”Protocol terapeutic corespunzator pozitiei nr. 390, cod (M05BX07): DCI VOSORITIDUM

I. Indicatia terapeutica (face obiectul unui contract cost-volum)

Vosoritidum este indicat in tratamentul acondroplaziei la pacienti cu varsta de 4 luni si peste,
ale caror epifize nu sunt inchise. Diagnosticul de acondroplazie trebuie confirmat prin
testare genetica.

Acondroplazia reprezintd cea mai comund forma de displazie scheletala (face parte din grupa
displaziilor metafizare). Se caracterizeaza prin staturd mica, disproportionatd, macrocefalie, bose
frontale, brahidactilie cu aspect de mana "in trident", intelect normal.

Este o patologie genetica rara, cu transmitere autozomal-dominanta, cauzati de o varianta
heterozigota patogena de tip activator localizata la nivelul genei receptorul 3 al factorului de
crestere a fibroblastelor (FGFR3). Acondroplazia este o displazie scheletici mostenitd in
maniera autozomal dominanta, insa 80% din cazurile de acondroplazie sunt de novo. Absenta
istoricului  familial nu exclude diagnosticul. Fetii cu formd homozigota nu sunt viabili.
Mutatia activatoare a FGFR3 va perturba procedul de diferentiere a condrocitelor de la nivelul
cartilajului de crestere, influentand in primul rand creserea oaselor lungi; in timp insa sunt afectate
si dezvoltarea scheletului axial si osificarea membranoasd ceea ce poate condue la: stenoza
foramenului magnum, modificari in dezvoltarea coloanei vertebrale si a structurilor craniofaciale.

Il. Diagnosticul pozitivse stabileste pe baza urmétoarelor criterii:

1. Prezenta 1n stare heterozigota Tn gena FGFR3 (receptorul 3 al factorului de crestere a
fibroblastelor) care codifica pentru proteina receptorul 3 al factorului de crestere a
fibroblastelor, situatd la nivelul bratului scurt al cromozomului 4pl16.3 (diagnostic
molecular/genetic) a uneia dintre variantele genetice:

- NM_000142.4:¢.1138G>A, p.Gly380Arg;
- NM_000142.5: ¢.1138G>C,p.Gly380Arg;
- Alta mutatie activatoare a FGFR3 asociata cu acondroplazia

2. Tablou clinic si radiologic specific.

DIAGNOSTICUL PRENATAL

Este indicat atunci cand exista un istoric familial—prin prezenta unui parinte afectat sau a unui
copil cu acondroplazie dintr-o sarcina anterioara iar pdarintii solicitd evaluare prenatald. De
asemenea, este recomandat atunci cand ecografia fetala evidentiaza semne sugestive pentru
acondroplazie (scurtare rizomelica a membrelor, cu lungimea femurului sub percentila 3,
proeminenta boselor frontale, punte nazala deprimata, degete de lungime egald, macrocefalie
progresiva cu cresterea circumferintei craniene peste percentila 95, manad in trident, polihidramnios
-AFIl > 24 cm). Ecografia 3D/4D poate oferii detalii suplimentare despre morfologia faciesului si a
membrelor. Evidentierea acestor particularitdti ecografice impune stabilirea unui diagnostic cert,
necesar pentru a asigura o consiliere prenatala adecvata, care sa includa discutii privind
managementul postnatal si prognosticul. Modificarile ecografice sugestive pentru acondroplazie
devin, in general, evidente abia dupa 24 de saptamani de gestatie si sunt adesea subtile. Testarea
geneticd efectuatd pe baza unor anomalii ecografice sugestive pentru acondroplazie identificate
inainte de 24 de saptamani trebuie sd ia in considerare cu atentie alte displazii scheletice, mai



severe, si sd includa testarea genetica si pentru alte displazii scheletale, cu exceptia situatiilor n
care un parinte sau un frate are deja diagnosticul de acondroplazie.

DIAGNOSTICUL CLINIC POSTNATAL - PERIOADA DE NOU-NASCUT

Semnele clinice  care ridica
acondroplazie la nou-nascut sunt:
lungime redusa la nastere;
rizomelie (scurtare proximald a membrelor);
macrocefalie;

bose frontale proeminente;

aplatizarea puntii nazale;

degete scurte cu aspect ”in trident” al mainii;
e torace mic;

hipotonie.

suspiciunea

de

Aspectele radiologice sugestive la nou-niscut sunt:

e rizomelie (scurtarea segmentelor proximale a oaselor
lungi);

o brahidactilie

e anomalii pelvine cu oase iliace cu aspect patrat,
acetabule orientate orizontal/plate (aspect de "urechi
de Mickey Mouse™) si Tngustarea gaurilor ischiadice
mari;

o aplatizarea crestelor acetabulare;

e radiotransparentd accentuatd la nivelul femurului
proximal;

o anomalii metafizare generalizate, cu aspect de metafize
evazate, cupare epifizara mai ales la nivelul femurului
distal

e ingustarea progresivd a distantei interpediculare

vertebrale Tn sens cranio-caudal in regiunea lombara

ULTERIOR PERIOADEI DE NOU-NASCUT

Manifestari clinice posibile la orice varsta:
Schelet si aparat locomotor

o Statura mica disproportionata
Scurtare rizomelica a membrelor superioare
Limitarea extensiei la articulatia cotului

Deformare in var a membrelor inferioare
Cifoza toracala, accentuata in mica copilarie
Lordoza
mersului
Craniu
Macrocefalie cu proeminenta boselor frontale
Tngustarea foramen magnum

mijlociu

anteversate

e Prognatism mandibular

e Malocluzie dentara

Torace si aparat respirator

e Torace mic, plat, uneori in ,,clopot”
Abdomen si aparat digestiv

e Abdomen proeminent

Aparat auditiv

¢ Hipoacuzie de transmitere

Brahidactilie cu configuratie in ,,trident” a mainilor

lombara accentuata, aparuta odata cu debutul | ®

Dismorfie cranio-faciala cu hipoplazia masivului

Punte nazala deprimata (,,nas in sa”), columela scurta, nari

facial

Caracteristici radiologice posibile la orice
varsta:

e Qase scurte, cu aspect tubular

e TIngustarea progresiva a distantei
interpediculare la nivelul coloanei lombare
inferioare

o Platispondilie

Proiectia anterioara a corpilor vertebrali

e Os iliac cu aspect patrat si acetabul
orizontalizat

e Col femural scurt

o Anomalii metafizare usoare, generalizate

I1l. Tratament

Tratamentul specific acondroplaziei este tratamentul cu analogul modificat al peptidului

natriuretic de tip C (PNC) - Vosoritidum.




Tratamentul cu vosoritidum trebuie initiat cu aprobarea echipei multidisciplinare si continuat prin
medic endocrinolog/pediatru/genctician. Se recomanda sa fie supravegheat de un medic cu
experientd in gestionarea pacientilor cu acondroplazie, displazii scheletale genetice sau alte
tulburari de crestere.

IV. Criterii de eligibilitate pentru includerea in tratament
I. Criterii de includere Tn tratamentul cu vosoritidum
I. 1. Categorii de pacienti eligibili pentru tratamentul cu Vosoritidum

Urmatoarele criterii trebuie indeplinite cumulativ:

1. Pacienti cu varsta >4 luni si <18 ani
2. Diagnostic molecular/genetic cert de acondroplazie (prezenta in stare heterozigota a uneia dintre
variantele genetice):
- NM_000142.4:¢.1138G>A, p.Gly380Arg;
- NM_000142.5: ¢.1138G>C,p.Gly380Arg;
- Alta mutatie activatoare a FGFR3 asociata cu acondroplazia
3. Prezenta cartilajelor de crestere deschise la nivelul epifizelor oaselor lungi documentata cel
putin prin una din urmatoarele :
- Radiografii de genunchi bilateral (tibie proximala, femur distal), efectuate in ultimele 6 luni
Tnainte de initierea administrarii, daca debutul pubertar a avut loc;
- Radiografii de miania nondominanta efectuate Tn ultimul an Tnainte de inceperea tratamentului
daca pubertatea nu a inceput;
- Viteza anuala de crestere mai mare de 1,5 cm/an, evaluata pe o perioada de cel putin 6 luni.
4. Absenta contraindicatiilor tratamentului, care se vor stabili in functie de vizita de evaluare (a se
vedea mai jos)

1.2. Criterii de excludere:
1. Hipersensibilitate la substanta activa sau la oricare dintre excipienti.
2. Pacienti cu alte variante patogene la nivelul genei FGFR3
3. Antecedente personale de hipotensiune arteriala recurentd, simptomaticd si
necontrolata
4. Sarcina
Alaptarea
6. Pacienti cu boli cardiace sau vasculare semnificative

o

Initierea tratamentului cu Vosoritidum

Tnainte de a prescrie vosoritidum, trebuie evaluata eligibilitatea pacientului pentru acest tratament,
iar diagnosticul de acondroplazie trebuie confirmat prin testare geneticd si documentat in dosarul
medical al pacientului (obligatoriu).

