulu vajums - ipaéi, ja tas ir fokals, distals vai asimetrisks;
Musku|u apjoma samazinasanas (atrofija);
Musku|u Skiedru raustifanas (fascikulacijas);
Problémas pogat, zimét, turét rakstamriku;

Pieaugoss mm. vajums (simptomi pasliktinas ar aktivitati un uzlabojas ar atpitu), jo Tpadi acu,

bulbara, ekstremitaiu vai elpoianas muskulatirs;

Gritibas veikt ikdienas darbibas, pieméram, piecelties no krésla, kapt pa kipném vai pacelt

rokas virs galvas;

Plakstinu ptoze, dubultofanas;

Gritibas atslabinat savilktu plaukstu daré;
Klupiana, kustibu neveiklums;

Sirdsdarbibas traucéjumi (piemé&ram, aritmija, kardiomiopatija) saistiba ar musku|u vajumu;

Temporala musku|u samazindjums;
Nejutigums, tirpiana, dedzinasana vai sapes ekstremitatés.

Tabula Nr. 3. Bridinosie simptomi (Red Flag) pieaugu$o vecuma

SRR

Visos vecumos
Progreséjosds, nesapigs muskulu vajums;
Muskulu apjoma samazinasanas (atrofija);
Motoro kustibu kontroles gratibas, neveiklums;
Bulbari simptomi = riSanas gritibas, izrunas traucgjumi;
Elpoianas gritibas = vajs klepus reflkess, elpas trikums pie fiziskas slodzes
Motoro kustibu attistibas aizture unfvai iegito iemanu zudums
Pieaugois mm. va@jums (simptomi pasliktinds ar aktivitati un uzlabojas ar atpitu)
Atkartotas kreatinfosfokinazes asins analizés konstatéts ta limenis 3 x virs augiéjas normas

Tabula Nr. 4. BridinoSie simptomi (Red Flag) visos vecumos
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Jebkurs no Siem simptomiem - jo 1pasi, ja tie ir progresé&josi, neizskaidrojami vai sastopami
kombinacijas - ir steidzami janovérté neirologam, lai veiktu turpmaku diagnostiku. Pacients,
attiecigi vecumam, ir talak janosuta konsultacija pie neirologa vai bérnu neirologa.

4. Genétiski apstiprinata neiromuskulara slimiba gimenes anamnézé

Jebkura vecuma pacientam, kuram gimenes anamnézé ir iepriek$ genétiski apstiprinata
neiromuskulara slimiba, ir jabdt iesp&jai parrunat ar medicinas genétiki risku mantot So slimibu
un iespéju veikt savlaicigu slimibas diagnostiku. Janem véra, ka presimptomatiskam pacientam
izmeklésanu iespéjams veikt tikai tada gadijum3, ja ir zinams konkréts genétiskais célonis $aja
gimené zinamajai NMS (pieméram, kliniski noteiktas DiSéna muskulu distrofijas gadijuma
genétiska izmekléSana radiniekam nav iespéjama, nepiecieSams precizs DMD géna patogéna
varianta nosaukums, vélams, lai batu pieejama slima radinieka §enétiskas izmekléSanas
rezultata kopija). Tapat janem vera, ka slimibam, kuras tipiski izpauzas pieaugusa vecuma un
kuram Sobrid nav zinama specifiska terapija vai presimptomatiska uzraudziba, pacientiem lidz 18
gadu vecumam bez slimibas simptomiem genétiska testéSana nav rekomendéjama.

Genétiskas konsultacijas pilnvértigai norisei ir svarigi zinat, vai pacientam Sobrid ir vai nav
simptomi, kas bidtu saistami ar gimené diagnosticéto slimibu. Saubu gadijuma pirms genétika
konsultacijas rekomendéjama neirologa vai bérnu neirologa konsultacija klinisko simptomu
izvértésanai.

5. Neirologa kons./neirologiska kliniska izmeklésana

Mérktieciga neirologiska izmekléSana ir bdtiska, lai noteiktu retus neiromuskularus
traucéjumus. Turpmakie posmi ir pielagoti ta, lai izceltu $im slimibam Tpasi batiskas iezimes un
atradumus
1. Mentalais stavoklis:

+ Novertejot, vai nav kognitivu traucéjumu, uzvedibas izmainu vai attistibas aizkavéSanas.
Dazi reti neiromuskulari traucéjumi (pieméram, iedzimta miotoniska distrofija, mitohondrialas
encefalopatijas) var izpausties ar intelektualas attistibas trauc&jumiem vai neiropsihiskiem
simptomiem.

2. Kranialo nervu inervacija:

o Novertéjot ptozi, oftalmoplégiju, sejas muskulardras vajumu, dizartriju un disfagiju.
Dazu retu traucéjumu (pieméram, iedzimtu miasténisko sindromu, mitohondrialo miopatiju)
gadijuma biezi sastopama bulbara simptomatika (runas un riSanas gratibas).

3. Motoriska sistéma:
o Parbaudiet muskulu apjoma samazina8anos (atrofiju), mm. hipertrofiju, fascikulacijas un
piespiedu kustibas,
o Parbaudiet muskulu spéku visas ekstremitatés, noradot to sadalijumu (proksimalais un
distalais, simetrisks un asimetrisks).

4. Cipslu refleksi:

o Parbaudiet dzilo cipslu refleksus,
Hiporefleksija vai arefleksija var liecinat par neiropatiju; hiperrefleksija ar atrofiju var liecinat par
motorisko neironu slimibu.
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5. JuSanas sféra:

Novértéjot vieglu pieskarienu, sapes, temperatiru, vibraciju un propriocepciju.

Lielakajai dalai primaro miopatiju ir neizmainita juSanas sféra, bet juSanas traucéjumi var noradit
uz neiropatijam vai jauktiem traucéjumiem.

6. Koordinacijas sféra:

Veiciet kustibas pirskta - degungala provi, papéza un celgala provi,

Mitohondrialu traucéjumu vai iedzimtu neiropatiju gadijuma var bit ataksija.

7. Gaita un stavésana:

Novértéjot, vai nav novérojami patologiski gaitas modeli (“piles gaita”, pédas kriSana,
stepazas gaita) - raksturiga muskulu distrofijam, iedzimtam un iegatadm miopatijam, u.c.
RNS.

Noveérojot lTdzsvaru, spéju staigat uz papéziem, pirkstiem un veikt tandemgajienu.
Izvértéjiet Goversa simptomu klatbatni - pazimi, kad tiek izmantotas rokas,lai pieceltos no
gridas, kas raksturiga dazam muskulu distrofijam (DMD, BMD) -liecina par proksimalo
mm. grupu vajumu.

Bérnu neirologam batu jaizvers izmekléSana zidainu, mazu bérnu, bérnu un jaunieSu

vecuma, jo it seviski zidainu un mazu bérnu vecuma kliniska simptomatika ir krasi atskirigakas,

ka tas

ir retam neiromuskularam slimibam, kuru izpausme sakas jaunieSu un pieauguso

vecuma.

Svarigakie aspekti zidainu un mazu bérnu neirologiskaja izmekléSana ir sekojosi«:

Gimenes un perinatala anamnéze - detalizéta gimenes anamnéze (tostarp radnieciba,
[1dzigi simptomi radiniekiem vai neizskaidrojama zidainu nave) un perinatala anamnéze
(samazinatas augla kustibas, jaundzimu$a hipotonija) ir pasi svarigi aktivi iztaujat.
Attistibas aizkavéSanas un regresija — zidainiem un bérniem var novérot aizkavéetu
motorisko pamatprincipu apgi$anu (pieméram, novélotu sédésSanu, stavésanu,
staigaSanu) vai pat iepriek§ apgito prasmju zaudéSanu, kas ir kritisks signals
progreséjosai neiromuskularai slimibai.

Hipotonija (samazinats muskulatiiras tonuss) un muskulatiras spéka vajums - klasiskas
pazimes ir lengani zidaini (hipotonija) vai bérni ar generalizétu vai fokalu muskulu vajumu.
Hipotonija biezi vien ir izteiktdka neiromuskularu traucéjumu gadijuma neka centralas
nervu sistémas slimibu gadijuma.

Bulbaru un elposanas traucéjumi - zidainiem un maziem bérniem ar neiromuskulariem
traucéjumiem, salidzinot ar pieauguSajiem, ir izteiktdkas baroSanas gritibas, vajs
kliedziens, vaj$ ziSanas reflekss un elpo$anas traucéjumi — stridoriga elpo3ana.
Progreséjo$a norise - daudzi bérnu neiromuskularie traucéjumi ir progreséjosi, un laika
gaita simptomi pasliktinas.

Neirologiskaja un bérnu neirologiskaja strukturéta izmeklé$ana, konstatéjot simptomus,

kas var liecinat par neiromuskularu saslimsanu, ir nepiecieSams turpinat izmekléSanu ieklaujot
asins analizes un diagnostiskos izmeklgjumus, iespéjamas RNS diagnozes noteik§8anai un/vai
talakas izmekl€jumu plana sastadisanai.
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6. Diagnostiskie izmekléjumi

Diagnostiskie izmekléjumi ir loti bdatiski, lai parliecindtos par iesp&amiem iemesliem
neiromuskularu suadzibu un simptomu gadijuma. Ka pirmas ir svarigi izvértét asins analizu
laboratoriskos izmekl€jumus, kas palidz noskaidrot simptomu céloni — piemé&ram, vai vajums,
krampji vai muskulu sapes ir saistitas ar muskulu, nervu, vielmainas vai citu sistému
traucejumiem. Ka ari palidz atklat arstéjamas slimibas — analizes var paradit, vai simptomi ir
saistiti ar vielmainas, endokriniem, vitaminu trdkuma vai infekcijas céloniem, kurus iesp&jams
arstet. Nereti arT analizu rezultati var sniegt informaciju par slimibas smagumu — pieméram,
paaugstinats kreatinkinazes (KFK) limenis norada uz aktivu muskulu bojajumu.

Péc asins analizu veikS8anas var precizak izvéléties turpmakos izmekléjumus -
laboratorisko datu rezultati lauj arstam saprast, vai nepiecieSami papildu izmekl&jumi, pieméram,
genétiskie testi, elektromiografija vai magnétiskas rezonanses izmekléjums muskuliem.

Rekomendéjami bitu sekojosi laboratoriskie izmeklgjumi z.2122.2.2;

Laboratoriska analize Diagnostiska nozime Apmaksas Komentari
kartiba
KFK Paaugstinats daudzu Apmaksa Viegli paaugstinata
(Kreatinfosfokinazes) miopatiju un muskulu ambulatori. rezultata
asins seruma distrofiju gadijuma, bet Sobrid nav gadijuma,
var bt normals dazu nosutijuma jaatkarto péec 30
retu slimibu gadijuma. ierobezojumu, dienam, pirms tam

tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta

7 dienas ieverojot
bazes fizisko
aktivitates [Tmeni

[tdzekliem.
ALAT Lai izvértétu aknu Apmaksa Var bt
(alanTinaminotransferaze) | stavokli — metabolu ambulatori. paaugstinats, ja ir
asins seruma traucéjumu gadijuma Sobrid nav izteikts KFK
nositijuma paaugstinajums
ierobezojumu,

tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
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Kreatinins Izvérté nieru funkciju Apmaksa n/o
asins seruma ambulatori.
Sobrid nav
nosutijuma
ierobezojumu,
tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
Natrijs Izmaintts Na [imenis var | Apmaksa n/o
asins seruma atdarinat neiromuskularu | ambulatori.
slimibu simptomus. Sobrid nav
nosutijuma
ierobezojumu,
tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
[tdzekliem.
Kalijs Izmainits K [Tmenis var Apmaksa n/o
asins seruma atdarinat neiromuskularu | ambulatori.
slimTbu simptomus un tos | Sobrid nav
pastiprinat. Svarigi ar1 nosutijuma
noverot K izmainas ierobezojumu,
periodiskas paralizes tas atlauts gan
krizes laika — gimenes arstiem,
hiperkaliemiska vai gan
hipokali€miska specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
Kalcijs Hipokalcémija un Apmaksa n/o
asins seruma hiperkalciémija var imitét | ambulatori.
vai pastiprinat Sobrid nav
neiromuskularus nositijuma
simptomus, un tas janem [ ierobeZojumu,

véra muskulu vajuma,
krampju vai tetanijas
diferencialdiagnozes
gadijuma.

tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
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Magnijs Magnija trakums ir Apmaksa n/o
asins seruma izplatits muskulu slimibu | ambulatori.
gadijuma un var veicinat | Sobrid nav
muskulu vajumu un nosutijuma
atrofiju. ierobezojumu,
tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
Fosfors Hipofosfatémija var Apmaksa n/o
asins seruma pastiprinat vai imitét ambulatori.
neiromuskularu vajumu, | Sobrid nav
Tpasi kritiski slimiem nosutijuma
pacientiem, péc ierobezojumu,
operacijam vai uztura tas atlauts gan
terapijas uzsaksanas gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
[tdzekliem.
Glikoze Cukura diabéts — var bat | Apmaksa n/o
asins seruma polineiropatijas pazimes | ambulatori.
Sobrid nav
nosutijuma
ierobezojumu,
tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
TSH (tireotropais Vari atdarinat Apmaksa n/o
hormons) neiromuskularus ambulatori.
asins seruma simptomus, ja ir hiper — Sobrid nav
vai hipotireoze nositijuma
ierobezojumu,

tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
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B12 vitamins Deficits var izraisit gan Apmaksa n/o
asins seruma centralas, gan periferas | ambulatori.
nervu sistémas Sobrid nav
bojajumus - nosutijuma
polineiropatija ierobezojumu,
tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
D vitamins D vitamina trGkums ir Apmaksa n/o
asins seruma izplatits pacientiem ar ambulatori.
hroniskam Sobrid nav
neiromuskularam sapém | nosatijuma
un var saasinat pamata ierobezojumu,
esoSos neiromuskularus | tas atlauts gan
traucéjumus. gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
[tdzekliem.
ANA (antinuklearas Pozitiva ANA var liecinat | Apmaksa ANA pozitivais
antivielas 1gG) par autoiminu slimibu, ambulatori. rezultats nav
asins seruma kas var ietekmét Sobrid nav specifisks, un to
muskulus un nervus. nosatijuma var konstatét
ierobezojumu, dazadu autoiminu

tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.

slimibu gadijuma
un dazkart art
veseliem
cilvekiem.

ENA (ekstrahétas
nueklearas antivielas)
panelis

asins seruma

Anti-Jo-1 ir cieSi saistita
ar miozitu un intersticialu
plausu slimibu.

Apmaksa
ambulatori.
Sobrid nav
nositijuma
ierobezojumu,
tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.

n/o
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RF (Reimatoidais faktors) | Reimatoida faktora Apmaksa n/o
asins seruma pozitivais rezultats ambulatori.
palielina risku saslimt ar | Sobrid nav
RA neiromuskularam nosutijuma
komplikacijam, 1pasi ierobezojumu,
periféro neiropatiju un tas atlauts gan
miopatiju. gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
Anti-HIV 1, HIV 2 + HIV Palidz noteikt iekaisuma | Apmaksa n/o
Ag miopatijas iesp&jamo ambulatori.
klatbitni (pieméram, Sobrid nav
polimiozitu, nosutijuma
dermatomiozitu). ierobezojumu,
tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
[tdzekliem.
Anti-Borrelia burgdorferi | Palidz noteikt iekaisuma | Apmaksa n/o
IgG, IgM miopatijas iespéjamo ambulatori.
klatbitni (pieméram, Sobrid nav
polimiozitu, nosutijuma
dermatomiozitu). ierobezojumu,
tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
HBsAg Palidz noteikt iekaisuma | Apmaksa n/o
miopatijas iesp&jamo ambulatori.
klatbatni (pieméram, Sobrid nav
polimiozitu, nositijuma
dermatomiozitu). ierobezojumu,

tas atlauts gan
gimenes arstiem,
gan
specialistiem par
valsts budzeta
lidzekliem.
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Ka papildinosSi izmekléjumi RNS aizdomu gadijuma ir sekojosi "=z

Izmekl€juma veids

Diagnostiska nozime

Apmaksas kartiba

Elektromiografija

Novérté muskulu elektrisko
aktivitati miera stavokli un
sarausanas laika.

Diferencé miopatiskus
(muskulu) un neirogénus
(nervu vai motorisko neironu)
traucéjumus.

Atklaj anomalijas, pieméram,
fibrilacijas potencialus,
fascikulacijas un miotoniskas
izlades.

gimenes arsta vai specialista
(bérnu neirologa, neirologa)
nosutijums un izmekléjums tiek
veikts arstniecibas iestade, kas
ir [lgumattiecibas ar Nacionalo
veselibas dienestu (NVD)

Neirografija

Izméra elektrisko signalu
atrumu un stiprumu periférajos
nervos.

Identificét demieliniz€josas un
aksonalas neiropatijas.

gimenes arsta vai specialista
(bérnu neirologa, neirologa)
nosatijums un izmeklgjums tiek
veikts arstniecibas iestadé, kas
ir [lgumattiecibas ar Nacionalo
veselibas dienestu (NVD)

Atkartota nervu
stimulacija un vienas
8kiedras EMG (SFEMG)

Specializéti testi
neiromuskularo savienojumu
traucéjumu (pieméram,
myasthenia gravis, Lambert-
Eaton sindroms) noteikSanai.
SFEMG ir |oti jutigs, lai noteiktu
patologisku neiromuskularo
transmisiju.

gimenes arsta vai specialista
(bérnu neirologa, neirologa)
nosutijums un izmekléjums tiek
veikts arstniecibas iestadé, kas
ir lgumattiecibas ar Nacionalo
veselibas dienestu (NVD)

Magnétiska rezonanse
muskuliem —
proksimalam un distalam
kaju muskulu grupam

Vizualizé muskulu iesaistes,
tauku aizvietoSanas, taskas un
iekaisuma modelus.

Palidz atskirt distrofiskas un
nedistrofiskas miopatijas.
Atseviskos gadijumos palidz
izvéléties biopsijas vietu.

Specialista (bérnu neirologa,
neirologa) nositijums un
izmeklgjums tiek veikts
arstniecibas iestade, kas ir
llgumattiecibas ar Nacionalo
veselibas dienestu (NVD)

Muskulu un nervu
ultrasonografija

Noderiga virspuséjo muskulu
un periféro nervu novértésanai.
Arvien biezak tiek izmantots
periféro neiropatiju gadijumos.

Specialista (bérnu neirologa,
neirologa) nosatijums un
izmeklgjums tiek veikts
arstniecibas iestade, kas ir
llgumattiecibas ar Nacionalo
veselibas dienestu (NVD)
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Galvas smadzenu un
muguras smadzenu
magnétiskas rezonanses
izmekl€jums

indicéts, ja ir kliniskais
aizdomas par centralas nervu
sistémas iesaistiSanos.

Specialista (bérnu neirologa,
neirologa) nosatijums un
izmekl€jums tiek veikts
arstniecibas iestade, kas ir
llgumattiecibas ar Nacionalo
veselibas dienestu (NVD)

Muskulu biopsija

Histopatologiska diagnostika.
Pielietojama iznémumu
gadijumos, kad citi testi (arT
genétiska izmekléSana) nav
shiegusi rezultatus un nav

Specialista (bérnu neirologa,
neirologa) nosatijums un
izmeklgjums tiek veikts
arstniecibas iestade, kas ir
[lgumattiecibas ar Nacionalo

noteikta saslimSana. veselibas dienestu (NVD)

Nemot véra ilgstoSo gaidiSanas laiku rinda uz arsta-genétika konsultaciju, neirologam vai
bérnu neirologam Latvija ir iespéja nosutit pacientu uz noteiktiem genétiskiem izmekléjumiem vél
pirms genétika konsultacijas. lzmeklgjumi tiek veikti Bérnu kliniskas universitates slimnicas
(BKUS) laboratorija un $o izmekléjumu nosatisanas kartiba un nepiecieSama dokumentacija ir
aprakstita BKUS interneta vietné: htips://www.bkus.|v/lv/genetiskie-izmeklejumi-neirologiem
(skat. pielikuma) . Sada kartiba pieejami izmeklgjumi $obrid ir:

Spinalas muskulu atrofijas diagnostika (SMN7 un SMN2 génu kopiju skaita noteikSana ar MLPA
metodi) - apmaksa ambulatori ar bérna neirologa vai neirologa nosatijumu

Sarko-Mari-Tata slimibas 1A (CMT1A) un Hereditaras kompresijas neiropatijas diagnostika
(PMP22 géna kopiju skaita noteik§ana ar MLPA metodi) - apmaksa ambulatori ar bérna neirologa
vai neirologa nosuatijumu

Miotoniskas distrofijas 1. tipa diagnostika (DMPK géna CTG atkartojumu skaita noteikSana ar
kvantitativas PKR metodi) - apmaksa ambulatori ar bérna neirologa vai neirologa nosutijumu

7. Diagnostiskie testi neliecina par neirologisku saslim$anu

Ja diagnostiskie izmekléjumi neliecina par neirologisku saslim$anu, pacienta stdzibu
iemesls javerté talak, izmekl&jot citas iespéjamas slimibas. Sada gadijuma pacients tiek novirzits
uz citu saslim$anu izmekléSanu, pieméram, pie cita profila specialista, lai noskaidrotu simptomu
céloni. Ja nav skaidras alternativas diagnozes vai simptomi ir nespecifiski, pacientam ieteicama
atkartota novéroSana pie specialista dinamika, lai laika gaita izvértetu simptomu attistibu un
nepiecieSamibas gadijuma veiktu atkartotus vai papildu izmekl€jumus. Tadéjadi, ja diagnostiskie
testi neapstiprina neirologisku saslim$anu, ir svarigi turpinat pacienta izmekléSanu vai
novéroSanu, lai nodroSinatu visaptveroSu apripi un nepalaistu garam citu potenciali nozimigu
saslimsanu.

8. Neneirologiska rakstura saslimsana
Ja tiek konstatéta neneirologiska saslim$ana, ir jauzsak atbilstoSa arstéSana vai pacienta

noveéroSana atbilstoSi konkrétajai diagnozei. Tomér §ads atradums pilniba neizslédz iespéju, ka
nakotné varétu attistities neiromuskulara saslim8ana. Pacientam var paradities jauni simptomi
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vai eso8ie simptomi var progresét, tapéc ir svarigi saglabat modribu un nepiecieSamibas
gadijuma atkartoti izvértét pacienta stavokli.

Biezakas neneirologiskas slimibas ar lldzigiem simptomiem::

+ Endokrinas slimibas - Hipotireoze (vairogdziedzera nepietiekamiba) — var izraistt muskulu
vajumu, krampjus, stivumu; Hiperkalciémija vai hipokalciémija — elektrolitu trauc&jumi
izraisa muskulu vajumu, krampjus, dazkart arT juSanas traucéjumus.

o Adisona slimiba (virsnieru mazspéja) — izteikts vajums, nogurums, muskulu sapes.

¢ Infekcijas slimibas - hroniskas virusu vai bakterialas infekcijas (pieméram, Laima slimiba,
HIV, gripas komplikacijas) var izraisit ilgstoSu vajumu un muskulu sapes.

e Autoimidnas slimtbas - Sistémiska sarkana vilkéde, reimatoidais artrits, vaskuliti — var
izraistt muskulu sapes, stivumu, vajumu, kas atgadina neiromuskularu slimibu simptomus.

e Metaboliski traucéjumi - Cukura diabéts (1ipasi ar komplikacijam, pieméram,
polineiropatiju) — rodas nejutigums, tirpSana, vajums.

e Hroniska nieru mazspéja — toksinu uzkrasanas var radit muskulu vajumu un krampjus.

e Psihogeéni traucéjumi - Somatizacijas traucéjumi, depresija vai trauksme bieZi izpauzas ar
nespecifisku vajumu, nogurumu, sadzibam par muskulu sapém.

