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Co je spinalni svalova atrofie (SMA)

SMA je vzacné a devastujici genetické onemocnéni, které vede k progresivni svalové slabosti, ochrnuti,
a v nejtézsich formach (typy 0 a 1), pokud neni léceno, i ke smrti v ¢asném détském véku. Pricinou SMA
je pfitomnost poskozeného genu SMNT vedouci k nedostatku funkéniho proteinu zajistujiciho preziti
motorickych neuront (SMN). To ma za nasledek rychly a nevratny Ubytek motorickych neurond, které
ovlivauji viechny svalové funkce véetné dychani, polykani a zakladnich pohyb(."”

V soucasné dobé je v mnoha statech (véetné Ceské republiky) zaveden novorozenecky screening. Diky tomu
je mozné odhalit onemocnéni SMA u novorozencil véas, a to dokonce i pred projevenim prvnich pfiznaku.
Slécbou je mozné zacit brzy a zastavit tak nevratné poskozeni motorickych neuronti a progresi onemocnéni.”*

Zavaznost onemocnéni se lisi podle typu SMA, které se déli do typl 0-4 dle véku nastupu projevi a maximalni
dosazené motorické dovednosti. Zavaznost do zna¢né miry ovliviuje pocet kopii,zalozniho”genu SMN2, ktery
ve srovnani s genem SMN1 produkuje jen malou ¢ast (~10 %) funkéniho proteinu SMN. Pacienti se SMA typu
0a 1 maji nejzavaznéjsi projevy onemocnéni, pacienti se SMA typu 4 maji nejméné zavazné symptomy.*”"
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Vzhledem k novym moznostem lé¢by a moznosti lécit jesté pred projevenim piiznakl byla klasifikace SMA
£11,12

zrevidovana. Proto mnohem castéji uslysite o SMA fenotypech jako nesedici, sedicia chodici. " Tato klasifikace
se zaméruje na aktualnifunkénistava odpovéd pacienta na terapii. Tabulka nize propojuje obé klasifikace:

SMA typ TypO Typ 3

Vék v ¢ase Pred Mezi 18 mésici
nastupu piiznak narozenim az 3 roky

Pocet kopii .
genu SMN2 1 3az4

Motorika Chodici

NESEDICI | Zejména pacienti se SMAtypu 1a2""

Pacienti nedosahli béznych vyvojovych milnikd, jako je sezeni bez opory,
nebo tuto schopnost ztratili.' "

: Dale jsou pfitomny:*" "
+ Potize s dychanim a polykanim + Zhor3ujici se svalova slabost a nizky svalovy
. 3patné ovladani hlavy tonus (hypotonie), coZ vede k "ochablosti" svald

. Dychéni do bfitka a také k pozici,zabi nohy

+ Slaby plé obtizné séni a polykani Casté jsou také kontraktury a skoliéza

SEDICi | Obvykle pacienti se SMA typu 2 a 3, Dalsi potiZe zahrnuji:*"
nebo lé¢eni pacienti se SMA typu 1 * Na pocatku vyvoje se
vyskytuje svalova slabost
Pacienti jsou schopni sedét bez opory > 10 sekund. . Vétina pacientt nebude
O Tito pacienti nejsou schopni chodit nebo tuto schopna stat bez opory

. & ot Se et + Kromé slabych nohou se
PREZITI: muze objevovat i slabost pazi

schopnost ztratili. . Casté jsou kontraktury a skoliéza,
\ které progreduji mezi 5 a 15 lety
< 98,57 68,5 véku ditéte
PRAVDEPODOBNOST veveku B veveku

CHODICI | Pacienti se SMA typu 3 a 4 a také pacienti se SMA,

e s 2y s : 10-12
ktefi byli [éCeni pre-symptomaticky

Pacienti dosahli samostatné chiize nebo si tuto schopnost udrzeli.”"* "

O Pro chodici pacienty se SMA je typické:* """

+ Reflexy v pazich jsou normalni + Prlbéh onemocnéni je obvykle stabilni, mize se
nebo oslabené, zatimco v nohach vsak s vékem i zhorsit — dano rlstem, pfirdstkem
jsou nevybavné na vaze ci rozvojem druhotnych potizi jako jsou

- Nepocituji dechovou slabost kontraktury i skoli6za
nebo potize s polykanim. + Délka Zivota je srovnatelnd se zdravymi jedinci
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