Indicatie initierii terapiei cu vosoritide se stabileste in urma consultatiei de evaluare, la initiativa
medicului evaluator (medic din specialitatile endocrinologie, pediatrie sau geneticd medicala cu
experienta in acondroplazie) si cu ajutorul echipei multidisciplinare (medic endocrinolog, pediatru,
genetician, medic neurolog, neurochirurg, ORList, pneumolog, ortoped, oftalmolog, medic de
recuperare, Kinetoterapeut)

Initierea tratamentului cu Vosoritidum trebuie efectuatd in centre cu expertiza in diagnosticul si
terapia tulburarilor de crestere/a bolilor metabolice osoase rare si in acelasi timp cu acces la



asistentd medicald adecvata pentru gestionarea potentialelor reactii adverse severe, cum sunt
reactiile de hipersensibilitate sistemice grave.

Pacientii ar trebui examinati in timpul vizitei de screening premergatoare initierii pentru a exclude
complicatii severe ale acondroplaziei sau afectiuni generale de sanatate care pot influenta cresterea
sau tratamentul cu Vosoritidum. Orice complicatii ale acondroplaziei sau alte conditii care
afecteaza cresterea trebuie evaluate si tratate inainte de inceperea tratamentului.

Pacientii necesita evaludri medicale, radiologice, de laborator si masuratori ale rezultatelor inainte
de initierea tratamentului cu vosoritide (Anexa 1 si Tabelul 2). Dacid pacientul prezinta
complicatii _severe ale acondroplaziei (stenoza sau compresie la nivelul jonctiunii
craniocervicale sau ale maduvei spinarii, deforméri vertebrale, tulburiri de respiratie in
somn), trebuie instituit tratamentul medical / chirurgical adecvat inainte de initierea
vosoritide. Se recomandd de asemenea evaluarea screening a altor comorbiditdti care ar putea
afecta viteza de crestere, de la hipotiroidism la boala celiaca (tabelul 2). Pacientii cu afectiuni

cardiace, alte conditii predispozante la hipotensiune sau cei care iau medicamente asociate cu
scaderea tensiunii arteriale pot avea un risc crescut de hipotensiune simptomatica indusa de
vosoritide si pot necesita monitorizare mai atenta la initierea terapiel.

EVALUARE INITIALA trebuie sd urmareasca obligatoriu urmatorii parametri NU MAI
VECHI DE 6 LUNI

EVALUARE CLINICA

- indici antropometrici (talie, greutate, perimetru cranian, talie sezanda, lungimea membrului
inferior = Talie totala — talie sezanda, raport vertex-pube/pube-sol, anvergura bratelor,
circumferinta abdominald) si inscrierea pe curbele dedicate pacientilor cu acondroplazie
evaluarea simetriei soldurilor, examinarea clinica a scheletului, in special membrele si
coloana vertebrala

- medicatie concomitentad, istoric medical (complicatii, interventii chirurgicale)

- functii vitale: TA, AV

- stadiul dezvoltarii pubertare (stadializare Tanner)

- evaluare cardio-vasculara: EKG, ecocardiografie

- evaluarea functiei respiratorii cu polisomnografie

- evaluare ORL pentru a identifica cresterea disproportionata a amigdalelor si vegetatiilor
adenoide, disfunctiile neuromotorii, otita medie recurenta;

- evaluare medic stomatolog si ortodont (copii cu véarsta peste 4 ani), efectuata in ultimul an

- evaluare ortopedica care sa cuprinda evaluarea clinica a soldurilor, membrelor si coloane
vertebrale

- evaluare neurologica

- evaluare neurochirurgicala (daca exista semne/simptome de compresie medulara);

- evaluarea functionalitatii si calitatii vietii: STEMS la copiii mai mari de 5 ani (instrument
de screening zilnic al mobilitatii si simptomelor), optional Chestionar evaluare a calitatii
vietii (PEDSQLI sau APLES), Chestionar de evaluare a sanatatii copiilor (CHAQ),
evaluarea independentei functionale a copiilor (chestionar WeeFIM) (chestionare cuprinse
in Anexa 1).

EVALUARE PARACLINICA



- investigatii biologice: hemoleucograma, albumina serica, sideremie, creatinina, uree, TGO,
TGP, Ca seric total si ionic, magneziu, fosfat seric, fosfataza alcalind, 250H vitamina D,
PTH, IgA, Ac antitransglutaminaza A, functie tiroidiana (TSH, FT4)

- evaludri imagistice: radiografie bilaterala de genunchi cu evaluarea tibiei proximale si
femurului bilateral (nu mai veche de 6 luni la pacientii la care a inceput pubertatea),
respectiv radiografie de mana nondominanta nu mai veche de 1 an la cei la care nu a
inceput pubertatea), IRM cranio-cerebral si coloana vertebrala, ideal cu acoperirea
intregului canal rahidian , obligatoriu doar la cei cu simptome/ semne clinice sau
paraclinice sugestive de compresie medulara*.

- clinic: regresie motorie sau intarzierea achizitiei motorii, apnee, dificultati la inghitire, crestere
ponderala deficitara, clonus, hiperreflexie si slabiciune musculara.

- paraclinic scor eAFMS > 3 (Anexa 2); evenimente hipopneice centrale care determina
scaderea saturatiilor de oxigen sub 85% la polisomnografie.

* simptome/ semne clinice sau paraclinice sugestive de compresie medulard

V. STABILIREA SCHEMEI TERAPEUTICE CU VOSORITIDUM A PACIENTILOR
CU ACONDROPLAZIE:
Tratamentul cu Vosoritidum trebuie monitorizat si coordonat de un medic pediatru/endocrinolog
sau genetician care are experienta in abordarea terapeuticd a acondroplaziei sau displaziilor
scheletale si altor tulburari de crestre in cadrul unei echipe multidisciplinare Aceasta echipa
cuprinde pe langa cele trei specialitati si: ortopedie pediatrica, neurochirurgie, neurologie
pediatrica, ORL, pneumologie/somnologie, oftalmologie, recuperare medicald/kinetoterapie,
psihologie. Initierea tratamentului cu Vosoritidum trebuie efectuatd in centre cu acces la asistenta
medicald adecvata pentru gestionarea potentialelor reactii adverse severe, cum sunt reactiile de
hipersensibilitate sistemice grave.

Doze

Vosoritidum se administreaza zilnic sub forma de injectie subcutanatd. Doza recomandata este
determinatd de greutatea pacientului si este cuprinsd intre 15-30 pg/kg corp, cu mentiunea ca in
general doza e invers proportionala cu varsta de initiere.

Schema terapeutica este prezentata in tabelul 1.

Doza omisa

Tn cazul omiterii unei doze de vosoritidum, aceasta poate fi administrata in interval de 12 ore. Daca
au trecut mai mult de 12 ore de la ora planificata pentru administrarea dozei, doza omisd NU mai
trebuie administrata. Pacientii/persoanele care au grija de pacienti trebuie sfatuiti sd continue cu
doza planificatd pentru ziua urmatoare

Tabelul 1: Doza unica in volume stabilite dupa greutatea corporald, exprimate In ml (respectiv unitdti (U) pentru
seringile gradate 1n unitati)

Greutate Doza (mg) | Vosoritidum 0,4 mg Vosoritidum 0,56 mg Vosoritidum 1,2 mg
corporala solvent (apa pentru solvent (apa pentru solvent (apa pentru
(kg) preparate preparate preparate
injectabile): 0,5 ml injectabile): 0,7 ml injectabile): 0,6 ml
concentratie: 0,8 mg/ml | concentratie: 0,8 mg/ml concentratie: 2 mg/ml
Volum injectie zilnica (ml)
ml | Unitai ml | Unitati ml | Unitati




4 0,12 mg 0,15 ml 15U

5 0,16 mg 0,20 ml 20U

6-7 0,20 mg 0,25 ml 25U

8-11 0,24 mg 0,30 ml 30U

12-16 0,28 mg 0,35 ml 35U

17-21 0,32 mg 0,40 ml 40U

22-32 0,40 mg 0,50 ml S0U

33-43 0,50 mg 0,25 ml 25U
44-59 0,60 mg 0,30 ml 30U
60-89 0,70 mg 0,35 ml 3B U
=90 0,80 mg 0,40 ml 40U

Modul de administrare, atentiondri si precautii speciale pentru utilizare - conform RCP

VI. MONITORIZAREA TRATAMENTULUI
Prima doza de vosoritidum trebuie administrata sub supraveghere medicala pentru a se asigura ca
tehnicile utilizate de pacienti si familii sunt corecte si ca pacientul tolereaza injectia.