9. Cita neirologiska saslim$ana

Ja pacienta diagnostiskie izmekléjumi un kliniska aina norada uz neirologisku saslim$anu,
kas nav neiromuskulara, tiek noteikta konkréta diagnoze un uzsakta atbilsto$a arstésana. Saja
posma svarigi nodroSinat, ka terapija un uzraudziba tiek pielagota tiesi identificétajai
neirologiskajai slimibai, pieméram, diska tricei ar radikulopatiju, multiplai sklerozei,
cerebrovaskularai slimibai vai citam centralas vai periféras nervu sistémas patologijam.

Tabula ir uzskaititas, biezdkas neirologiskas saslim$anas, kuras var atdarinat
neiromuskularas saslimSanas:

Slimiba Kopigie simptomi Dignostika Terapijas ICD 10
ar NMS pamatprincips
DemielinizéjoSas | Vajums, Galvas un muguras sm. | Slimibu G35,
saslimSanas spasticitate, MR, LP, izsauktie | modificéjoSa G36,
(Multipla nogurums potenicali, analizes terapija, G37
skleroze) rehabilitacija,
steroid pulsa
terapija

Lumbala vai | IzstarojoSas Neirologiska Rehabilitacija, M51.1,
torakalas dalas | sapes izmekléSana, MR m/k | kirurgija, M51.2,
diska trice (radikulopatija) kraSu vai jostas dalai, | simptomatiska M51.0

ekstremitatés; EMG terapija

Muskulu  vajums

un atrofija skartaja

nervu rajona;

JuSanas

traucéjumi

(nejutigums,

tirpdana, tirpSana,

parestézija);
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samazinati refleksi
vai to iztrdkums

Hereditara Progreséjosa MR galvas un muguras | Simptomatsika, G114
spastiska apaksejo smadzeném, genétiska | nespecifiskas
paraparéze ekstremitasu testéSana intervences
spastika ar
vajumu, gaitas
traucéjumi
Cervikala Vajums, MR muguras sm. Kirurgiska M47.1
spondilotiska spasticitate, Neirologiska dekompresija,
mielopatija jusanas izmekléSana simptomatiska
traucéjumi, gaitas terapija
traucéjumi,
Insults Plasa un dazada [ MR galvas smadzenem | Akuta stadija | 163.-,
(smadzenu neirologiska ar angiografiju trombolize, 161.-,
infarkts vai | simptomatika - trombektomija. 160.-,
hemoragija) pékdns  vajums, Sekundara 164
paréze, sejas profilakse,
asimetrija, redzes simptomatiska
traucéjumi, terapija,
dubulto$anas u.c. rehabilitacija
Smadzenu PlaSa un dazada | MR galvas | Kirurgiska Cc71.-,
audzéjs (gliomam [ neirologiska smadzeném, biopsija terapija, staru | D33.-,
meningioma u.c.) | simptomatika - terapija, D32.-,
vajums, krampiji, kimijterapija,
juSanas izmainas, simptomatiska
kognitivas vai terapija
uzvedibas (pretepilepsijas
izmainas atkariba terapija)

no lokalizacijas
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Funkcionali Vajums, paralize, | Kliniskais novértéjums | Multidisciplinara F44.-

neirologiski patologiskas (pieméram, Havera | pieeja (neirologija,
traucéjumi kustibas, gaitas | simptoms), psihiatrija,
traucéjumi,  kas | Strukturalu/organisku fizioterapija),
nav izskaidrojami | célonu izslégSana Kognitivi
ar organisku uzvedibas terapija
slimibu.

10. Terapija un uzraudziba atbilstosi diagnozei

Pacientam ir konstatéta konkréta neirologiska saslim$ana (kas nav neiromuskulara), tiek
uzsakta terapija un nodro$inata regulara uzraudziba atbilsto$i noteiktajai diagnozei. Arstéanas
pieeja tiek izveléta, balstoties uz konkrétas slimibas kliniskajam vadlinijam un pacienta
individualajam vajadzibam, pieméram, medikamentoza terapija, rehabilitacija, simptomatiska
arstéSana vai dzivesveida pielagojumi.

specialista konsultacijas un nepiecieSamibas gadijuma pielagojot terapiju. Pacientam un vina
gimenei jasniedz informacija par simptomiem, kas varétu liecinat par neiromuskularas slimibas
attistibu nakotné, pieméram, ja paradas progreséjoss muskulu vajums, jauni jusanas vai kustibu
trauc&jumi, elpoSanas vai riSanas gritibas. Sada pieeja nodro$ina, ka pacients sanem
visaptveroSu apripi atbilstoSi konstatétajai neirologiskajai saslim$anai, vienlaikus saglabajot
modribu attieciba uz iespéjamam izmainam, kas varétu noradit uz neiromuskularu patologiju
nakotne.

Sada pieeja nodrosina, ka pacients sanem mérkétu arstéSanu un tiek dinamiski
uzraudzits, lai savlaicigi pamanitu iesp&jamas izmainas veselibas stavokli un nepielautu
neiromuskularas slimtbas novélotu diagnostiku.

11. Aizdomas par/apstiprinata genétiski noteikta NMS

Neiromuskularas slimibas ir plasa reto slimibu grupa ar loti dazddam kliniskajam
izpausmém un to pamata var bt loti atSkirigi genétiskie céloni, kuru noteikS8ana var prasit
vienkarSakus vai loti kompleksus genétiskos izmeklgjumus=. Tai pat laikd slimibam, kuras
apvienotas dazadas NMS apaks$grupas, galvenie simptomi ir kopigi un bez {enétiskas
izmekléSanas bieZi vien nav iesp&jams precizét slimibas diagnozi apakstipa limeni. Vél citi
iemesli, kdapéc NMS diagnostika genétiskajai izmekléSanai ir |oti svariga loma, ir: 1) ta var bat
izmaksu efektivaka, aiztaupot pacientam dazadu atkartotu, t.sk. invazivu, izmekléjumu veikSanu
(piem., muskulu vai nervu biopsija) un saisinat reto slimibu pacienta diagnostisko odiseju; 2)
preciza genétiska diagnoze var precizét kliniskas apripes taktiku art slimibam, kuram Sobrid vél
nav specifiskas etiologiskas arstéSanas iespéjas; 3) genétiska célona atklaSanai var bat pozitiva
psihologiska ietekme uz pacientu vai vina gimenes locekliem; 4) genétiska célona atklasana ir
nepiecieSama reproduktivo izvélu izdariSana, jo slimibas atkartoSanas risks ir atkarigs no tas
iedzim$anas tipa un bez zindma genétiska célona nav iesp&jama prenatala vai pirmsimplantacijas
diagnostika.z NMS iesaistito génu skaits pastavigi aug un Sobrid ir zinami jau vairak ka 600 dazadi
iesaistitie géni, kuru traucé&jumi var izraisit dazadas NMS.=
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Lidz ar to, ja kliniskad izmekléSana un diagnostiskie testi nelauj pacientam apstiprinat
konkrétas genétiski noteiktas NMS diagnozi, tacu tajos ir norades par genétiski noteiktu slimibu,
pacientu nepiecieSams nositit uz arsta-genétika konsultaciju, kuras laika tiek lemts par
atbilsto§ako genétiskas izmekléSanas metodi un, nepiecieSamibas gadijuma, tiek organizéts
konsilijs genétiskas izmekléSanas veikSanai.

Ja 6. punkta minéto izmekléjumu rezultata pacientam tiek apstiprinata genétiski noteiktas
NMS diagnoze, pacientu nepiecieSams nosutit uz arsta-genétika konsultaciju, kuras laika
pacientam tiek izskaidroti slimibas izcelsmes céloni, padrmantoSanas tips un slimibas iesp&jama
ietekme uz pacienta gimenes locekliem vai talakas pakapes radiniekiem, radinieku testéSanas
taktika, slimibas atkartoSanas risks pacienta bérniem, Jimenes planoSanas un antenatalas
izmekléSanas iespéjas u.c. jautajumi (plasak tiek apskatiti 51 algoritma 14. punkta).

12. Negenétiski noteikta neiromuskulara saslimsana

Pacientam, balstoties uz klinisko ainu un izmeklgjumu rezultatiem, ir skaidri noteikta reta
neiromuskulara saslim$ana, tacu genétiskie testi nav nepiecieSami, jo diagnozi var noteikt péc
kitniskajiem un laboratoriskajiem datiem, pieméram, iegltas neiromuskularas slimibas,
autoimunas neiromuskularas slimibas, noteiktas muskulu distrofijas ar raksturigu fenotipu.
Geneétiskie testi ir tehniski sarezgtti vai pieejami tikai ierobezota apjoma, un to rezultati neietekme
arstéSanas taktiku vai pacienta vadibu konkrétaja situacija, ka arl nereti genétiskie testi var
nesniegt pilnu diagnostisko informaciju, jo ne visas mutacijas ir identificéjamas ar pasreizéjam
metodém vai arT genétiska heterogenitate ir parak liela, diagnoze tiek balstita uz kliniskajiem
simptomiem, detalizétu neirologisko izmekléSanu, laboratoriskiem un/vai attéldiagnostikas
rezultatiem. Saja gadijuma arstéSana un novéro$ana tiek uzsakta atbilstosi noteiktajai
neiromuskularajai saslim$anai, negaidot genétisko testu rezultatus. Ja nakotné paradas jauni
simptomi vai rodas nepiecieSamiba precizét diagnozi, pieméram, gimenes planosanas jautajumi,
var tikt izvertéta genétisko izmekléjumu atkartota vai paplasinata veik§ana, pacientam un gimenei
tiek sniegta informacija par diagnozes batibu, arstéSanas iesp&jam un nepiecieSamibu sekot [1dzi
veselibas stavoklim dinamika, Sada pieeja lauj efektivi uzsakt arstéSanu un nodrosinat pacientam
atbilstoSu aprapi arT tad, ja genétiska diagnostika nav veikta vai nav sniegusi izsmeloSu
informaciju.

13. Nespecifiskas intervences (rehabilitacija, simptomatiska terapija)

Nespecifiskas intervences ir terapijas un rehabilitacijas pasakumi, kas nav tiesi vérsti uz
konkrétas slimibas patogenézi, bet palidz uzlabot pacienta funkcionalo stavokli, mazinat
simptomus un uzlabot dzives kvalitati. Sis intervences ir Tpasi svarigas situacijas, kad nav
iespéjama specifiska arstéSana vai diagnoze nav pilniba precizéta, ka art visparéja simptomu
mazinasana un pacienta adaptacija ikdienas dzivei.

Nespecifiskas intervences galvenokart ietverss:

o Simptomatiska terapija: vérsta uz simptomu mazindSanu (pieméram, sapju, muskulu
vajuma, krampju, stivuma samazinasana).

e Rehabilitacija: fiziskas aktivitates, vingrojumi, fizioterapija, ergoterapija, kas palidz uzturét
vai uzlabot kustibu apjomu, spéku, koordinaciju un neatkaribu ikdienas aktivitatés.

o Paliglidzeklu un ortozu izmantoSana: lai atvieglotu parvietoSanos, uzlabotu droSibu un
samazinatu deformaciju risku.

o Psihosocialais atbalsts: psihologa, sociala darbinieka vai atbalsta grupu iesaiste, lai
palidzétu pacientam un gimenei pielagoties dzivei ar hronisku slimibu.
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14. Medicinas genétika konsultacija / genétiska izmeklé$ana

Saja algoritma medicinas genétika konsultacija pacientam var bat nepiecieSama trijas kliniskajas
situacijas:

o AtbilstoSi algoritma 4. punktam (sk. ieprieks).

o AtbilstoSi algoritma 11. punktam, ja tiek apstiprinata genétiski noteiktas NMS diagnoze.
Péc diagnozes apstiprindSanas arsts-genétikis pacientam izskaidro genétiska
izmekléjuma rezultatus, sniedz visparéju informaciju par apstiprinato slimibu un slimibas
gaitas vai prognozes niansém, kas saistitas ar konkréta genétiska varianta genotipa-
fenotipa korelaciju, ja tadi dati ir pieejami zinatniskajas publikacijas. Tiek parrunatas
slimibas paslaik kiiniskaja praksé apstiprinatas arsté$anas iespéjas un pétijumos esosie
arstéSanas virzieni, ja tadi ir. Parrunatas iespé&jas iesaistities Latvijas vai starptautiska
méroga NMS pacientu datu kolekcijas vai registros. Pacientam tiek izskaidrots slimibas
iedzimSanas tips un slimibas iesp&jama ietekme uz pacienta gimenes locekliem vai
talakas pakapes radiniekiem, radinieku testéSanas taktika, slimibas atkarto$anas risks
pacienta bérniem, gimenes plano$anas un antenatalas izmekléSanas iespéjas.

