W

' L [ M

Spinalni

svalova atrofie

Vypracovali:
Katefina Tepla
Monika Madrova
Anna Dobrovolna
Maria Cizmarova
Dominika Strbova
Juraj Stipka




Klinicky popis




Rozdéleni SMA “
1)Typ | — akutni infantilni forma (Werdnigav-Hoffmanniv syndrom)
‘

1)Typ lI- chronicka infantni/intermedialni forma (WerdnigovyHoffmannovy choroby)

1)Typ Il — juvenilni forma (Kugelberglv-Welanderové syndrom)

I 1)Typ IV — adultni forma (Aranuv-Duchennelv syndrom)




Geneticka priCina “

95 % deleci SMN genu ( Survival Motor Neuron ) A

»
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Dedichost

Inheritance of SMA

Autosomal Recessive
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Prevalence

Molekularni geneticke vysetreni

N



Moznosti leCby a prevence “
Q




Etické problemy genetickeho
vysetrenia SSA “

»




Doporuceni:

d Vsichni identifikovani nosici by meli byt sledovani v
genetické poradné a mit moznost konzultovat riziko pro
plod a dalsi gravidity. Preimplantacni a prenatalni
diagnostika by méla byt rovneéz nabidnuta.

O Negativni screeningovy test pro jednoho nebo oba
partnery snizuje, ale neeliminuje riziko postizeni potomka,
senzitivita testu je <100%.

O Screeningove testovani je dobrovolne, nutny informovany
souhlas.

Prior TW, et al. Carrier screening for spinal muscular atrophy. 2008 Nov;10(11):840-2
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