Pacientii trebuie monitorizati timp de cel putin 2 ore, deoarece timpul de injumatatire al
medicamentului este de 28 min. Se poate reduce timpul de monitorizare la 1 ora in cazul copiilor
mai mari (varsta de 6 ani si peste), daca nu existd complicatii si pacientii sunt stabili din punct de
vedere medical.

Pulsul si tensiunea arteriala trebuie verificate Tnainte de dozare, la 15 si 30 de minute dupa
injectare si apoi la fiecare 30 de minute pana la incheierea perioadei de observatie. Daca copilul
are hipotensiune arteriald simptomatica, este necesara o reevaluare in echipa multidisciplinara,
cardiologica si neurologica.

Vizitele de monitorizare continud trebuie sa inceapa 2-4 saptamani dupa prima doza de
vosoritidum si apoi trebuie sd includa vizite la 3-6 luni si anuale. Prima consultatie de urmarire ar
putea fi oferitd la distanta (telefonic sau prin telemedicina) daca acest lucru este considerat sigur de
catre medicul curant, la 2-4 sdptamani dupa prima doza de vosoritidum; se vor verifica
evenimentele adverse, tehnica de injectare, toleranta, complianta pacientului, provocarile cu
administrarea medicamentului si se va rdspunde la orice intrebdri suplimentare. Medicul curant
poate decide efectuarea unei evaluari fatad in fatd la 3 luni sau la 6 luni dupa initierea tratamentului,
in concordanta cu practica obisnuita pentru alte terapii de stimulare a cresterii si in functie de vizita
online de la 2-4 saptamani.

EVALUAREA CLINICA LA 2-4 SAPTAMANI DE LA INITIEREA TRATAMENTULUI trebuie sa

urmareasca: Prezentarea tehnicii de injectare, a eventualelor comorbiditati/simptome/semne not

aparute, identificarea eventualelor efecte adverse, evaluarea eventualelor provocari in

administrarea terapiei.

MONITORIZARE LA INTERVALE DE 3-6 LUNI:

- Masuratori antropometrice: talie, talie sezand, viteza de crestere, anvergura bratelor, perimetru
cranian, greutate, IMC

- Functii vitale: TA, AV

- Evaluarea statusului pubertar

- Examen clinic al soldurilor, membrelor si coloanei vertebrale

- Evaluare paraclinica: HLG, sideremie, functie renala si hepatica, calcemie totala si albumina
serica, proteinemie, magneziu, fosfor seric, fosfataza alcalina



- Inregistrarea istoricului medical: noi complicatii, interventii chirurgicale
- Prezentarea/monitorizarea efectelor adverse

EVALUARE ANUALA

Masuratori antropometrice: talie, talie sezand, viteza de crestere, anvergura bratelor, perimetru
cranian, greutate, IMC

Functii vitale: TA, AV

Evaluarea statusului pubertar

Examen clinic al soldurilor, membrelor si coloanei vertebrale

Evaluare paraclinica: HLG, sideremie, functie renala si hepatica, calcemie totala si albumina
serica, proteinemie, magneziu, fosfor seric, fosfataza alcalina, 25 OH vitamina D, PTH, TSH,
FT4

STEMS (screening zilnic al mobilitatii si simptomelor) la copiii peste 5 ani — anexa 2
Chestionar de evaluare a calitatii vietii (PedsQL / APLES) - optional — anexa. 1

Chestionar CHAQ - optional, anexa 1

Evaluarea independentei functionale (WeeFIM) - optional, anexa 1

Consult neurologic, in functie de caz neurochirurgical

Consult ORL

o)

o Polisomnografie, la indicatia echipei multidisciplinare, in functie de varsta, simptomatologie,
rezultatele evaluarilor ORL, neurologice si pneumologice sau odata cu aparitia unor noi
complicatii.

o Evaluare cardiologica cu EKG si ecocardiografie

o Consult ortopedie

o Evaluare dentara si ortodontica anuala incepand cu varsta de 4 ani

o Evaluare radiologica cu radiografie de genunchi bilateral la pacientii la care debutul pubertar a
avut loc si radiografie de mana nondominanta la fiecare 2 ani la pacientii prepuberi

o IRM cerebral si coloana vertebrala -copiii cu sSimptome/semne sugestive de compresie medulara

Tabelul nr. 2

Pre-initiere La 2-4 saptamani | Evaluare 3/6 luni
Initiere de la initierea | de la  initiere | Evaluare anuala
tratament tratamentului tratament

Testare genetica X

Evaluare clinica

Obtinerea consimtamantului

parintilor Si discutarea X

implicatiilor tratamentului cu

pacientul si familia

Antrenarea familiei in vederea

A X

efectuarii injectiilor subcutanate

Inregistrarea istoricului medical

al  pacientului:  complicatii, X X X X

interventii chirurgicale

Prezentarea Si explicarea

reacyl!or B adverse_ asociate X X X X

administrarii medicamentului

/Monitorizare efecte adverse

Masurarea TA si pulsului X X X

Examenul clinic al soldurilor,

. . X X X
membrelor si coloanei vertebrale




Evaluare status dezvoltare
pubertara

Evaluiri imagistice

Radiografie de genunchi bilateral
la pacientii la care debutul
pubertar a avut loc si radiografie
de mana nondominantd anual la
pacientii prepuberi

Evaluare IRM cerebrala si
coloana vertebrala la pacientii cu
simptome sugestive de
compresie medulara.

Oricand apar semne clinice sau
sugestive pentru compresia medulara

paraclinice

Evaluari paraclinice

TSH, FT4

Hemoleucograma, sideremie,
creatinina (Rata de filtrare
glomerulara - bedside Schwarz),
uree, TGO, TGP, Ca ionic, Ca
total, aloumina, proteiene totale,
magneziu, fosfat seric, fosfataza
alcalind, PTH, 250Hvitamina D,
IgA, Ac antitransglutaminaza A

EVALUARI
COMPLEMENTARE

EKG, ecografie cardiaca

Consult neurologic

X

Consult neurochirugical

Ghidat de

semne/simptome sugestive de compresie medulara

Consult ortopedic

X

Consult ORL

X

X[X| X

Consult medic stomatolog si
ortodont (dupd 4 ani)

X

X

Polisomnografie

La indicatia echipei multidisciplinare, in functie

de varsta,

simptomatologie, rezultatele evaluarilor ORL, neurologice si

pneumologice sau odata cu aparitia unor noi comp

licatii*

Evaluare raspuns la tratament

Masuratori antropometrice: talie,
talie sezand, viteza de crestere
anuala  calculata, anvergura
bratelor,  perimetru  cranian,
greutate, circumferinta
abdominala, indice de masa
corporala

STEMS (instrument de screening
zilnic al mobilitatii Si
simptomelor) - la copiii peste 5
ani

Chestionar evaluare a calitatii
vietii (PedsQL sau APLES) -
optional

Chestionar de evaluare a sanatatii
copiilor (CHAQ) - optional

X

Evaluarea independentei
functionale a copiilor (chestionar
WeeFIM) - optional

X

*Se vor decide momentul §i intervalele de timp la care se efectueaza

Criterii de intrerupere a tratamentului
1. Lipsa potentialului de crestere, indicata de 0 viteza de crestere < 1,5 cm/an
2. Inchiderea cartilajelor de crestere de la nivelul epifizelor oaselor lungi

3. Sarcina




4. Pacienta care alapteaza
5. Fenomene de hipersensibilitate severa

Criterii de reevaluare a indicatiei de tratament/de intrerupere temporara

Varsta 4 luni - 4 ani — fara semne de progres neuromuscular/involutie Tn achizitii

Vérsta 4-5 ani — absenta achizitiei procedurilor de autoingrijire

Peste 5 ani — afectarea calitatii vietii/a insertiei sociale;

Hipotensiunea arteriala persistenta

Interventiile chirurgicale asociate cu risc de hipotensiune arteriala

Sindrom de compresie cervico-medulard — ntrerupere temporara, cu reevaluare medicala si
neurochirurgicala

Deformarea importanta a coloanei vertebrale (cresterea unghiului gibozitatii cu peste 20 grd)
Alunecarea epifizei capului femural

oo~ wWwNhE

VII. Prescriptori

Initierea, continuarea si monitorizarea tratamentului se realizeazd de medicii din specialitatile:
endocrinologie, genetica medicala, pediatrie.

Initierea si monitorizarea la 3-6 luni se va realiza ntr-un centru de diagnostic din cadrul unei
clinici universitare din Bucuresti, Cluj, Tg. Mures, lasi, Timisoara, Craiova si Oradea. In centrele
desemnate se va constitui echipa multidisciplinara care sa includa, alaturi din specialitatile
amintite, medici in urmatoarele specialitati: ortopedie pediatricd, neurochirurgie, neurologie
pediatrica, ORL, pneumologie/somnologie, oftalmologie, recuperare medicald/kinetoterapie,
psihologie. Echipa de management local remite Retelei Nationale de Expertiza in managementul
Bolilor osoase rare datele pacientului cel putin odata pe an.