Nemot veérad plaso konsultacija ieklauto klinisko aspektu klastu, pacientam var bat
nepiecieSama atkartota arsta-genétika konsultacija sanemtas informacijas precizéSanai vai
papildus jautajumu izrunasanai.

o AtbilstoSi algoritma 11. punktam, ja kliniska izmekléSana un diagnostiskie testi nelauj
pacientam apstiprinat konkrétas genétiski noteiktas NMS diagnozi, tacu tajos ir norades
par genétiski noteiktu slimibu. Saja gadijuma, atkariba no aizdomu limena un specifiskas
NMS diagnozes grupas var tikt izmantotas dazadas DNS diagnostikas metodes. Nemot
véra dazados genétiskos mehanismus, kas ir par céloni dazadu NMS attistiba (génu
kodéjosas dalas punktveida mutacijas, génu strukturalas parmainas — viena vai vairaku
eksonu vai visa géna delécijas, duplikacijas, inversijas, translokacijas u.c., nukleotidu
atkartojumu skaita izmainas, génu nekodé&joSo dalu (intronu) patogéni varianti,
mitohondrialas DNS patogéni varianti), Sobrid nav vienas DNS diagnostikas metodes, ar
kuru ir iespéjams parbaudit visus iesp€jamos slimibu izraisoSos variantus. Tapéc
pacientam genétiskd izmekléSana var ieklaut vairaku DNS diagnostikas metozu
pielietoSanu, ka arT citu klinisko un biokimisko izmekléSanas metozu izmantoSanu gan
paraléli, gan pakapeniskas testéSanas veida. Dalu no DNS diagnostikas metodém valsts
apmaksata kartiba ir iespéjams veikt ar arsta-genétika nosatijumu, citam ir nepiecieSams
arstu konsilijs ar arsta-genétika piedaliSanos.

Genétiska izmekléSana var dot arT neskaidrus rezultatus (neskaidras kliniskas nozimes
varianti NMS saistitos génos), $ada gadijuma var bat nepiecieSama atkartota neirologiska
pacienta izvértéSana vai papildus negenétisku izmekléjumu veikSana (reversa fenotipésana).
Sis papildus izvértéSanas rezultati var laut reklasificét neskaidras nozimes variantu par
patogénu vai ticami patogénu variantu un apstiprinat pacientam NMS diagnozi, vai, tieSi
otradi, reklasificét to par labdabigu gimenes variantu, kas nav iesaistits pacienta simptomu
izraisi8ana.«

15. Netiek apstiprinata genétiska patologija

Nemot véra kompleksos genétiskos mehanismus, kas var izraisit genétiskas slimibas un
to, ka 3Sobrid neeksiste DNS diagnostikas metodes, kas spétu izslégt pilnigi visus Sos
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mehanismus, ar genétiskas izmekléSanas metodém nav iespéjams izslégt genétiskas slimibas
esamibu pacientam. Neiromuskularo pacientu dala, kuriem genétiskie izmekl&jumi lauj precizét
diagnozi, zinatniskajas publikacijas svarstas plasas robezas starp 26% un 57% pacientu== Tas
nozimé, ka lielai dalai NMS pacientu genétiska diagnoze joprojam netiek sasniegta, tas ir janem
véra art 8T algoritma konteksta, jo pacientam nevar tikt liegta pieeja multidisciplinaras komandas
apripei un talakai izmekléSanai arT negativa genétiskas testéSanas rezultata gadijuma. Ja péc
visu pacienta sddzibam atbilstoSo genétisko izmekléjumu veikSanas pacientam @enétiska
diagnoze netiek apstiprinata, tomér neirologa izvértéSana aizdomas, ka pacienta sidzibam ir
genétiska etiologija, saglabajas augstd lmeni, medicinas genétika kompetencé ir pieskirt
pacientam retas slimibas kodu ORPHA:616874 (reta slimiba bez noteiktas genétiskas diagnozes
péc pilnas izmekléSanas).#

Neskaidras kliniskas nozimes varianti genétiskas izmekléSanas rezultatos neapstiprina
un neizslédz genétisku slimibu, iespéju robezas veicama papildus izmekléSana atklato variantu
reklasifikacijai (sk. arT 14. punkta). Ir iesp&jams, ka ari papildus izmekléjumi nelauj reklasificét
atklato neskaidras nozimes variantu, tadda gadijuma rekomend€jama atkartota varianta
izvértéSana péc ilgstosaka laika perioda (4-5 gadi).

Ja péc negativas genétiskas izmekléSanas aizdomas par genétisku simptomu céloni
batiski samazinas, pacients turpina izmeklé$anu / novéro$anu pie neirologa vai gimenes arsta,
ka arT vinam var bat pieejamas nespecifiskas intervences, kas vérstas uz simptomu
samazinasanu.

16. Tiek apstiprinata reta NMS

Pacientam, veicot genétiskos izmekléjumus vai arT péc skaidras kiinisko simptomu un
diagnostisko izmekl&jumu norades, ir konstatéta reta neiromuskulara saslim$ana. Sadu diagnozi
var noteikt gan péc neirologa vai bérnu neirologa, gan art arsta genétika noziméjuma, ja ir
aizdomas par iedzimtu neiromuskularu slimibu. Genétiska izmekléSana lauj identificét specifiskas
genétiskas izmainas (mutacijas), kas ir saistitas ar konkrétdm neiromuskularam slimibam.

Diagnoze tiek uzskatita par apstiprinatu, ja pastav skaidra korelacija starp pacienta
klinisko ainu (fenotipu) un atklato genétisko izmainu (genotipu), vai arl atseviSku retu
neiromuskularu saslim8anu gadijuma péc skaidriem kliniskiem simptomiem, un diagnozi pamato
diagnostiskie izmekl&jumi.

Genétiski noteiktas saslim$8anas gadijuma nozimé, ka genétiska atradne izskaidro
pacienta simptomus un atbilst konkrétai neiromuskularai slimibai. Sada gadijuma tiek noteikta
genétiski apstiprinata neiromuskulara saslim$ana, kas lauj izvéléties piemérotako arstésanas un
novéroSanas taktiku, ka art sniegt genétisko konsultaciju gimenei.

Retas neiromuskularas saslim$anas, kuras tiek noteiktas, iedala 4 lielas neiromuskularu
slimtbu grupas:

Miopatijas - muskulu saslimSanas,
Motoneirona slimibas,

Neiropatijas,

Neiromuskularas parvades slimibas.

Powbh=
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17. Muskulu saslimS$anas

Retas neiromuskularas slimibas, kas pazistamas ka miopatijas (muskulu
saslimSanas) = = un muskulu distrofijas, ir daudzveidiga traucéjumu grupa, kas
galvenokart skar skeleta muskulus un izraisa muskulu vajumu un funkcionalus
traucéjumus.

1. ledzimtas miopatijas (ICD-10 G71.2; ICD-11 8C72)

ledzimtas miopatijas ir iedzimti muskulu darbibas trauc&jumi, kas novérojami kop$
dzimS8anas vai agrad bérniba un ko raksturo specifiskas muskulu Skiedru struktiras
anomalijas.

SaslimSana ICD10~» ORPHA kods=  ICD11«
Centrala kodola slimiba G71.2 ORPHA:597 8C72
Nemalina miopatija G71.2 ORPHA:607 8C72

Centronukleara (miotubulara) miopatija G71.2 ORPHA:596 8C72

Multiminikodolu (Multiminicore)saslim$ana G71.2 ORPHA:598 8C72

ledzimta muskulu Skiedru tipa disproporcija G71.2 ORPHA:324581 8C72

ledzimta miopatija, nenoteikta G71.2 ORPHA:97245 8C72
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2. Metaboliskas miopatijas
Metaboliskas miopatijas rodas muskulu vielmaina iesaistito enzimu defektu dél, kas izraisa
fiziskas slodzes nepanesamibu, krampjus vai epizodisku vajumu.

Saslim$ana ICD10 ORPHA kods ICD11

Pompes slimiba E74.02 ORPHA:365 5C51.0

McArdle slimiba (miofosforilazes deficits) E74.0 ORPHA:357 5C51.1

Karnitina palmitoiltransferazes |l deficits E71.3 ORPHA:377 5C51.2

Fosfofruktokinazes deficits (Tarui slimiba) E74.0 ORPHA:364 5C51.3

3. lekaisuma miopatijas
Tas ir autoimtnas muskulu slimibas ar muskulu iekaisumu un vajumu, biezi vien ar
ekstramuskularu iesaistisanos.

SaslimSana ICD10 ORPHA kods ICD11

Dermatomiozits M33.1 ORPHA:239 4A41.0
Polimiozits M33.2 ORPHA:902 4A41 1
leklauSanas kermena miozits G72.4 ORPHA:382 4A41.2

Imdnmediéta nekrotizéjoSa miopatija G72.4 ORPHA:94099 4A41.Y



4. Miofibrilaras miopatijas

Slimibu grupa, kas saistita ar patologisku olbaltumvielu uzkra$anos muskulu Skiedras, kas

izraisa progreséjosu vajumu.

SaslimSana ICD10 ORPHA kods ICD11

Miofibrilara miopatija G71.2 ORPHA:593 8C76

5. Citas ievérojamas retas miopatijas

SaslimSana

Ripling muskulu slimiba

Miozina uzglabasanas miopatija

Betlem miopatija

Ulriha iedzimta muskulu distrofija

Mitohondrialas miopatijas (pieméram, MELAS, MERRF).

ICD10

G72.8

G71.2

G71.2

G71.2

G71.3

ORPHA kods

ORPHA:97238

ORPHA:53698

ORPHA:610

ORPHA:75840

ORPHA:68380

ICD11

8C7Z

8C72

8C72

8C72

8D02.0

28



6. Muskulu distrofijas

Muskulu distrofijas ir reta, iedzimtu neiromuskularu slimibu grupa, kam raksturigs progreséjoss
muskulu vajums, degeneracija un muskulu masas zudums. Katrs distrofijas veids atSkiras péc
genétiska célona, sakuma vecuma, skartajam muskulu grupam un progreséSanas atruma.

Saslim3ana ICD10 ORPHAkods ICD11
Muskulu distrofija (visparigi) G71.0 ORPHA:98473 8C70
DiSénu muskulu distrofija G71.0 ORPHA:98896 8C70.1
Bekeru muskulu distrofija G71.0 ORPHA:98897 8C70.0

Plecu - iegurnu muskulu distrofija  G71.0 ORPHA:98233 8C70.4

Facioskapulara muskulu distrofija  G71.02 ORPHA:872 8C70.3

Emerija-Dreifusa muskulu distrofija G71.0 ORPHA:98899 8C70.2

ledzimta muskulu distrofija G71.03 ORPHA:98234 8C70.6

Distala muskulu distrofija G71.0 ORPHA:98898 8C70.5

Okulofaringeala muskulu distrofija G71.0 ORPHA:998 8C70.Y
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Miotoniska distrofija

G71.11

18. Motorneironu slimibas

ORPHA:273

8C71.0

Motorneironu slimibas= ir progreséjosi neirodegenerativi traucéjumi, kas skar aug$éjo un/vai
apakséjo motorisko neironu, izraisot muskulu vajumu, atrofiju un invaliditati. Tas ir retas, bieZi
smagas un var bat iedzimtas vai sporadiskas.

