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Zrozumiec rdzeniowy zanik miesni

(SMA)

Szybkie fakty

+  SMA dotyka okoto jednego na 10 tys. zywych
noworodkéw na catym Swiecie.

+  40-45 chorych rocznie w Polsce, 550-600 w Unii
Europejskiej.

+ 1na 54 osoby posiada te wade genetyczna.

«  Kiedy oboje rodzice sa nosicielami, ryzyko wy-
stapienia SMA u dziecka wynosi 25%.

«  SMA wystepuje niezaleznie od rasy i pici.

Rdzeniowy zanik mie$ni

SMA to rzadka i wyniszczajgca choroba genetyczna
prowadzaca do postepujacego ostabienia miesni,
paralizu, a w przypadku braku leczenia w swej naj-
bardziej powaznej postaci (Typ 1) - do $mierci. Jest
spowodowana brakiem genu nerwu ruchowego
SMN1, skutkujacym szybka i nieodwracalng utrata
nerwéw ruchowych, wptywajacg na catos¢ pracy
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TYP1
Ryc. 1. Czestos¢ wystepowania choroby

miesni, w tym oddychanie, przetykanie i podstawo-
we ruchy.

Wielu lekarzy podstawowej opieki zdrowotnej nie
zna SMA, co opdznia diagnoze i leczenie ze wzgledu
na przyjecie podejscia ,poczekamy, zobaczymy”
w sytuacji, gdy u chorych wystepuja juz poczatkowe
objawy lub braki odpowiednich postepéw moto-
rycznych. Dlatego tez eksperci zalecaja powszech-
ne badania przesiewowe noworodkéw umozliwia-
jace jak najszybsze stwierdzenie, zdiagnozowanie
i leczenie SMA oraz wdrozenie opieki paliatywnej
w celu zatrzymania nieodwracalnej utraty nerwéw
ruchowych i postepéw choroby.

Przebieg choroby ma rézny stopien ciezkosci i sko-
relowany jest z iloscig kopii genu SMN2, tzw. ,genu
zapasowego” wytwarzajacego niewielki utamek
(~10%) biatka funkcjonalnego SMN w poréwnaniu
do SMNT.
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TYP 1 - ZAZWYCZAJ
WYSTEPUJA 1-2 KOPIE GENU
SMNZ2

Przy braku leczenia, SMA typu 1 w ponad 90%
przypadkéw prowadzi do $mierci lub do koniecz-
nosci stosowania statej wentylacji. Zwyrodnienie
i utrata nerwéw ruchowych nastepuje wkrétce po
urodzeniu i postepuje w szybkim tempie, do korica
széstego miesigca zycia siegajac poziomu >95%.
Nieleczone niemowleta cierpigce na SMA typu 1
nigdy nie beda w stanie poczyni¢ prawidtowych
postepow rozwojowych, np. siedzie¢ samodzielnie.
Wystepuja u nich takze:

«  Trudnosci z oddychaniem i przetykaniem.

«  Sfaba kontrola gtowy.

« Pogarszajace sie ostabienie miesni oraz sta-
be napiecie miesniowe (hipotonia), skutkuja-
ce bezwtadnoscia lub przyjmowaniem przez
dziecko tzw. ,pozycji zaby".

TYP 2 - ZAZWYCZAJ
WYSTEPUJA 3-4 KOPIE GENU
SMNZ2

Objawy zwykle pojawiaja sie miedzy 6. a 18. miesia-
cem zycia. Dzieci cierpigce na SMA typu 2 nigdy nie

beda samodzielnie chodzi¢ i zazwyczaj potrzebuja

wozka inwalidzkiego. Ponad 30% umrze przed 25.

rokiem zycia. Ponadto:

+  Wiekszos¢ nie bedzie w stanie samodzielnie
stac.

+ Na wczesnym etapie rozwoju niektére z nich
siedza samodzielnie, jednak umiejetnos¢ ta
czesto zanika w okresie nastoletnim.

+  Moga u nich wystepowa¢ drzenie palcéw oraz
nieprawidtowosci uktadu kostnego, w tym m.in.
skolioza i zwichniecie stawu biodrowego.

« Czesto pojawiaja sie trudnosci z przyjmowa-
niem pokarmu i oddychaniem.

TYP 3 - ZAZWYCZAJ
WYSTEPUJA 3-4 KOPIE GENU
SMNZ2

Objawy zwykle pojawiaja sie w okresie od wcze-

snego dziecinstwa do wczesnej dorostosci. Osoby

chore na SMA typu 3 maja trudnosci z chodzeniem,

bieganiem oraz chodzeniem po schodach. Ponadto:

« Zczasem moga utraci¢ zdolno$¢ samodzielne-
go stania i chodzenia.

+  Choroba wptywa w wiekszym stopniu na dys-
funkcje nég.
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