ANEXA 1

Scala STEMS (”Screening Tool for Everyday Mobility and Symptoms”, screening zilnic al
mobilitatii si simptomelor) — obligatorie la copilul peste 5 ani — PENTRU EVALUAREA
PERFORMANTELOR MOTORII

Scor 1 2 3 4 5

Descriere Independent Baston Dispozitiv  de | Dispozitiv de mers de
mers cu roti tip scaun rulant sau
scuter electric

Cirja/carje

Grade A fira durere sau oboseala suplimentara care sa limiteze activitatea

B1 durere care modifica gradul de activitate la sfarsitul zilei.
B2 oboseala care modifica gradul de activitate la sfarsitul zilei

C atat durere, cit si oboseali care modifica gradul de activitate la sfarsitul zilei

La fiecare din scorurile 1-5 se adauga unul din gradele A-C (ex: 2B2 = oboseald care modifica
gradul de activitate la finalul zilei, mergand ajutat de baston)

SCALA WeeFIM® (copii cu varsta 3-5 ani) - PENTRU EVALUAREA PERFORMANTELOR
MOTORII

Fisa scor WeeFIM®
Nume:

Data nasterii: / /
Varsta: luni

Data evaluarii:
*Folositi Normele de pe verso pentru copiii de 3 pana la 8 ani.

Spital/unitate:
Metoda  de

administrare: [] Observatie  directa [] Interviu  cu:

* Leziune: [ ] TCC[ JAmputatii multiple [ ]Arsuri (Nota- WeeFIM® nu este necesar pentru
injuria medulara sau orbire)

Domeniu Scor | Varsta Argumentati pentru acordarea acestui | *Datorat  unei
scor leziuni?

ingrijire personali
1.Alimentare [ ]1Da

[ INu
2.Ingrijire personala [ ] Da

[ INu
3.Imbaiere [ ] Da

[ ] Nu




4.Imbricare- partea [l Da
superioari a corpului I Nu
5. Imbracare- partea [ ] Da
inferioari a corpului 1 Nu
6.Toaletare [ ]1Da
[ ] Nu
7.Continenta urinara []Da
[ ] Nu
8.Continenti fecali []Da
[ INu
Total
Mobilitate
9.Transfer: [ ]1Da
Scaun/Scaun cu rotile [ JNu
10.Transfer: [ Da
Toaleta I Nu
11.Transfer dus/cada [l Da
[ INu
12.Locomotie: []Da
mers/scaun cu rotile/ [ Nu
mers n 4 membre/tarare
13.Locomotie: urcat [l Da
scari [ INu
Total
Comunicare
14.Intelegere []Da
[ INu
15.Expresie [ ] Da
[ ] Nu

Cognitie sociala

16.Interactiune sociala

Da

N




17.Rezolvarea [ ]1Da

problemelor I Nu

18.Memorie [ ]1Da
[ INu

Total

WeeFIM® total

Administrat de: WeeFIM acreditat: [ ]Da [ | Nu

Semnatura; Data evaluarii;

NIVELE WeeFIM®

FARA AJUTOR
7 Independenta completa (Prompt, in siguranta)
6 Independenta modificata (Dispozitiv)

AJUTOR — Dependentia modificata

5 Supraveghere

4 Asistentd minima (subiectul = 75% sau mai mult)

3 Asistenta moderata (subiectul = 50% sau mai mult)

Ajutor — Dependenti completi
2 Asistentd maxima (subiectul = 25% — 49%)
1 Asistenta totala (subiectul = 0% — 24%)




Norme WeeFIM® pentru copiii de 3 pani la 8 ani

Se aplicd varstelor | 36 | 39 (42 | 45 (48 |51 |54 |57 |60 |63 (66 |69 72| 75|78 |81 |84 |87 |90 |93

(luni) > (> (> > > > (> > |>|>|>|(>]|>|>]|>|>|>]|>|>]>
39 (42| 45(48 |51 (54|57 |60|63|66|69|72(75|78|81|84|87|90]|093]|96

Normi pentru varsta | 36 | 39 [ 42 | 45 (48 |51 (54 |57 |60 |63 |66 (69|72 (75|78 (818487 |90 |93

(luni)

1 Méncat 5[5 ]|6 [6 |6 [6 |6 [6 |6 (6 |6 |7 |7 |7 (7 |7 (7 |7 |7 |7

2 Ingrijire personala 3 |14 |4 |4 |5 |5 |5 |5 |5 |5 1|6 |6 |6 |6 |6 (7 (7 |7 |7 |7

3 Imbaiere 3 (3 |4 (4 |4 (4 |5 |5 ]|5 |5 |6 |6 |6 |6 |6 |6 (7 |7 |7 |7

4 Imbracare — Partea |4 |4 |4 |5 |5 |5 |5 |5 (6 |6 |6 (6 |6 |6 |7 |7 |7 |7 |7 |7

superioara

5 Imbricare — Partea (4 |4 |4 [4 |5 |5 |5 (5 |5 |6 [6 [6 |6 |6 (7 [7 |7 |7 |7 |7

inferioara

6 Toaletare 4 |5 |5 |5 |5 |5 |5 |6 |6 |6 (6 |6 (6 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7

7 Vezica 5 (5|5 (5|5 |6 |6 (6 |6 (6 |6 |6 |7 |7 |7 |7 (7 |7 |7 |7

8 Intestin 6 [6 |6 (6 |6 (6 |6 (7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 (7 |7 |7 |7

Total Tngrijire | 34 [ 36 | 38 | 39 |41 |42 |43 |45 |46 |47 |49 |50 |51 |52 |54 |55 |56 | 56 | 56 | 56

personala

9 Transfer: |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 (7 (7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7

Scaun/Scaun cu rotile

10 Transfer: 6 |6 |6 (6 (6 (6 (7 (7 (7 (7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7

Toaleta

11 Transfer dus/cada 515 1|5 1|6 |6 |6 |6 |6 |6 |6 |6 |7 |7 (7 |7 |7 |7 |7 |7 |7

12 Locomotie: (6 |6 |6 |6 (6 |7 |7 |7 |7 |7 (7 |7 (7 |7 |7 |7 |7 (7 |7 |7

mers/scaun cu rotile/

mers in 4 membre/tarare

13 Locomotie: urcat (|5 |6 (6 |6 (6 |6 (6 |6 |7 |7 |7 |7 |7 (7 |7 (7 |7 |7 |7 |7

scari

Total Mobilitate 29 (30|30 (31|31(32|33|33|34|34|34|3 (35353533 |35]|35]35

14 Comprehensiune 5|5 |5 |5 |5 1|6 |6 |6 |6 |6 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7

15 Exprimare 6 (7 |7 (7 |7 (7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7

16 Interactiune sociala |3 |3 (4 |4 (4 |4 (4 |5 |5 |5 |5 |5 |5 [5 |6 (6 |7 |7 |7 |7

17  Rezolvare de|5 |5 |5 |5 |6 |6 |6 (6 (6 (7 (7 |7 {7 |7 |7 |7 |7 |7 |7 |7

probleme

18 Memorie 5 (5|5 (5|5 (5|6 [6 |6 (6 |6 |6 |7 |7 (7 |7 (7 |7 |7 |7

Total Cognitie 24 (25126 (26 |27(28|129|30|30|31(32]32(33|33([34|34|3|35]|35](35

Total Motor 63 (66 |68 |70 |72 (74|76 |78 |80 |81 83|85 (86|87 (8990919191091

Total Cognitiv 24 (25126 (26|27 (28|29 |30|30|31(32|32(33|33[34|34|3/|35]|35]35

Total 87191194 (9% |99(10|10 |10 |11 |11 |11 |11 (11|12 (12|12 |12 |12 |12 |12

2 |5 |8 (0|2 |5 |7 |9 |0 |3 (4|6 [6 |6 |6

Sursa: Uniform Data System for Medical Rehabilitation. 1998, 2000. The WeeFIM Clinical System Guide, Versiunea 5.01. Buffalo:

UDSMR.




CHESTIONAR C.H.A.Q. CHILDHOOD HEALTH ASSESSMENT QUESTIONNAIRE (copii 5-18
ani, peste 8 ani poate fi completat chiar de copil) - PENTRU EVALUAREA PERFORMANTELOR
MOTORII

CHESTIONAR DE EVALUARE A SANATATII COPILULUI
(C.H.A.Q. CHILDHOOD HEALTH ASSESSMENT QUESTIONNAIRE)

NUMELE PACIENTULUL: e,
DATA NASTERIl:
DATA: ...