SaslimSana

Amiotrofiska laterala skleroze
(ALS)

Primara laterala skleroze (PLS)

Progreséjosa bulbara paralize
(PBP)

Progreséjosa muskulu atrofija

(PMA)

Spinala muskulu atrofija (SMA)

Kenedija slimiba (SBMA)

Monomelu amiotrofija (MMA)

ICD10

G12.2

G12.2

G12.2

G12.2

G12.2

G12.2

G12.2

ORPHA kods

ORPHA:803

ORPHA:98609

ORPHA:98853

ORPHA:98854

ORPHA:70

ORPHA:206701

ORPHA:98855

ICD11

8B60.0

8B60.4

8B60.1

8B61

8C72

8B60

8B60.6
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Juvenila ALS/PLS G12.2 ORPHA:300605 (JALS), ORPHA:247604 8B60

(JPLS)

19. Neiropatijas

Neiropatijas« ir periféro nervu traucéjumi, ko raksturo tadi simptomi ka nejutigums, tirpSana, sapes
un muskulu vajums, kas biezi sakas kajas un rokas un dazkart izplatas proksimali. Tas var bat
sensoro, motorisko, autonomo vai jaukta tipa, un to céloni var but iedzimti, iegati (metaboliski,
toksiski, infekciozi) vai imunmediéti faktori. Diagnozes pamata ir kliniskais novértéjums un
izmekléjumi, un arstéSana ir vérsta uz célona novérsanu, simptomu mazinasanu un rehabilitaciju.

1. ledzimtas (hereditaras/genétiskas) neiropatijas«

Sis neiropatijas izraisa iedzimtas genétiskas mutacijas, un tas biezi paradas bérniba vai

pusaudzu vecuma.

SaslimSana

Sarko-Marie-Tooth slimiba (CMT)

Dejerine-Sottas slimiba (DSN)

HSAN (iedzimta/hereditara sensora un autonoma

neiropatija)

Refsum slimiba

Fridreiha ataksija (ar neiropatiju)

2. legltas neiropatijas

ICD10

G60.0

G60.0

G60.8

G60.1

G11.1

ORPHA
kods

ORPHA:558

ORPHA:646

ORPHA:377

ORPHA:282

ORPHA:95

ICD11

8C60.0

8C60.0

8C61.0

8C60.1

8A03.0

Sis neiropatijas attistas péc dzim$anas metabolisku, toksisku, infekcijas vai nezinamu

iemeslu dél.
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SaslimSana ICD10

Idiopatiska progreséjosa neiropatija G60.3

Neiropatija ar iedzimtu ataksiju G60.2

ORPHA kods  ICD11

ORPHA:98497 8C62.Z

ORPHA:98497 8C62.0

Citas iedzimtas un idiopatiskas neiropatijas G60.8, G60.9 ORPHA:98497 8C62.Z

3. Imunologiskas (iminmediétas) neiropatijas«

Tas izraisa patologiskas imlinas reakcijas, kas vérstas pret periférajiem nerviem. Tas var bt

akdtas vai hroniskas un biezi vien reagé uz iminterapiju.

SaslimSana

Gijéna - Baré sindroms

Hroniska iekaisuma demieliniz&jo8a polineiropatija (CIDP)

Multifokala motoriska neiropatija (MMN)

Paraproteinémiska demieliniz€jo$a neiropatija

ICD10

G61.0

G61.81

G61.82

G61.89

ORPHA kods ICD11

ORPHA:2108  8B61

ORPHA:317 8B62

ORPHA:712 8B63

ORPHA: 93599 8B64
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20. Neiromuskularas parvades slimibas

Neiromuskulara parvades (NMP) traucéjumi - ir retu slimibu grupa, ko raksturo traucéta
signalu parraide no motoriskajiem nerviem uz skeleta muskuliem. Sos traucdjumus var klasificét
péc etiologijas (autoiminie, iedzimti/genétiski, toksiski/metaboliski) un péc disfunkcijas vietas
(presinaptiskie, sinaptiskie vai postsinaptiskie).

Saslim$ana ICD10 ORPHA kods  ICD11
Miasténija G70.0 ORPHA:324 8C60.0
ledzimts miasteniskais sindroms G70.2 ORPHA:590 8C61
Lamberta ltona miasténiskais sindroms G70.80 ORPHA:740 8C60.2
Aizeka sindroms (iegita neiromiotonija) G70.81 ORPHA:98297 8C60.3
Botulisms (neiromuskularas parraides A05.1 (partika), ORPHA:409 1F62
traucéejumi) A48.5 (brice)

ledzimts gala plaksnes acetilholinesterazes G70.2 ORPHA:98867 8C60.1Y
deficits

ledzimti presinaptiskie traucéjumi (pieméram, G70.2 ORPHA:98866 8C60.1Z

holina acetiltransferazes deficits)

21. Multiprofesionalas komandas uzraudziba

Lai efektivi arstétu retus neiromuskularus traucéjumus, nepiecieSama multiprofesionalas
(multidisciplinaras) komandas pieeja »+. Komanda ir pielagota pacienta konkrétajai diagnozei un
mainigajam vajadzibam, bet parasti taja ietilpst $adi specialisti:

¢ Neirologs un bérnu neirologs, kurS vada diagnostisko procesu, nepartrauktu parvaldibu
un apripes koordinéSanu, atbilsto8i pacienta vecumam.

e Medicinas genétikis: veic genétisko testéSanu, konsulté un sniedz atbalstu gimenes
plano$ana,
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e Masa-specialiste: Koordiné apripi, izglito pacientus un gimenes un atbalsta ikdienas
vadibu.

o Fizikalas un rehabilitacias medicinas arsts: izvérté pacienta funkcionalo stavokli un
izstrada individualu rehabilitacijas planu, lai uzlabotu vai saglabatu pacienta ikdienas
dzives kvalitati. Vins koordiné multiprofesionalas komandas darbu, uzrauga rehabilitacijas
procesu un pielago terapiju atbilstoSi slimibas gaitai. Rehabilitologs art izgltto pacientu un
gimeni, ka arm nepiecieSamibas gadijuma nosita uz specializétiem atbalsta
pakalpojumiem.

o Fizioterapeits: novérté un vada mobilitati, kustibu funkcijas un rehabilitaciju. Veic regularu
pacienta stavokla izveértéjumu péc specialam pieldgotam novértéjuma skalam konkrétas
RNS gadijuma, lai sniegtu priekSstatu par klinisko simptomu attistibu un slimibas
progresésanu, kas palidz komandai pielagot terapijas planu.

e Ergoterapeits: Palidz veikt ikdienas dzives aktivitates un izmantot adaptivo aprikojumu.

+ Runas un valodas terapeits: Risina sazinas (valodas attistibas un izrunas gratibas) un
riSanas gratibas.

e Pneimonologs: ElpoSanas funkciju un komplikaciju uzraudziba un arstéSana, nozimé
nepiecieSamibas gadijuma arT miega izmekléjumu — poligrafiiju, lai izvértétu elpoSanas
traucéjumu nakts laika.

¢ Kardiologs: Novérté un arsté sirdsdarbibas trauc&jumus, kas ir raksturigi daudziem
neiromuskulariem traucéjumiem (piem. muskulu distrofijam),

o Dietas arsts vai uztura specialists: nodroSina uztura vajadzibas, jo 1pasi, ja ir traucéta
riSana.

e Socialais darbinieks vai psihologs: kas sniedz psihosocialu atbalstu pacientiem un
gimeném, ka ari palidz koordinét arpus dzives vietas vides pielago$anas jautajumus,

e Ortopéds, kur$ palidz arstét skeleta deformacijas vai kontraktiras, kas var rasties dzives
laika, ka ari organizé skoliozes apripes taktiku kopa ar fizioterapeitu,

o Paliativas apripes specialists: Palidz uzlabot dzives kvalitati slimibas gala stadija.

e Atkariba no trauceéjumiem var tikt iesaistits endokrinologs, nefrologs vai gastroenterologs.

22. Atbilstosi specifiska terapija, simptomatiska terapija, rehabilitacija.

Paslaik neiromuskularo slimibu arstédana tiek izmantotas vairakas specifiskas terapijas,
tostarp génu terapija, antisens oligonukleotidi, iminmoduléjosi Iidzekli, enzima aizvietoSanas
terapija un simptomatiska arstésana. Sis metodes lauj mérkét gan uz slimibas céloni, gan uz
simptomu mazinasanu, tadéjadi uzlabojot pacientu dzives kvalitati.««

Nakotnes jeb perspektivas terapijas balstas uz jaunakajiem biomedicinas sasniegumiem
— génu redigéSanu ar CRISPR/Cas9 tehnologiju, jaunam génu terapijam, molekulariem
inhibitoriem, k& arl personalizétu pieeju arstéana, Tpasi monogénu retajam slimibam. Sis
terapijas sola vél precizaku un efektivaku slimibu kontroli.«

Terapijas izvéle un pieejamiba vienmér ir atkariga no konkrétas slimibas, genétiskas
mutacijas veida un pacienta vecuma. Joma attistas |oti strauji, un daudzas perspektivas terapijas
jau ir klisko pétijumu faze vai tuvakaja laika var klat pieejamas pacientiem.«

Pasreizéjas terapijas iesp€jas retu neiromuskularo slimibu gadijuma ietver vairakas
inovativas pieejas, kuru efektivitate ir apstiprinata zinatniskos pétijumos.s Spinalas muskulu
atrofijas (SMA) arstéSana bitiska loma ir génu terapijai ar onasemnogene abeparvovec
(Zolgensma, pieejama Latvija 5gSMA jaundzimus$o skrininga atklatiem bérniem ar potencialu
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SMA 1 tipa attistibas risku), kas ievérojami uzlabo izdzivoSanu un motoras funkcijas, Tpasi ja
terapija uzsakta agrini. Papildus tiek izmantots antisens oligonukleotids nusinersen (Spinraza,
pieejama Latvija [1dz 18 gadu vecumam - uzsakot terapiju), ka art peroralais medikaments
risdiplam (Evrysdi - pieejama Latvija Iidz 18 gadu vecumam - uzsakot terapiju), kas arT uzlabo
funkcionalos raditajus un samazina nepiecieSamibu péc elpoSanas atbalsta.»

DiSéna muskulu distrofijas (DMD) arstéSana kliniskaja prakse tiek lietoti exon-skipping
antisens oligonukleotidi (piem., eteplirsen, golodirsen), kas veicina distrofina proteina sintézi un
uzlabo muskulu funkciju (nav pieejama Latvija paslaik), ka arT génu terapija ar delandistrogene
moxeparvovec (Elevidys), kas kltniskajos pétijumos pieradijusi slimibas progresijas paléninasanu
un motoras funkcijas uzlabo$anos (nav pieejama Latvija, ka arT uz 2025. gada jdliju nav Eiropas
medicinas agentiras apstiprinata terapija). Simptomatiskai arstéSanai joprojam izmanto
kortikosteroidus, kas palénina slimibas progresiju.

ALS (amiotrofas lateralas sklerozes) arstéSana tiek izmantots riluzols un edaravone, kas
nedaudz pagarina dzivildzi un uzlabo funkcionalos raditajus, savukart pacientiem ar SOD1
mutaciju pieejama mérkterapija ar tofersen. Miasténijas gravis gadijuma lieto imtnsupresantus,
plazmaferézi, IVIG un dazos gadijumos monoklonalas antivielas.

Kopuma $is terapijas batiski uzlabo dzives kvalitati un prognozi pacientiem ar retam
neiromuskularam slimibam, un to efektivitate ir apstiprinata daudzos starptautiskos pétijumos un
kltniskajas vadlnijas.=

Simptomatiskas terapijas un rehabilitacijas iespéjas apskatitas pie algoritma 13. sadalas.
Ta kopuma neatSkiras arm no gadijumiem, kad nav noteikta génétiska saslim$ana, bet ir
iespéjamas nespecifiskas intrevences izejot no aktualas slimibas simptomu batibas un pacientu
vajadzibas.

