Obr. 1 fvlevo) — Divka se spindlni svalovou atrofii |. typu, sed = oporou
Obr. 2 (vpravo) — Chlapec se spindlni svalovou atrofii | typu, patrna je t83ka kyfoskolidza

Spinalni muskularni atrofie (SMA)

F16088 - Lojkaskova Lenka




Charakteristika SMA
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dédi¢na choroba postihujici alfa motoneuron
pfednich rohtu misnich

tim jsou oslabeny svaly a dochazi k ubytku
svalovych vlaken - tzv. svalovym atrofiim
nepostihuje intelekt

projevy: svalova slabost s maximem postizeni v

oblasti svalstva pletencu dolnich koncetin, obtize
sam se posadit nebo postavit, v pozdejsich stadiich
slabost polykacich a dychacich svalu —>
neschopnost samostatné chuze, dechova
nedostatecnost (duvod predCasného umrti)

patfi mezi vzacna onemocnéni (incidence 1:6—
10000), ale je to také 2. nejCastejsi priCina umrtnosti
kojencl na autozomalné recesivni onemocnéni



Formy SMA
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spinalni svalova atrofie typ | (Werdnig-Hoffmann):
tezka a rychle se zhorsujici svalova slabost, neschopnost
samostatného sedu, pfiznaky do 6. mésice véku
spinalni svalova atrofie typ Il: nejCastéjsi, snizené
svalové napéti a svalova slabost, neschopnost
samostatného stoje i chuze — odkazani na vozik,
priznaky do 18. mesice veku

spinalni svalova atrofie typ lll (Kugelberg-
Welanderova): porucha chuze z duvodu oslabeni svalu
obou dolnich koncCetin, ktera se Siri i na horni koncetiny,
potize s polykanim a mluvenim, pfiznaky az po 18.mésici

spinalni svalova atrofie typ IV: az v dospélosti (20.-
30.rokem), schopnost samostatné chuze, slabost hornich
nebo dolnich koncCetin a zvySena unava



Diagnostika a lécba
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diagnostika: na zaklade laboratorniho vysetreni,
vySetfeni svalu (EMG), genetického rozboru a téz na
zakladé priznaku

v 95 % proximalnich forem SMA jiz byla prokazana
kauzalni mutace v SMN genu na chromozomu 59

moznost prenatalni diagnostiky

|lé€ba: nevylécCitelné onemocnéni, muzeme tedy pouze
zmirnit prfiznaky prostrednictvim intenzivni rehabilitace Ci
lazenské péce

pacienti jsou celozivotne v peci multidisciplinarniho tymu
odborniku (neurologa, ortopeda, pneumologa,
fyzioterapeuta, vyzivoveho poradce...), potrebuji ke
svému zivotu ruzné kompenzacni pomucky (voziky,
specialni sedacky, ortézy...) a jsou zavisli na péci druhé
osoby
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