Suntem interesati sa aflam cum afecteaza boala copilului dumneavoastra abilitatea acestuia de a functiona
in viata de zi cu zi. Va rugdm sa addugati orice comentarii considerati necesare. In intrebirile urmatoare, va
rugim si bifati rdspunsul care descrie cel mai bine activititile obisnuite ale copilului dumneavoastrd IN
ULTIMA SAPTAMANA. NOTATI DOAR ACELE DIFICULTATI SAU LIMITARI CARE SUNT
CAUZATE DE BOALA.

1. IMBRACARE SI INGRIJIRE PERSONALA

L Fara nicio||Cu oarecare||Cu multi||Incapabil sa||Nu se
Activitate . . e . .
dificultate dificultate dificultate faca aplica

Se 1mbraca, inclusiv sireturi si

. 0 0 0 6] (o]
nasturi
‘i@i samponeaza parul HO HO Ho HO HO
‘i@i scoate sosetele HO HO Ho HO HO
‘igi taie unghiile HO HO HO HO HO

2. CAPACITATE DE A SE RIDICA

‘Activitate HFﬁré diﬁcultateHCu oarecare dificultateHCu multi dificultate“IncapabiIHNu se aplicﬁ|
‘Se ridica de pe scaun jos / podeaHO HO HO HO HO |
‘Intré / iese din pat HO HO Ho Ho HO |
3. ALIMENTATIE

‘Activitate HFirﬁ diﬁcultateHCu oarecare dificultateHCu multi diﬁcultateHIncapabiIHNu se aplicﬁ‘
[Taie singur carne o llo o o o |
‘Ridicé paharul la gura Ho Ho Ho Ho Ho ‘
‘Deschide o cutie noud de cerealeHo HO Ho Ho Ho ‘
4. MERS

‘Activitate HFﬁrz‘u diﬁcultateHCu oarecare dificultateHCu multi diﬁcultateHIncapabiIHNu se aplicﬁ’

‘Mers afard pe teren platHo Ho Ho Ho Ho ’

‘Urcé 5 trepte HO HO HO HO HO ’




5. IGIENA

‘Activitate HFérﬁ diﬁcultate“Cu oarecare dificuItateHCu multi diﬁcultate“IncapabiIHNu se aplici‘
‘Se spald si usuca pe intreg corpul Ho “0 HO HO HO ‘
‘Face baie — intrare / iesire HO HO HO HO HO ‘
‘Se asaza / ridica de pe toaleta / oligéHO HO HO HO HO ‘
‘Se spald pe dinti Ho “0 HO HO HO ‘
‘f@i perie / piaptana parul Ho “0 HO HO HO ‘

6. CAPACITATEA DE A AJUNGE LA OBIECTE

‘Activitate HFﬁrﬁ diﬁcultateHCu oarecare dificultateHCu multi diﬁcultateHIncapabiIHNu se aplicﬁ‘

Atinge / coboara obiect greu de

. 0 0 0 0 0
deasupra capului

Se apleaca sa ridice obiecte de pe

podea o 0 ) 0

‘i@i trage puloverul peste cap HO HO HO HO “0 ‘
‘Ei intoarce gatul peste umar HO HO HO Ho “0 ‘
7. PRINDERE (GRIP)

‘Activitate HFﬁri diﬁcultateHCu oarecare dificultateHCu multi diﬁcultate“IncapabiI“Nu se aplicﬁ‘
‘Scrie / mézgaleste cu pix / creion HO HO HO HO “0 ‘
‘Deschide usile masinii HO HO HO Ho Ho ‘
‘Deschide borcane (pre-deschise) Ho Ho Ho Ho Ho ‘
|Deschide robinete o o o o o |
‘impinge usd + roteste maner HO HO HO HO “0 ‘
8. ACTIVITATI

‘Activitate HFérz‘u diﬁcultateHCu oarecare dificultateHCu multi diﬁcultate”IncapabiIHNu se aplicﬁ|
‘Face mici treburi / cumparaturi ”) HO HO “0 HO |
Intra / iese din masind / autobuz

scolar 0 0 0 0 0

[Merge cu bicicleta / tricicleta o o lo o o |
‘Face treburi casnice Ho Ho Ho Ho Ho |
‘Aleargé si se joaca HO HO Ho Ho HO |

CHESTIONAR PedsQL (varsti 8-12 ani) - PENTRU EVALUAREA CALITATII VIETII

Nume
Prenume
Data




PedsQL
CHESTIONAR PENTRU COPIL (varste 8-12 ani)

INSTRUCTIUNI

Pe pagina urmatoare se afla o lista cu lucruri care ar putea fi o problema
pentru tine. Te rugam sa ne spui cat de mare a fost problema pentru tine
in ultima LUNA, marcand cu un cerc:

0 daca nu este niciodata o problema
1 daca este aproape niciodata o problema

2 daca este uneori o problema




In ultima LUNA, cdt de mare a fost aceastd problemd pentru tine...

DESPRE SANATATEA SI ACTIVITATILE MELE
(probleme cu...)

Niciodata

Aproape
niciodat

-

a

Uneori

Deseori

Aproape
intotdeauna

1. Imi este greu s merg mai mult de o strada

2. Este dificil pentru mine sa alerg

3. Imi este greu sa fac sport sau exercitii fizice

4. Tmi este greu sa ridic ceva greu

5. Imi este greu sa fac baie sau dus singur/a

6. Imi este greu sa fac treburi prin casa

7. Am dureri

8. Am energie putind

ol O] O] ol of ol o]l o
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DESPRE SENTIMENTELE MELE (probleme cu...)

Niciodata

Aproape
niciodat

~

a

Uneori

Deseori

Aproape
intotdeauna

1.Ma simt speriat/a sau imi este frica

2.Ma simt trist/a

3.Ma simt furios/furioasa

4.Am probleme cu somnul

5.1mi fac griji despre ce mi se va intampla

o| ol o] ol o
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CUM MA INTELEG CU CEILALTI (probleme cu...)

Niciodata

Aproape
niciodat

~

a

Uneori

Deseori

Aproape
ntotdeauna

Am dificultati in a ma intelege cu alti copii

Alti copii nu vor sa fie prieteni cu mine

3. Alti copii ma tachineaza

Nu pot face lucruri pe care alti copii de varsta mea le pot
face

ol ol o] o
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Wl W W w
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5. Imi este greu si tin pasul cand ma joc cu alti copii

DESPRE SCOALA (probleme cu...)

Niciodata

Aproape
niciodat

~

a

Uneori

Deseori

Aproape
ntotdeauna

1.Imi este greu si fiu atent/a la ore

2.Uit lucruri

3.Am dificultati in a tine pasul cu temele

4.Lipsesc de la scoald pentru ca nu ma simt bine

5.Lipsesc de la scoald ca sa merg la doctor sau la spital

o| o] o] ol o

Rl R R R -

N N N NN

wW| W W Wl w

I I L L )




PedsQL 4.0 - Parent (8-12)

SCALA APLES - PENTRU EVALUAREA CALITATII VIETII

Versiunea pilot APLES pentru copii si parinti

a) Versiunea pilot APLES pentru copii (8-14 ani)

Buna!

Ce mai faci?

Data:

Nume:
Prenume:
Data nasterii:

APLES Copii

Am dori sa aflam cum te simti si cum consideri tu ca iti merge. De aceea te invitam sa raspunzi la

urmatoarele intrebari referitoare la viata ta in general, indltimea ta, aspectul tau, statura ta si punctele tale

forte, dificultatile si gandurile tale.

o Te rugam sa citesti fiecare intrebare cu atentie. Alege cerculetul care reprezinta cel mai bine

raspunsul tau.

e Nota: Acesta nu este un examen! Nu exista raspunsuri corecte sau gresite.

o Este important doar sa raspunzi la FIECARE intrebare si sa stim parerea ta.

Asa functioneaza:
Exemplu:
Daca te gandesti la felul tau preferat de mancare...
Tmi place Nu sunt deloc de || Sunt oarecum de Sunt de || Sunt de acord in foarte mare || Sunt complet de
inghetata. acord acord acord masura acord
O O O O O

Daca 1iti place enorm sd mananci inghetatd, atunci ai marca casuta pe care scrie ,,Sunt complet de

acord*.