Informativs materials pacientiem

Algoritms palidz arstiem atri un precizi atpazit retas neiromuskularas slimibas, lai
uzsaktu nepiecieSamos izmekl€jumus un arstéSanu. Svarigi ir pievérst uzmanibu
“sarkanajiem karogiem” jeb bridinoSiem simptomiem, pieméram, pékSnam vai
progreséjoSam muskulu vajuma, risanas vai elpoSanas grutibam, ka ari lidzigam
slimibam gimené. Ja paradas $adi simptomi, gimenes arsts izvérté situaciju un, ja
nepiecieSams, nositta pie specialista. Diagnostikas laika tiek veikti asins analizu,
genétiskie un citi izmekléjumi, lai precizi noteiktu slimibas veidu.

Terapija tiek izvéléta atbilstoSi diagnozei, un ta var ietvert gan specifiskas zales,
gan rehabilitaciju. Pacienta apripé iesaistas multiprofesiondla komanda — neirologs,
genétikis, rehabilitacijas arsts, fizioterapeits un citi specialisti. Uzraudziba notiek regulari,
lai pielagotu arstéSanu un savlaicigi pamanitu izmainas veseliba. Sadarbiba ar arstu un
multiprofesionalu komandu palidz uzlabot dzives kvalitati un nodroSina savlaicigu
palidzibu.

35



Atsauces

1. McDonald CM. Clinical approach to the diagnostic evaluation of hereditary and acquired
neuromuscular diseases. Phys Med Rehabil Clin N Am. 2012 Aug;23(3):495-563. doi:
10.1016/j.pmr.2012.06.011. PMID: 22938875; PMCID: PMC3482409.

2. Mancuso M, Colitta A, Lavorato M, Van den Bergh P, Kirschner J, Kornblum C, Maggi L, Lamy
F, Lochmdller H, Nordstream M, Malfatti E, Ferlini A, Pareyson D, Silani V, Kleopa KA, de Visser
M, Atalaia A, Evangelista T. The most bothersome symptoms in neuromuscular diseases: the
ERN EURO NMD Survey. Orphanet J Rare Dis. 2025 May 8;20(1):221. doi: 10.1186/s13023-025-
03742-z. PMID: 40340786; PMCID: PMC12063438.

3. Mackels L, Servais L. The Importance of Early Treatment of Inherited Neuromuscular
Conditions. J Neuromuscul Dis. 2024;11(2):253-274. doi: 10.3233/JND-230189. PMID:
38306060; PMCID: PMC10977423.

4. Ricci FS, D'Alessandro R, Vacchetti M, Salvalaggio A, Soma A, Daffunchio G, Spada M, Turra
R, Bobbio M, Ciuti A, Davico C, Vitiello B, Mongini TE. Improving Recognition of Treatable Rare
Neuromuscular Disorders in Primary Care: A Pilot Feasibility Study. Children (Basel). 2022 Jul
17;9(7):1063. doi: 10.3390/children9071063. PMID: 35884047; PMCID: PMC9317909.

5. Mei XW, Burchardt J, Ranger TA, McDermott CJ, Radunovic A, Coupland C, Hippisley-Cox J.
Identifying key signs of motor neurone disease in primary care: a nested case-control study using
the QResearch database. BMJ Open. 2022 Jun 28;12(6):e058383. doi: 10.1136/bmjopen-2021-
058383. PMID: 35768081; PMCID: PMC9240876.

6. Bashford JA, Wickham A, Iniesta R, Drakakis EM, Boutelle MG, Mills KR, Shaw CE. The rise
and fall of fasciculations in amyotrophic lateral sclerosis. Brain Commun. 2020 Feb
20;2(1):fcaa018. doi: 10.1093/braincomms/fcaa018. PMID: 32901231; PMCID: PMC7425399.

7. Bourke SC. Respiratory involvement in neuromuscular disease. Clin Med (Lond). 2014
Feb;14(1):72-5. doi: 10.7861/clinmedicine.14-1-72. PMID: 24532751; PMCID: PMC5873628.

8. Kaler J, Hussain A, Patel S, Majhi S. Neuromuscular Junction Disorders and Floppy Infant
Syndrome: A Comprehensive Review. Cureus. 2020 Feb 8;12(2):e6922. doi:
10.7759/cureus.6922. PMID: 32071826; PMCID: PMC7008760.

9. Cutrona C, Pede E, De Sanctis R, Coratti G, Tiberi E, Luciano R, Pera MC, Velli C, Capasso
A, Vento G, Romeo DM, Pane M, Mercuri E. Assessing floppy infants: a new module. Eur J
Pediatr. 2022 Jul;181(7):2771-2778. doi: 10.1007/s00431-022-04476-x. Epub 2022 May 4. PMID:
35504981; PMCID: PMC9192404.

10. Noritz GH, Murphy NA; Neuromotor Screening Expert Panel. Motor delays: early identification
and evaluation. Pediatrics. 2013 Jun;131(6):e2016-27. doi: 10.1542/peds.2013-1056. Epub 2013
May 27. Erratum in: Pediatrics. 2017 Sep;140(3):e20172081. doi: 10.1542/peds.2017-2081.
PMID: 23713113

11. CDC developmental milestones. Available at:
https://www.cdc.gov/ncbddd/actearly/milestones/index.html. [p€d€&jo reizi skatits 2025. gada
jalijs].

12. Lurio JG, Peay HL, Mathews KD. Recognition and management of motor delay and muscle
weakness in children. Am Fam Physician. 2015 Jan 1;91(1):38-44. PMID: 25591199.

36



13. Birnkrant DJ, Bushby K, Bann CM, Apkon SD, Blackwell A, Brumbaugh D, Case LE, Clemens
PR, Hadjiyannakis S, Pandya S, Street N, Tomezsko J, Wagner KR, Ward LM, Weber DR; DMD
Care Considerations Working Group. Diagnosis and management of Duchenne muscular
dystrophy, part 1: diagnosis, and neuromuscular, rehabilitation, endocrine, and gastrointestinal
and nutritional management. Lancet Neurol. 2018 Mar;17(3):251-267. doi: 10.1016/S1474-
4422(18)30024-3. Epub 2018 Feb 3. Erratum in: Lancet Neurol. 2018 Jun;17(6):495. doi:
10.1016/S1474-4422(18)30125-X. PMID: 29395989; PMCID: PMC5869704.

14. Hartman J, Patki T, Johnson NE. Diagnosis and Management of Myotonic Dystrophy Type 1.
JAMA. 2024 Apr 9;331(14):1227-1228. doi: 10.1001/jama.2024.2511. PMID: 38466298; PMCID:
PMC11618391.

15. Macleod S, Appleton RE. Neurological disorders presenting mainly in adolescence. Arch Dis
Child. 2007 Feb;92(2):170-5. doi: 10.1136/adc.2005.088070. PMID: 17264287, PMCID:
PMC2083313.

16. David S. Younger, Paul H. Gordon, DIAGNOSIS IN NEUROMUSCULAR DISEASES,
Neurologic Clinics, Volume 14, Issues, 1996, Pages 135-168, ISSN (0733-8619,
https://doi.org/10.1016/S0733-8619(05)70247-4 [pédejo reizi skatits 2025. gada jdlijs]

17. EI-Wahsh S, Fraser C, Vucic S, et alNeuromuscular junction disorders: mimics and
chameleonsPractical Neurology 2024;24:467-477.

18. Garey H. Noritz, Nancy A. Murphy, NEUROMOTOR SCREENING EXPERT PANEL, Nancy
A. Murphy, Joseph F. Hagan, Paul H. Lipkin, Michelle M. Macias, Dipesh Navsaria, Garey H.
Noritz, Georgina Peacock, Peter L. Rosenbaum, Howard M. Saal, John F. Sarwark, Mark E.
Swanson, Max Wiznitzer, Marshalyn Yeargin-Allsopp; Motor Delays: Early ldentification and
Evaluation. Pediatrics June 2013; 131 (6): e2016—e2027. 10.1542/peds.2013-1056

20. Noninflammatory Myopathies https://practicalneurology.com/diseases-
diagnoses/neuromuscular/noninflammatory-myopathies/31557/ [p€d€jo reizi skatits 2025. gada
jalijs]

21. Liguori S, Moretti A, Paoletta M, Gimigliano F, lolascon G. Role of Magnesium in Skeletal
Muscle Health and Neuromuscular Diseases: A Scoping Review. Int J Mol Sci. 2024 Oct
18;25(20):11220. doi: 10.3390/ijms252011220. PMID: 39457008; PMCID: PMC11508242.

22. Hegde A, Marwah V, V S, Choudhary R, Malik V. Anti-Jo1 Syndrome: Understanding a
Rare Cause of Interstitial Lung Disease. Mediterr J Rheumatol. 2022 Dec 31;33(4):437-443. doi:
10.31138/mjr.33.4.437. PMID: 37034360; PMCID: PMC10075366.

23. Rajeshwari B, Kumar S. Rheumatoid Neuropathy: A Brief Overview. Cureus. 2023 Jan
24;15(1):e34127. doi: 10.7759/cureus.34127. PMID: 36843697; PMCID: PMC9947570.

24. Interpretation of Tests Used in Neuromuscular Disorders. In: Preston DC, Shapiro BE,
editors. Electromyography and Neuromuscular Disorders: Clinical-Electrophysiologic
Correlations. 4th ed. Springer Publishing; 2021. Chapter 1.

25. Michel Fardeau, Isabelle Desguerre, Chapter 136 - Diagnostic workup for neuromuscular
diseases, Editor(s): Olivier Dulac, Maryse Lassonde, Harvey B. Sarnat, Handbook of Clinical
Neurology, Elsevier, Volume 113, 2013, Pages 1291-1297, ISSN 0072-9752, ISBN
9780444595652, https://doi.org/10.1016/B978-0-444-59565-2.00001-0.

26. EMJ Neurol. 2018;6[1]:64-67.
DOI/10.33590/emjneurol/10313878.https://doi.org/10.33590/emjneurol/10313878.

37


https://doi.org/10.1016/S0733-8619(05)70247-4
https://practicalneurology.com/diseases-diagnoses/neuromuscular/noninflammatory-myopathies/31557/
https://practicalneurology.com/diseases-diagnoses/neuromuscular/noninflammatory-myopathies/31557/
https://doi.org/10.1016/B978-0-444-59565-2.00001-0
https://doi.org/10.33590/emjneurol/10313878

27. Ross L, McKelvie P, Reardon K, Wong H, Wicks I, Day J. Muscle biopsy practices in the
evaluation of neuromuscular disease: A systematic literature review. Neuropathol Appl
Neurobiol. 2023 Feb;49(1):e12888. doi: 10.1111/nan.12888. PMID: 36734037; PMCID:
PMC10946625.

28. Cho A. Neuromuscular diseases: genomics-driven advances. Genomics Inform. 2024 Nov
26;22(1):24. doi: 10.1186/s44342-024-00027-y. PMID: 39593150; PMCID: PMC11600827.

29. Silva SF, Magalhaes HL, Deus FA, Andrade KKS, Lima VP, Gaiad TP. Rehabilitation
interventions targeting the activity and participation of patient with neuromuscular diseases:
what do we know? A systematic review. Arq Neuropsiquiatr. 2024 Feb;82(2):1-12. doi:
10.1055/s-0044-1779295. Epub 2024 Feb 23. PMID: 38395419; PMCID: PMC10890920.

30. P. Mary, L. Servais, R. Vialle, Neuromuscular diseases: Diagnosis and management,
Orthopaedics & Traumatology: Surgery & Research, Volume 104, Issue 1, Supplement, 2018,
Pages S89-S95, ISSN 1877-0568, https://doi.org/10.1016/j.0tsr.2017.04.019.

31. Voet NBM. Exercise in neuromuscular disorders: a promising intervention. Acta Myol. 2019
Dec 1;38(4):207-214. PMID: 31970319; PMCID: PMC6955632.

32. Kassardjian CD, Amato AA, Boon AJ, Childers MK, Klein CJ; AANEM Professional Practice
Committee. The utility of genetic testing in neuromuscular disease: A consensus statement from
the AANEM on the clinical utility of genetic testing in diagnosis of neuromuscular disease. Muscle
Nerve. 2016 Dec;54(6):1007-1009. doi: 10.1002/mus.25387. PMID: 27554703.

