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Prehl'ad

Proximalne spindlne muskularne atrofie su skupinou neuromuskularnych ochoreni charakerizovanych
progresivnou svalovou slabostou, ktora je vysledkom degeneracie a straty niz§ich motorickych neurénov
v mieche a v jadrach mozgového kmena. Prevalencia je odhadovana priblizne na 1/30 000. Boli
definované 4 subtypy podla zavaznosti ochorenia a veku, v ktorom sa manifestuju prvé priznaky: typ 1
(SMA1), najzavaznejSia forma s nastupom pred Siestym mesiacom zivota; typ 2 (SMA2) s nastupom
medzi 6. a 18. mesiacom zivota; typ 3 (SMA3) s nastupom medzi detstvom a adolescenciou a typ 4
(SMA4), najfah$ia forma s nastupom v dospelosti (vid tieto pojmy). VSetky typy su charakterizované
svalovou slabostou a atrofiou rézneho stupna, ktoré postihuji najma dolné kon&atiny a dychacie svalstvo.
Slabost’ je takmer vzdy symetricka a progresivna. Méze sa objavit aj skoliéza, stuhnutie svalov a
kontraktury kibov. Casté su zapchy a gastroezofagovy reflux. Okolo 95% pripadov SMA je spdsobenych
homozygotnou deléciou (bud exdénu 7 alebo exénov 7 a 8) v SMN1 géne (5912.2-q13.3), ktory kéduje
SMN (survival motor neuron - prezivanie motorického neurénu) protein. Bol tiez identifikovany druhy SMN
gén (SMNZ2; 5q13.2), ktory prispieva k produkcii len 10% SMN proteinu v celej dizke. Zavaznost prejavov
SMA je nepiamo umerne zavisla od poctu kopii SMN2 génu, pricom u pacientov s troma az Styrmi kopiami
sa CastejSie prejavuje ako SMA3/4, zriedkavejSie ako SMA1, aj ked existuju rézne variacie. Bola tiez
identifikovana delécia NAIP (5q13.1) génu, ktora mbéze hrat Ulohu v zmenach zavaznosti ochorenia.
Prenos SMN1 a NAIP je autozémovo recesivny. Asi 2% pripadov je sposobenych de novo mutaciami.
Diagnostika je zalozena na anamnéze a klinickom vySetreni a mdze byt potvrdena genetickym
testovanim. Mbéze byt uskuto€nena aj elektromyografia a biopsia svalu. Diferencialna diagnostika zahffa
amyotroficku lateralnu sklerézu, kongenitalne svalové dystrofie, kongenitalne myopatie, primarnu lateralnu
skler6zu, myasteniu gravis a poruchy metabolizmu sacharidov (vid tieto hesla). Prenatalna diagnostika sa
uskuto€ruje molekularnou analyzou amniocytov a vzoriek choriovych klkov. Pacientom a ich rodinam ma
byt poskytnuté genetické poradenstvo. Klinické Stidie sa zameriavaji na identifikaciu moznej
medikamentéznej lieGby pre SMA, ciefom je véad&Sinou zvySenie mnozstva SMN proteinu v celej dizke.
Napriek tomu v8ak su€asna terapia ostava symptomaticka a zahffia multidisciplinarnu starostlivost, ¢o
vedie k zvySeniu kvality Zivota. Nevyhnutné su fyzioterapia, pracovna a dychova rehabilitacia. MéZe sa
vyZzadovat' neinvazivna ventilacia a gastrostomia. Pri pfucnej infekcii sa pouziva antibioticka lie¢ba.
Skoliéza a kibne prejavy si mozu vyziadat chirurgickt korekciu. Pacienti mézu potrebovat invalidny vozik
alebo pouzivat korzet/chrbtova opora ako podporny aparat. Progndza zavisi od zavaznosti ochorenia,
ktora vSeobecne koreluje s vekom nastupu: formy so skorym nastupom su vacsinou spojené so zlou
prognézou, zatial ¢o odakavana dizka Zivota je takmer normélna u pacientov s neskor$im nastupom
ochorenia. Pacienti umieraju na resipracné zlyhanie a infekcie.
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Tento dokument sluzi len pre informacné ucely. Jeho ciefom nie je nahradit’ lekarsku starostlivost
kvalifikovanymi odbornikmi a udaje v iom uverejnené by nemali byt vychodiskom diagnostiky
a liecby.

W' Find more information on the disease and associated services on www.orpha.net