1. Cum te simti in legatura cu tine insuti

Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de ||Sunt de acord in foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare masuri de acord

‘Mé simt bine asa cum sunt. H O ‘ O O H O H O
Atrag mereu atentia celorlalti din

cauza corpului meu. = . = = =

Pot realiza mai mult decét ar crede

altii. u O O O O

‘Mé consider prea gras / prea grasa. H O ‘ O O H O H O
Sunt independent(d) in viata de zi

cu 7i. O O O O O

[imi place corpul meu, | O | O = O | O
Cred ca sunt ca ceilalti si doar arat

putin diferit. = = = = =
2. Despre familia ta

Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de ||Sunt de acord in foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare masuri de acord
Statura mea micd este o problema
mare pentru familia mea. = = = = =
Nu sunt tratat(d) diferit fatd de
ceilalti de catre familia mea. - B a H .
Am voie sa fac mai putine lucruri
decat alti copii de varsta mea. = = = = =
Familia mea tine cont de nevoile
mele. O O O O O
Membrii familiei mele ma ajutd in
viata de zi cu zi. = = = = =
Din cauza staturii mele mici, familia
mea are mai putind incredere in O | O O O
mine.
Sunt tratat(d) destul de normal de
catre familia mea. = = = = =
3. Despre prietenii tai
Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de |([Sunt de acord Tn foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare masuri de acord

Prietenii mei cred ca statura mea mica
este ceva normal. = = = = =
Nu primesc un tratament special din
partea prietenilor. = = = = =
Prietenii mei tin cont de mine. O O O O O
Prietenii mei ma ajuta. O O O O |
Prietenii mei iau apararea mea. O O O O a
Prietenii mei ma protejeaza. O O O O a




Nu sunt deloc | Sunt oarecum || Sunt de ||Sunt de acord in foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare masuri de acord
Prietenii mei cred ca indltimea si
infatisarea mea sunt normale. = = = = =
Am .probleme in a-mi gasi un prieten / 0 0 0 0 .
o prietenad.
4. Despre timpul liber
Nu sunt Sunt oarecum || Suntde || Suntde acordin || Sunt complet
deloc de < x
de acord acord |/foarte mare masurid|| de acord
acord
Sunt ce}pabll(a) sa practic sporturile pe care O 0 0 O O
vreau sa le fac.
in timpul liber pot sa fac ce imi place. O O O O O
Gasesc haine care mi plac. O O O O O
scaturil Ficil .
Cumparaturi e sunt <.11 icile pentru mine (de 0 0 0 0 0
ex. pentru ca nu pot ajunge la unele lucruri).
5. Despre gradinita / scoala
Nu sunt Sunt oarecum || Sunt de || Sunt de acord in || Sunt complet
deloc de o x
de acord acord |/foarte mare misura|| deacord
acord
AStaturavmeav n.nc.aveste un subiect important 0 O 0 0 O
in scoalid/gradinita.
Slll}t trat.at(a.) dl'f.erlt in scoald/gradinita O O O O O
fata de ceilalti copii.
Din cauz~a Amal}lmn melf, suvnt. t‘afhlnat(a) O O O O O
sau luat(a) in ras la scoala/gradinita.
Alti copii de la scoald/gradinita ma ajuta. O O O a O
Sunt 5 t{'at‘at.(%) cu consideratie la 0 O 0 0 O
scoald/gradinita.
Sunt sustinut(i) de profesorii mei. O O O O O




6. Despre tratamentul tiu medical

Nu sunt deloc ||Sunt oarecum de|| Sunt de || Sunt de acord in foarte |[Sunt complet de
de acord acord acord mare masuria acord
Am avut deja multe operatii. O O O O O
Trebuie si merg des la
doctor/terapeut. = = = = =
Trebuie sa vad multi
doctori/terapeuti diferiti. - = = = =
Petrec prea mult timp Ila
doctor/terapeut. = = = = =

7. Reactiile strainilor fata de tine

Nu sunt deloc|| Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
de acord de acord acord || foarte mare masura de acord

Sunt tratat(d) de straini il

u.n .ra a (fl) e straini ca un copi 0 0 O O O
obisnuit de varsta mea.
Striinii se holbeazi des la mine. O O O O O
Sunt di a) sa ra d la intrebaril

unt .1spus(a) sa raspund la intrebarile 0 0 O O O
strainilor despre statura mea mica.
Reactiile strainilor ma deranjeaza. O O O O O
Strainii fac adesea glume pe seama mea
sau rad de mine. . . O O O
Daca strainii ita la mi b
eiaca strainii se uitad la mine, vorbesc cu 0 0 O O O
Am curajul sa cer ajutorul strainilor. O O O O O
Atenti . d3 striinii di

entia pe care mi-o acorda strainii din 0 0 O O O
cauza staturii mele mici ma raneste.
Multi . familiarizati

ulti oal‘ngm nu sunt familiarizati cu 0 0 0 0 0
statura mica.
Sunt deschis(ii) fati de straini. O O O O O




8. Lucruri care te ajuta in viata de zi cu zi

Nu sunt Sunt oarecum || Suntde || Suntde acordin || Sunt complet
deloc de N
de acord acord | foarte mare masuri| de acord
acord
Qu a]utvor}ﬂ u'neltelor'mele’ pot sa ma descurc O O 0 0 O
singur(a) in viata de zi cu zi (de ex. scaunel).
Cu ajutorul dispozitivelor de sprijin pot sa ma
deplasez. = = = = =
Acasa, multc'evll‘lcrurl sunt adaptate la inaltimea O O 0 0 O
mea (amenajari, mobilier).
9. Despre corpul tau
Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de [|Sunt de acord in foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare misuri de acord
Fo.rma si }unglmea picioarelor mele . . . . .
imi creeaza probleme.
Nu pot sd alerg repede. ” O ” O H O H O “ O
Irpl este d1ﬁ011 sd ma deplasez pe O O O O O
distante lungi.
Formavsl lungimea bratelor mele Tmi 0 O O O O
creeaza probleme.
‘Pot sd ajung la toate lucrurile. ” O ” O H O H O “ O
‘Sunt adesea n durere. H O H d H d H O || O
f&m diverse n@pllacerl fizice (de ex. O O O O O
imi amortesc picioarele).
Am avut/am probleme fizice cu
urechile. O m O O O
‘imi gasesc capul prea mare. H O H O H O H O H O
‘imi place fata mea. H O H O H | H O H O

Daca aveti alte comentarii, va rugdm sa le notati in spatiul de mai jos:




a) Versiunea pilot APLES pentru parinti (ai copiilor cu ACH cu varste intre 5 si 14 ani)
ID: APLES Parinti

Data:
Nume:
Nume, prenume copil:

Data nasterii
copilului:

Draga parinte,

Am dori sa aflam cum se simte copilul dumneavoastra si cum ii merge in general.

De aceea, va invitam sa raspundeti la urmatoarele intrebari referitoare la viata copilului dumneavoastra
in  general, la  inaltimea  lui/ei,  punctele  forte, dificultatile si  gdandurile  sale.
Va rugam sa cititi fiecare intrebare cu atentie. Alegeti cerculetul care se potriveste cel mai bine
raspunsului dumneavoastra si marcati-l. Nu exista raspunsuri corecte sau gresite. Este important sa
raspundeti la TOATE intrebarile §i sa ne asiguram ca semnele dumneavoastra sunt vizibile.

Asa functioneazd:
Exemplu:
Daca va ganditi la felul de mancare preferat al copilului dumneavoastra...

Daci copilul dumneavoastra adori saj| Nu sunt deloc|| Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
manance inghetatai... de acord de acord acord foarte mare masura de acord

Copilului meu 1i place foarte mult sa

P < O O O O a
manance inghetata.

Daca copilul dumneavoastra adora sa mandnce inghetata, atunci ati marca casuta pe care scrie ,,Sunt
complet de acord”.




1. Despre copilul dumneavoastra

Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord n Sunt complet
de acord de acord acord foarte mare misuri de acord
Copilul meu se simte bine asa cum
este. O O O O O
Copilul meu atrage des atentia asupra
lui/ei din cauza corpului sau. = = = = =
Copilul meu poate realiza mai mult
decat cred ceilalti. = = = = =
Copilul meu se considera prea gras /
prea grasa. = = = = =
Copilul meu se descurcé singur(d) in
viata de zi cu zi. = = = =
Copilului meu Ti place corpul sau. H H | O | H O
Copilul meu crede ca este ca ceilalti si
doar arata putin diferit. = = = =
2. Despre familia dumneavoastra
Nu sunt deloc|| Sunt carecum || Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
de acord de acord acord || foarte mare misuri de acord
Statura micd a copilului meu este un
subiect important in familia noastra. = = = = =
Copilul meu nu este tratat diferit fatad de
ceilalti membri ai familiei. = = = = =
Copilul meu are voie sd facd mai putine
lucruri decat alti copii de varsta lui/ei. . - - -
Familia mea tine cont de nevoile mele. H H H ’ ’
Membrii familiei noastre imi ajuta copilul
in viata de zi cu zi. = = = =
Din cauza staturii mici, avem mai putini
incredere n copilul nostru. = = = O o
Ne tratdm copilul intr-un mod cét se poate
de normal. - O O O O
3. Despre prieteni
Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
de acord de acord acord || foarte mare misuri de acord
Prietenii copilului meu cred ca statura
lui/ei mica este ceva normal. = = = = =
Copilul meu nu primeste un tratament
special din partea prietenilor. = = = O O
‘Prietenii copilului meu tin cont de el/ea. H O H O H O H O H | ‘
‘Prietenii copilului meu il/o ajuta. H O H O H O H O H a ‘
‘Prietenii copilului meu fi iau apérarea. H O H O H O H O H | ‘
‘Prietenii copilului meu il/o protejeaza. H O H (| H O H O H a ‘
Prietenii copilului meu cred cd inaltimea
si aspectul lui/ei sunt normale. = = = O O
Copilul meu are dificultati in a-si gasi un
prieten / o prietend. = = = = =