33. Louise Benarroch, Giséle Bonne, Francgois Rivier, Dalil Hamroun. The 2024 version of the
gene table of neuromuscular disorders (nuclear genome). Neuromuscular Disorders, 2024, 34
(2), pp.126-170.

34. Barp A, Mosca L, Sansone VA. Facilitations and Hurdles of Genetic Testing in Neuromuscular
Disorders. Diagnostics (Basel). 2021 Apr 14;11(4):701. doi: 10.3390/diagnostics11040701.
PMID: 33919863; PMCID: PMC8070835.

35. Malfatti E, Caramizaru A, Lee H, Kim J, Shoaito H, Pennisi A, Souvannanorath S, Authier FJ,
Dumitrescu A, Fahmy N, Escobar-Cedillo RE, Miranda-Duarte A, Luna-Angulo AB, Nouioua S,
Benchaabi O, Tazir M, Hallal S, Martinez P, Castiglioni C, Dobrescu A, Tajsharghi H.
NEUROMYODredger: Whole Exome Sequencing for the Diagnosis of Neurodevelopmental and
Neuromuscular Disorders in Seven Countries. Clin Genet. 2025 Feb 25. doi: 10.1111/cge.14736.
Epub ahead of print. PMID: 40000157.

36. Radziwonik-Fraczyk W, Elert-Dobkowska E, Karpinski M, Pilch J, Ziora-Jakutowicz K,
Kubalska J, Szczesniak D, Stepniak I, Zaremba J, Sulek A. Next generation sequencing panel as
an effective approach to genetic testing in patients with a highly variable phenotype of
neuromuscular disorders. Neurogenetics. 2024 Jul;25(3):233-247. doi: 10.1007/s10048-024-
00762-y. Epub 2024 May 17. PMID: 38758368; PMCID: PMC11249508.

37. https://www.orpha.net/en/disease/detail/6168747?name=616874&mode=orpha [péd€&jo reizi
skatits 2025. gada julijs]

38. Jammal C, Pinal-Fernandez I, Mammen AL. Adult Inflammatory Myopathies: Updates on
Classification and Management. Practical Neurology. April 2024.

38


https://doi.org/10.1016/j.otsr.2017.04.019
https://www.orpha.net/en/disease/detail/616874?name=616874&mode=orpha

39. Schmidt J. Current Classification and Management of Inflammatory Myopathies. J
Neuromuscul Dis. 2018;5(2):109-129. doi: 10.3233/JND-180308. PMID: 29865091; PMCID:
PMC6004913.

40. https://icd.who.int/browse10/2016/en [péd€jo reizi skatita 2025. gada julija]

41. https://icd.who.int/en/ [pédejo reizi skatita 2025. gada jalija]

42 https://www.orpha.net/en/disease?orphaCode=66061&additionalMode=researchProject
[pEd€jo reizi skatita 2025. gada jalija]

43. National Institute of Neurological Disorders and Stroke (NINDS). Motor Neuron Diseases.
Pieejams: https://www.ninds.nih.gov/health-information/disorders/motor-neuron-diseases
[pedgjo reizi skatita 2025. gada jalija]

44. Reilly MM. Classification and diagnosis of the inherited neuropathies. Ann Indian Acad Neurol.
2009 Apr;12(2):80-8. doi: 10.4103/0972-2327.53075. PMID: 20142852; PMCID: PMC2812746.

45. Shastri A, Al Aiyan A, Kishore U, Farrugia ME. Immune-Mediated Neuropathies:
Pathophysiology and Management. Int J Mol Sci. 2023 Apr 14;24(8):7288. doi:
10.3390/ijms24087288. PMID: 37108447; PMCID: PMC10139406.

46. ScienceDirect. Neuropathy - an overview. Pieejams:
https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/neuropathy [pédé&jo reizi skatita
2025. gada jalija]

47. Orstavik, K., Rosenberger, A.D., Fossmo, H.L., Nordstrem, M. and de Visser, M. (2024),
Multidisciplinary management and care in rare neuromuscular disorders: A call for action. Eur J
Neurol, 31: e16265. https://doi.org/10.1111/ene.16265

48. Zambon AA, Falzone YM, Bolino A, Previtali SC. Molecular mechanisms and therapeutic
strategies for neuromuscular diseases. Cell Mol Life Sci. 2024 Apr 28;81(1):198. doi:
10.1007/s00018-024-05229-9. Erratum in: Cell Mol Life Sci. 2024 Jul 26;81(1):308. doi:
10.1007/s00018-024-05305-0. PMID: 38678519; PMCID: PMC11056344.

49. Zanoteli E, Franga MC Jr, Marques W Jr. Gene-based therapies for neuromuscular disorders.
Arqg Neuropsiquiatr. 2024 Jun;82(6):1-10. doi: 10.1055/s-0043-1777755. Epub 2024 Feb 7. PMID:
38325390; PMCID: PMC10849828.

50. Chongmelaxme B, Yodsurang V, Vichayachaipat P, Srimatimanon T, Sanmaneechai O.
Gene-based therapy for the treatment of spinal muscular atrophy types 1 and 2 : a systematic
review and meta-analysis. Gene Ther. 2024 Nov 27. doi: 10.1038/s41434-024-00503-8. Epub
ahead of print. PMID: 39604484.

51. Angelini, C. Therapeutic Advances and Novel Drug Treatment Opportunities in the
Neuromuscular Disorders Area. International Journal of Neuromuscular Diseases. 2025. doi:
Retrieved from https://ojs.sciltp.com/journals/ijnd/article/view/740

52. Ponomarev AS, Chulpanova DS, Yanygina LM, Solovyeva VV, Rizvanov AA. Emerging Gene
Therapy Approaches in the Management of Spinal Muscular Atrophy (SMA): An Overview of
Clinical Trials and Patent Landscape. Int J Mol Sci. 2023 Sep 6;24(18):13743. doi:
10.3390/ijms241813743. PMID: 37762045; PMCID: PMC10530942

39


https://icd.who.int/browse10/2016/en
https://icd.who.int/en/
https://www.orpha.net/en/disease?orphaCode=66061&additionalMode=researchProject
https://www.ninds.nih.gov/health-information/disorders/motor-neuron-diseases
https://doi.org/10.1111/ene.16265
https://ojs.sciltp.com/journals/ijnd/article/view/740

L

0 O

Pielikums Nr.1

Pielikums Nr. 1
V-436/03

Pacienta (pacienta likumiska parstavja) piekriSana genétiskai izmekléSanai un personas datu apstradei

Pacients
(vards, uzvards) (personas kods)
Pacienta likumiskais parstavis
(vards, uzvards)
1. Arstniecibas persona: man ir sniegusi informaciju

(vards, uzvards)

par genétiskas izmeklesanas butibu un mérkiem, ka ar man ir izskaidroti to iesp&jamie iznakumi,
ierobezojumi, sekas un riski. Uz visiem maniem jautdjumiem esmu sanémis saprotamas un izsmelosas
atbildes. Es piekritu $o izmekl&jumu veikSanai.

2. Es piekritu veikto izmekl&jumu rezultatu nosttisanai arstam (nosutitajam) elektroniski.

3. Es apzinos, ka pacienta biologiskais paraugs un paraugsaistitie dati kodéta veida var tikt izmantoti
ka iekSéja kontrole/reference kvalitates nodroSinasanai citam analizém un salidzinaSanai pret citu
pacientu genétiska izmeklésana.

4. Esapzinosun piekritu, ka pacienta biologiskais paraugs un paraugsaistitie dati tiks uzglabati VSIA “Bérnu
kliniska universitates slimnica” (BKUS) laboratorija un tas datu sistémas un tie var tikt atkartoti parskatiti
un/vaiparanalizéti.

5. Gadijuma, ja ar veicamo genétisko izmeklésanu netiks atklats iemesls pacienta simptomiem, vai iegita
cita diagnostika vai arstnieciba nozimiga informacija (atzimét tikai vienu vajadzigo):

Es PIEKRITU papildus genétiskai izmekl&Sanai ar citam metodém péc arsta pieprasijuma (t.sk. arzemés),
izmantojot eso$o biologisko paraugu un paraugsaistitos datus;
Es NEPIEKRITU papildus gengtiskai izmekleSanai.

6. Gadijuma, ja genétiskas izmekléSanas rezultata, kamér paraugs atrodas (tiek uzglabats) BKUS, tiks
atklata papildu informacija par kddu man lidz §im nezinamu apdraudéjumu manai un/vai manu radinieku
veselibai, kas nav saistita ar veicamo izmekléjumu (atzimét tikai vienu vajadzigo):

Es PIEKRITU, ka man tiek pazinota §ada informacija arT gadijuma, ja risks veselibai NAV novérSams;
Es PIEKRITU, ka man tiek pazinota §ada informacija tikai tada gadijuma, ja risks veselibai IR novérsams;
Es NEVELOS, ka man tiek pazinota $ada informacija.
7. Informacija par biologiska parauga un paraugsaistito datu ilgtermina uzglabasanu BKUS laboratorija un
turpmaku izmantoSanu (atzimét vajadzigo):
Es PIEKRITU biologiska parauga un paraugsaistito datu ilgtermina uzglabasanai BKUS un kodétu
datu izmantoSanai BKUS gengtiskajai izp&tei, kuras mérkis ir atklat c€lonus simptomiem/slimibai vai piemg&rotas arsté$anas
metodes izvélei;
Es PIEKRITU, ka ar mani var sazinaties, lai atjaunotu informaciju par pacienta veselibas stavokli;

Es NEPIEKRITU biologiska parauga un paraugsaistito datu ilgtermina uzglabaSanai laboratorija un kod&tu datu
izmanto$anai genétiskajai izp&tei. Es apzinos, ka papildus izmeklgjumu veik$anai var
nebiit iesp&jams izmantot ieprieks ieglito biologisko paraugu.
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(Pacients no 18 g.v. vai pacienta likumiskais parstavis (noradit) vards, uzvards) (personas kods)
(paraksts)

Datums (DD.MM.GGGG.): . .20 .

JaJums rodas kadas komplikacijas biologisko paraugu panemsanas dél, lidzu nekavéjoties sazinaties ar savu arstéjoso arstu.

Jajums irbazas vai rodas pamatotas Saubas par Jisu datu apstradi, Jis variet sazinaties ar savu arstéjoso arstu vai datu aizsardzibas specialistu. Jums ir tiesibas iesniegt sidzibu uzraudzibas iestadei —-Datu valsts
inspekcijai.

INFORMACIJA PAR
GENETISKAS
TESTESANAS

VEIKSANU

41



Pielikums Nr. 2
INFORMACIJA PAR GENETISKAS IZMEKLESANAS VEIKSANU

SKAIDROJUMS

Ludzu riipigi izlasiet doto informaciju un liidziet arstam paskaidrot nesaprotamos vardus vai
sniegt papildu informaciju neskaidribu gadijuma pirms parakstiet “PACIENTA INFORMETA
PIEKRISANA GENETISKAI IZMEKLESANAI UN PERSONAS DATU APSTRADEI” V-436

aktualo versiju.

GENETISKAS IZMEKLESANAS MERKIS

Gengétiskas izmekleéSanas merkis ir analizét Jisu un/vai Jiisu parstavetas personas parmantotas vai
audu-specifiskas genétiskas izmainas, lai atklatu slimibas un/vai simptomu iemeslus un
nodros$inatu péc iesp&jas piemérotaku apriipi. Atseviskos gadijumos, piemeram, analiz&jot audzeju
paraugus, $adi izmekl&umi sp&j noteikt specifisku un/vai personaliz€tu arstésanu.