4. Despre timpul liber

Nu sunt Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
deloc de foarte mare
de acord acord U de acord
acord masuri
ilul t ti rturil i
Copilul meu poate practica sporturile pe care si O 0 0 0 0
le doreste.
Tn timpul liber copilul meu poate face ceea ce i
place.
‘Copilul meu gaseste haine care 1i plac. ‘ H O “ O H O H O
Cumpardturile sunt dificile pentru copilul meu
(de ex. pentru cd nu poate ajunge la unele O O O O O
lucruri).
5. Despre gradinita / scoala
Nu sunt deloc|| Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
de acord de acord acord || foarte mare masura de acord
Statura mica a copilului meu este un
subiect important la gcoald/gradinita. = = = = =
Copilul  meu este tratat diferit Ila
scoald/gradinita fata de ceilalti copii. = = = = =
COpI|UJ rvne.u gste _taghlnat sau luat in rés din O . . . .
cauza indltimii lui/ei.
Al = 1 15/eradinita imi aiut
ti copii de la scoald/gradinitda imi ajuta O 0 0 0 0
copilul.
Copilul meu este tratat cu consideratie la
scoald/gradinita.
‘Copilul meu este sustinut de profesorii sai. H O H O H O H O H O
6. Despre tratamentul medical
Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de ||Sunt de acord in foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare masuri de acord
Qopllul ‘meu a avut deja multe O 0 0 0 0
interventii chirurgicale.
Copilul meu trebuie sa mearga des la
doctor/terapeut. = = = = =
Copilul meu trebuie sa vada multi
doctori/terapeuti diferiti. = = = = =
Copilul meu petrece prea mult timp la
doctor/terapeut. = . = . =
7. Reactiile strainilor
Nu sunt Sunt oarecum || Suntde || Suntdeacordin | Sunt complet
deloc de N
de acord acord || foarte mare misura de acord
acord
Co.pllu-l meu Fste tra.tat. de strdini ca un copil O O O O O
obisnuit de varsta lui/ei.
Strainii se holbeaza adesea la copilul meu. H O H O H O “ H
E?oplhfl. meu ve.st’e dispus sa raspunda' la} O O 0 O O
intrebarile strainilor despre statura lui/ei




Nu sunt Sunt oarecum || Suntde || Suntdeacordin | Sunt complet
deloc de N
de acord acord || foarte mare masura de acord
acord

mica. [ [ [ [ [ |
Reactiile strdinilor 1l/o deranjeaza pe copilul
meu. O O O O O
Strainii fac adesea glume pe seama copilului
meu sau rad de el/ea. O O O O O
Daca strainii se uitd la copilul meu, el/ea
vorbeste cu ei. = = = = =
Copilul meu are curajul sid ceard ajutorul
strainilor. O O O O O
{\ten‘gia strainilor din cauza staturii lui/ei mici O O O O O
il/o raneste.
M}ll};i oameni nu sunt familiarizati cu statura 0 O O 0 O
mica.
‘Copilul meu este deschis fatd de stréini. H ] H O H | H O H O

8. Lucruri care il/o ajuta pe copilul dumneavoastra in viata de zi cu zi

Nu sunt Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
deloc de foarte mare
de acord acord .o de acord
acord masuri
Cu ajutorul uneltelor sale, copilul meu se poate
descurca singur(d) 1n viata de zi cu zi (de ex. O O O O O
scaunel).
Cu ajutorul dispozitivelor de sprijin, copilul meu
se poate deplasa. = = = = =
Aca.sa, multe lucrurl. §u.nt adgptate la inaltimea O O O O O
copilului meu (amenajari, mobilier).
9. Despre corpul copilului dumneavoastra
Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
de acord de acord acord foarte mare misuri de acord

F T lunsi . |

or.ma . S1 Nunglmeva picioareior 0 0 0 0 0
copilului meu 1i creeaza probleme.
Copilul meu nu poate alerga repede. H O H O H O H O H O
Copilului meu 1i este dificil sa
; p ‘ .1 icil sa se O O O O O

eplaseze pe distante lungi.
F il i | ilului

orn}:a si uniglmea bratelor copilului O O a a O
meu i creeaza probleme.
Copilul meu poate ajunge la toate
lucrurile.
Copilul meu este adesea Tn durere. H H H H H
Copilul meu are nepliceri fizice (de
ex. 1i amortesc picioarele).
Copilul meu a avut/are probleme
fizice cu urechile. H H H H H
Copilul meu considera ca are capul
prea mare.

Copilului meu fi place fata sa. H




Daca aveti alte comentarii, v rugam sa le notati in spatiul de mai jos:

Anexa 3

Versiunea APLES pentru testarea pe teren — pentru copii si parinti
a) Versiunea APLES pentru testarea pe teren pentru copii (8-14 ani)

ID: APLES Copii

Data:
Nume:
Prenume:

Buna!
Ce mai faci?

Data nasterii:

Am dori sa aflam cum te simti si cum consideri tu ca iti merge. De aceea te invitam sa raspunzi la
urmatoarele intrebari referitoare la viata ta in general, la inaltimea ta, aspectul tau, statura ta, precum si la
punctele tale forte, dificultatile si gandurile tale.

o Te rugam sa citesti fiecare intrebare cu atentie. Alege cerculetul care reprezinta cel mai bine

raspunsul tau.

o Nota: Acesta nu este un examen! Nu exista raspunsuri corecte sau gresite.
o Este doar important sa raspunzi la FIECARE intrebare si sa ne asiguram ca semnele tale sunt

vizibile.

Asa functioneaza:
Exemplu:

Daca te gandesti la felul tau preferat de mdncare...

inghetata.

Daca 1fti place enorm sa|| Nusuntdeloc ||Suntoarecumde| Suntde | Suntde acord in foarte ||Suntcompletde
méininci inghetata... de acord acord acord mare masuri acord
Imi place foarte mult si mananc

P O O O O O

Daca iti place enorm sa mandnci inghetata, ai marca casuta pe care scrie ,,Sunt complet de acord.”




1. Cum te simti in legatura cu tine insuti

Nu sunt deloc || Sunt ocarecum || Sunt de | Sunt de acord in foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare masuri de acord
M simt bine asa cum sunt. “ O H O H d “ O H O
At d tenti It di
cauza staturii mele mici. || D O 0 O O
Pot realiza mai mult decét cred
ceilalti. = = O = =
‘Mé consider prea greu / prea grea.“ O H O H O “ O H O ‘
Mad i (a) in viata de zi
CuaZi.eSClll'C singur(a) 1n viata ae zi D D D D D
‘Tmi place corpul meu. “ O H O H O “ O H O ‘

2. Despre familia ta

Nu sunt deloc|| Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord n Sunt complet
de acord de acord acord || foarte mare masuri de acord

Statura mea mica este un subiect
important Tn familia mea. = = = = =
Membrii familiei mele ma ajuti in viata
de zi cu zi. = O = = O
Din z rii mele mici, familia m

cal{ a sFatVuA ele Ac , f:\ a mea O O O O O
are mai putina incredere in mine.
Sunt tratat(d) destul de normal de
familia mea. = O = = O




3. Cum este pentru tine sa fii cu prietenii

Nu sunt deloc|| Sunt carecum || Sunt de Sunt de acord Tn Sunt complet
de acord de acord acord || foarte mare misura de acord
Prietenii mei cred ca statura mea mica nu
este nimic special. = = = = =
Nvu sunt. tratg‘F(é) Qiferit fatd de ceilalti de O 0 O O O
cétre prietenii mei.
‘Prietenii mei tin cont de mine. H O H | H O “ O H O ‘
[Prictenii mei ma ajuta. | o | O | o | O =
‘Prietenii mei Tmi iau apararea. H O H O H O “ O H O ‘
‘Prietenii mei ma protejeaza. H O H | H O “ O H O ‘
Prietenii mei cred ca indltimea si
infatisarea mea sunt destul de normale. = = = = =
4. Despre recreere si timpul liber
Nu sunt Sunt oarecum || Suntde || Sunt de acord in || Sunt complet
deloc de S
de acord acord |/foarte mare masuri|| de acord
acord
1(3) sa ; 1
Sunt ca}pabl (2) sa practic sporturile pe care O O O O O
vreau si le fac.
In timpul liber pot face activititile care imi O 0 O O O
plac.
‘Gésesc haine care imi plac. H O H O H O H O H O ‘
Cumpirailturile supt dificile pentru ming (de ex. 0 0 0 0 0
pentru ca nu pot ajunge la unele lucruri).
‘Petrec prea mult timp la doctor/terapeut. H O H O H O H O H O ‘
5. Despre gradinita / scoala
Nu sunt deloc ||Sunt oarecum de|| Sunt de || Sunt de acord in foarte ||Sunt complet de
de acord acord acord mare masura acord
Al}i .coPii de la scoald/gradinita O 0 0 O O
ma ajuta.
Sunt utratvat(é? cu consideratie la O O O O
scoala/gradinita.
‘Sunt sustinut(d) de profesorii mei. H | H (| H | H O
6. Reactiile strainilor
Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de |(|Sunt de acord in foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare masura de acord
Supt tfatat(a)A de strdini ca un copil O 0 0 O O
obisnuit de varsta mea.




Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Sunt de |(|Sunt de acord in foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare masuri de acord
Strainii fac adesea glume pe seama
mea sau rad de mine. O O O O O
Am curajul sa cer ajutorul strainilor. H O H O H O H O H |
Atenti . ; .
en'gla. s.tralvmlor d.m cauza indltimii 0 O O O O
mele mici ma deranjeaza.
7. Despre corpul tau
Nu sunt deloc || Sunt oarecum || Suntde [|Sunt de acord in foarte|| Sunt complet
de acord de acord acord mare masuri de acord

F i lungim icioarelor mel
Forma si lungimea picioarelor mele 0 O O 0 O
imi creeaza probleme.
Iml este d1ﬁ011 sd ma deplasez pe O O O 0 O
distante lungi.
F i lungi 1 le Tmi

orma si lungimea bratelor mele imi 0 0 0 O 0
creeaza probleme.
Am neplaceri fizice (de ex. imi
amortesc picioarele).
‘Consider ca am capul prea mare. H O ” O H O H O “ O
‘imi place fata mea. H O H O H O H | H O

Daca aveti alte comentarii, va rugdm sa le notati in spatiul de mai jos:
iti multumim foarte mult pentru ajutor!




a) Versiunea APLES pentru testarea pe teren pentru parinti (ai copiilor cu ACH cu varste intre 5 si
14 ani)

ID: APLES Périnti
Data:

Nume:
Nume, prenume copil:

Data nasterii
copilului:

Draga parinte,

Am dori sa aflam cum se simte copilul dumneavoastra si cum ii merge in general.

De aceea, va invitam sa raspundeti la urmdtoarele intrebari referitoare la viata copilului dumneavoastra
in  general, la  inaltimea  lui/ei,  punctele  forte, dificultatile si  gdandurile  sale.
Va rugam sa cititi fiecare intrebare cu atentie. Alegeti cerculetul care se potriveste cel mai bine
raspunsului dumneavoastra si marcati-l. Nu exista raspunsuri corecte sau gresite. Este important sa
raspundeti la TOATE intrebarile si sa ne asiguram ca semnele dumneavoastra sunt clare.

Asa functioneazd:

Exemplu:

Daca copilul dumneavoastra adora sa mandnce inghetata, atunci ati marca casuta pe care scrie ,,Sunt
complet de acord”.



1. Despre copilul dumneavoastra

Nu sunt Sunt oarecum || Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
deloc de foarte mare
de acord acord . de acord

acord masuri

Copilul d a este 1
opilul meu crede ci este in O O O O O
regula asa cum este.
Copilul meu atrage adesea atentia
celorlalti din cauza staturii sale O O a O d
mici.
Copilul meu poate realiza mai O O O O O
mult decéit cred ceilalti.
Copilul meu se consideri prea
greu / prea grea. - - - - -
Tul < <

ACOp.l ul meu se d.escurca singur(d) O O 0 O 0
in viata de zi cu zi.
Copilului meu ii place corpul sau. O O O O a
2. Despre familia dumneavoastra

Nu sunt Sunt oarecum|| Sunt de Sunt de acord in Sunt complet

deloc de foarte mare

de acord acord .« o de acord
acord masuri

Statura mica a copilului meu este un
subiect important pentru familia O O O O O
noastra.
MemAbrn fz‘ln.ll!lf.!l ll/f’ a:|uta pe copilul O O O O O
meu in activititile zilnice.
Din cauza staturii lui/ei mici, avem
mai putind fincredere in copilul O O O O O
nostru.
Ne tratim copilul intr-un mod cét se
poate de normal. = O O = O

3. Despre prietenii copilului dumneavoastra

Nu sunt Sunt oarecum|| Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
deloc de foarte mare
de acord acord .o de acord
acord masura
Pl'let‘ellll COplllllll.l meu cre‘d ca statura 0 O O 0 O
sa mica nu este nimic special.
C'opllul .meu“nuweste tratat diferit de O O O O O
catre prietenii sai.
Prietenii oo .
rietenii copilului meu tin cont de 0 O O O O
el/ea.
Prietenii copilului meu il/o ajuta. O O O O O
Prietenii  copilului  meu 1i iau O O O O O




Nu sunt Sunt oarecum|| Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
deloc de foarte mare
de acord acord oo de acord
acord masuri
apirarea. [ [ [ [ [ |
Prietenii copilului meu il/o protejeaza. O O O O O
Prietenii copilului meu considera ca
iniltimea si aspectul lui/ei sunt destul O O O a O
de normale.
4. Despre timpul liber
Nu sunt Sunt oarecum || Sunt de || Sunt de acord in || Sunt complet
deloc de < s
de acord acord |/foarte mare masurda| de acord
acord
Copllull meu pqate practica O O O O O
sporturile pe care si le doreste.
Tn timpul liber copilul meu poate
face ceea ce i place. o = = = =
Copilul meu gaseste haine care 1i O O O O O
plac.
Cumparaturile sunt dificile
pentru copilul meu. O = = O O
Copilul meu petrece prea mult
timp la doctor/terapeut. o = = = =
5. Despre gradinita / scoala
Nu sunt Sunt oarecum|| Sunt de || Sunt de acord Tn || Sunt complet
deloc de <«
de acord acord ||foarte mare misuri| de acord
acord
:Algl copii de lzf scoald/gradinita O O O O O
il/o ajuta pe copilul meu.
Copl.lul meu estev t[a'fat. ) cu O O O O O
consideratie la scoald/gradinita.
Copilul meu este sustinut de
profesorii lui/ei. o = o o =
6. Reactiile strainilor
Nu sunt Sunt oarecum|| Sunt de Sunt de acord in Sunt complet
deloc de foarte mare
de acord acord .o de acord
acord maisuri
Copllu! meu es.te tratAat de sfra.lm ca O O O O O
un copil obisnuit de varsta lui/ei.
Strainii fac adesea glume pe seama
copilului meu sau rad de el/ea. - - - - -
Copilul meu are curajul sa ceara O O O O O




Nu sunt

Sunt de acord Tn

deloc de Sunt oarecum|| Sunt de foarte mare Sunt complet
de acord acord <o de acord
acord maisuri

ajutor strainilor. I || “ || ||
fl/o doare pe copilul meu faptul ci
atrage atentia striinilor din cauza O O a O d
inaltimii sale.
7. Despre corpul copilului dumneavoastra

Nu sunt Sunt oarecum|| Sunt de Sunt de acord fn Sunt complet

deloc de foarte mare

de acord acord <o de acord
acord maisuri

For.ma . si Emglmezi picioarelor O O O O O
copilului meu ii creeaza probleme.
Copilului meu i este dl.fICIl si se O O O O O
deplaseze pe distante lungi.
Forn}.a si lunggmea bratelor copilului O O O O O
meu ii creeaza probleme.
Copilul meu are probleme cu corpul
(de ex. circulatie proastdi in O O O O O
extremitati).
Copilul meu considera ca are capul
prea mare. = = = = =
Copilului meu fi place fata sa. H O H O H O H O H O

Daca aveti alte comentarii, va rugdm sa le notati in spatiul de mai jos:

ANEXA 2. Scorul extins pentru foramen magnum (eAFMS) in acondroplazie

Scor eAFMS
0 Aspect normal al jonctiunii cranio-cervicale

1 1 Ingustare usoara a jonctiunii cranio-cervicale
2a Ingustarea jonctiunii cranio-cervicale, care sterge semnalul LCR posterior de maduva
2b Ingustarea jonctiunii cranio-cervicale, care sterge semnalul LCR posterior si anterior
2c Ingustarea jonctiunii cranio-cervicale, care sterge semnalul LCR circumferential

3 3a Remodelare (indentare vizibild) a maduvei cervicale, semnalul LCR rdmane prezent
3b Remodelare (indentare vizibild) a maduvei cervicale, semnalul LCR este sters

4 4a Modificari mielopatice T2, semnalul LCR ramane prezent
4b Modificari mielopatice T2, semnalul LCR este sters

LCR: lichid cefalorahidian

eAFMS — extended Achondroplasia Foramen Magnum Score