ANALIZEJAMAIS BIOLOGISKAIS PARAUGS UN TA IEGUSANA

Biologiskais paraugs primari tiks izmantots veselibas stavokla precizéSanai un diagnozes
noteikSanai, piemérotakas apripes un/vai arstéSanas taktikas izvélei. Lai veiktu genétisko
izmekl&sanu, tiks izmantots biologiskais paraugs, kas iegiits manipulaciju rezultata, kas ietilpst
pacientu diagnostikas plana, pieméram, asins paraugs analizu veikSanai vai audu paraugs no
operacijas atlieku materiala, vai ar cits audu paraugs, ja ar manipulaciju saistitie riski biologiska
parauga ieglisanai ir zemi. Vajadzibas gadijuma biologiskais paraugs un/vai kodéti paraugsaistitie
dati (Seit un turpmak saprotams, ka ar paraugu saistita informacija), ievérojot Eiropas Parlamenta
un Padomes regulas (ES) 2016/679 par fizisko personu aizsardzibu attieciba uz personas datu
apstradi un $adu datu brivu apriti, var tikt parsiititi uz citam laboratorijam to apstradaSanai un
analizei ES vai arpus tas, ar kuram VSIA «Beérnu kliniska universitates slimnica» ir noslégts
ligums.

BIOLOGISKO PARAUGU UN PARAUGSAISTITO DATU UZGLABASANA UN
TURPMAKA IZMANTOSANA DIAGNOSTISKOS NOLUKOS

Biologiskais paraugs un paraugsaistitie dati, kas vairs nav nepiecie$ami diagnozes uzstadisanai un
arsteéSanas procesa nodroSinaSanai, tiks uzglabati VSIA “Bérnu kliniska universitates slimnica”,
atbilsto$i spéka esoSajai likumdoSanai un iekS$€jiem normativiem aktiem. Jusu piekriSanas
dokumentu VSIA “Bérnu kliniska universitates slimnica” uzglabas kopa ar medicinisko
dokumentaciju 40 gadus péc ped€jo izmainu veikSanas mediciniskaja dokumentacija un
biologiskais paraugs un paraugsaistitie dati tiks uzglabati vismaz 5 gadus, vai 40 gadus, ja dosiet
savu piekriSanu datu ilgtermina uzglabasanai un izmantoSanai. NepiecieSamibas gadijuma, miné&tie
biologiskie paraugi vai paraugsaistitie dati var tikt paranalizeti (atkartoti parskatiti), pieméram, ja
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pacientam attistas jauni simptomi, vai iepriekS€jo izmekl&jumu rezultata netika atklati slimibas
iemesli. Biologiskais paraugs un paraugsaistitie dati kodéta veida var tikt izmantoti laboratorijas
darbibas un kvalitates nodrosinasanai un uzlaboSanai, izmantojot to ka iekS€jo kontroles un/vai
references materialu.

PERSONAS DATU AIZSARDZIBA

Personas datu aizsardziba ir miisu prioritate. Datu apstrade tiks veikta, iev€rojot Latvijas
Republikas un Eiropas savienibas normativos aktus, ieskaitot Eiropas Parlamenta un Padomes
regulas (ES) 2016/679 par fizisko personu aizsardzibu attieciba uz personas datu apstradi un sadu
datu brivu apriti. Jisu vai Jusu parstavétas personas veselibas un iedzimtibas dati un biologiskais
paraugs tiks kodéti, nodroSinot §1s informacijas konfidencialitati un personas datu aizsardzibu.
Jasu vai Jiisu parstavetas personas personu identific€josie dati tiks uzglabati VSIA “Be&rnu kliniska
universitates slimnica” Laboratorijas informacijas sistémas. Informacija tiks uzglabata vieta ar
ierobezotu pieejamibu un netiks izsniegta Jlsu vai Jusu parstavetas personas gimenes locekliem,
apdro$inasanas firmam, darba dev€jam vai citam neiesaistitam personam vai organizacijam bez
Jiisu vai Jusu parstavétas personas rakstiskas atlaujas vai pieprasijuma, iznemot normativajos aktos
noteiktajos gadijumos. Biologiskie paraugi un paraugsaistitic dati netiks pardoti, izmantoti
komercialiem mérkiem vai pretlikumigi nodoti neiesaistitam treSajam personam.

BIOLOGISKA PARAUGA UN PARAUGSAISTITO DATU TURPMAKA IZMANTOSANA
ZINATNISKAJOS PETIJUMOS

Biologiskais paraugs un paraugsaistitie dati ar Jisu piekri$anu var tikt izmantota genétiskai izp&tei
zinatniskos pétijumos, kuru meérkis ir atklat jaunus un iepriek§ nezindmus slimibas c€lonus vai
piemérotas arst€Sanas metodes, lai uzlabotu pacientu apriipi. Izp€te ir iesp€jama tikai perioda,
kamér biologiskais paraugs un paraugsaistitie dati tiek uzglabati laboratorija (vismaz 5 gadus, bet
ne ilgak par 40 gadiem). Dati, kas attiecas uz Jums un/vai Jiisu parstaveto personu, tiek uzskatiti
par konfidencialu informaciju un pétijuma ietvaros tiek vai nu pilniba anonimizeti (bez iespgjas
atklat individa identitati), ja ir dota atseviska piekriSana par dalibu argja petijuma, vai kodéti ta, lai
identitati nav iesp&jams atklat bez koda, kas ir tikai VSIA “Beérnu kliniska universitates slimnica”
riciba. Vajadzibas gadijuma $adus anonimizetus vai kodétus datus var apstradat Eiropas Savieniba
vai arpus tas un nodot izmantoSanai zinatniska pé€tijuma, ieveérojot personas datu droSibu.
Biologiskais paraugs un paraugsaistitic dati tiks izmantoti tikai genétiskai izp&tei zinatniskos
pétijumos, kas atbilst visiem nepiecieSamajiem krit€rijiem un ir saneémusi nepiecieSamas atlaujas,
saskana ar spéka esoSajiem normativajiem aktiem. Pilnigi anonimizeti dati, saskana ar LR
likumdoSanu, neidentificejama veida var tikt izmantoti statistikai un zinatniskajiem pé&tijumiem.
Savukart kodgti biologiskie paraugi un paraugsaistitie dati tiks izmantoti un var tikt publicéti tikai,
ja ir atlauta $adu datu izmantoSana informétas piekriSanas dokumenta. Jums ir tiesibas noteikt
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genétiskas izmeklé$anas apjomu un nepiekrist biologiska paraugu un paraugsaistito datu talakai
izmantoSanai petnieciba, atzimé&jot to informétas piekrisanas dokumenta.

Talakas genétiskas izpétes gadijuma arstam var rasties nepiecieSamiba ar Jums sazinaties, lai
informétu par Jasu vai Jusu parstavétas personas veselibai biitiskiem genétiskas izp&tes rezultatiem
vai lai atjaunotu informaciju par Jisu vai Jiisu parstavétas personas veselibas stavokli. Jums ir
tiesibas nepiekrist $adai atkartotai sazinai, atzimé&jot to informétas piekriSanas dokumenta. Ja Jums
rodas papildu jautajumi par biologiska parauga vai paraugsaistito datu izmanto$anu, uzdodiet Sos
jautajumus arstam, kur§ Jums sniegs atbildes.

IESPEJAMIE RISKI

Genétiskas izmekléSanas veikSana un piedaliSanas genétiskaja izp&té nav saistita ar paaugstinatu
risku Jusu vai Jusu parstavétas personas veselibai. Biologisko paraugu nemsanu veic apmacits
arstniecibas personals p&c standarta algoritma ar atbilstoSu aprikojumu, neradot papildu kaitgjuma
risku Jusu veselibai, piemeram, asins paraugs tiek nemts no periféras vénas ka jebkuras
diagnostiskos noliikos nemtas asins analizes. Asins parauga nemsanas vieta retos gadijumos var
rasties neliels asins izplidums, loti retos gadijumos - neliels lokals adas iekaisums vai citas
komplikacijas. Citu paraugu veidu ievakSanu veiks, ja asins paraugs nav piemérots
nepiecieSamajam analiz€m. Geng&tiskai izp&tei tiks izmantoti biologiskie paraugi, kas tika iegiiti
un palika pari péc diagnostiskajiem izmekl&jumiem, neradot papildu veselibas riskus.

Iesp&jams, ka tiks identific€ta informacija par Jums vai Jiisu parstavetu personu, kas ieprieks nebija
zinama, t.sk. ne-paternitate vai, pieméram, ar izmekl€Sanu nesaistitas genétiskas saslim$anas
statuss vai paaugstinats risks kadas slimibas attistibai nakotn€ — nejausas atrades. Par nejauSam
atradem tiek zinots atbilstos1 VSIA “Bérnu kliniska universitates slimnica” izstradatam vadlinijam.
Pacientiem I1dz 18 gadiem, tiek zinotas tas nejausas atrades, par slimibam vai simptomiem, kuri
var izpausties [idz 18 gadu vecumam. Visos gadijumos tiek stingri un individuali izverteta Sadas
genétiskas atrades ietekme, vai saslim$ana ir arst€jama, vai iesp&jami kadi profilaktiski pasakumi
saslimSanas vai tas simptomu novérSanai. Jums ir iesp&ja atteikties no Sadas informacijas
sanemsSanas un izveleties, vai Jis piekritat sanemt $Sadu informaciju jebkura gadijuma vai art tikai
gadijumos, ja risks veselibai ir noveérSams. Ja Jus atsakaties no Sadas informacijas sanemsanas, Jus
varat palikt bez informacijas par veselibas apdraud&umiem.

IESPEJAMIE IEGUVUMI

Biologiskais paraugs primari tiks izmantots veselibas stavokla precizéSanai un diagnozes
noteik$anai, piemérotakas apripes taktikas izvelei. Atlikusais biologiskais paraugs un
paraugsaistitie dati var tikt nodoti turpmakai genétiskai izp&tei, kas, visticamak, nedos Jums vai
Jisu parstavetajai personai tiillitéju labumu, bet var palidzet precizet slimibas iemeslus un ipatnibas
nakotn€, ka arT kalpos jaunu zinaSanu iegtSanai un nakotn€. Iesp€ams, vares palidzet Jisu
radiniekiem un citiem cilvékiem, kas slimos ar Iidzigam slimibam. Tacu, ja genétiskaja izpéte
legiitiem rezultatiem biis nozimiga ietekme uz arst€Sanu un/vai veselibu un ja Jus bisiet piekritis
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Sadas informacijas iegliSanai un atkartotai sazinai, tie tiks nodoti arstgjoSajam arstam, kurs
sazinasies ar Jums, lai pazinotu un izskaidrotu So informaciju.

ATTEIKSANAS

Jisu vai Juasu parstavétas personas biologiska parauga uzglabasana VSIA “Bérnu kliniska
universitates slimnica”, ta padzilinata genétiska izmekl€Sana, ieklausana turpmaka genétiska
izmeklé$ana vai genctiska izpété zinatniskos pétijumos ir brivpratiga. Jasu atteik$§anas no Jasu
biologiska parauga un paraugsaistito datu turpmakas izmantoSanas neradis Jums vai Jiisu
parstavetajai personai nekadas nevélamas sekas, bet var liegt iegiit jaunaku un precizétaku
informaciju (t.sk. kltniski svarigu). Jums vai Jiisu parstavetajai personai ir tiesibas jebkura bridi
bez paskaidrojumiem atteikties no dotas piekriSanas piedalities genétiska izp&t€, zinot, ka tas
neietekm@s Jusu vai Jasu parstavétas personas turpmako arsté$anos. Ja biologiska parauga
izmekl@Sana ir uzsakta, tad ta tiek veikta lidz pabeigSanai, tacu iegiitie paraugsaistitie dati netiek
izmantoti. P&c pieprasijuma Jusu vai Jisu parstavétas personas nodotais biologiskais paraugs un
paraugsaistitie dati var tikt izdzesti no VSIA “Bérnu kliniska universitates slimnica” Laboratorijas
informacijas sist€tmam un iznicinati.

ATRUNA
Esmu informéts, ka man nav tiesibu pieprasit maksu par biologiska parauga nodoSanu, mana

veselibas stavokla aprakstu, ka arT par genétiskas izp&tes rezultatu izmantosanu. No manis netiks
pieprasitas nekadas papildus samaksas iznemot noteikta samaksa par biologiska parauga
panemsanu un ta izmekl&Sanu.
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