DIJAGNOZE

SPINALNA

MISICNA ATROFIJA

Spinalna midiéna atrofija 1

(SMAY), poznata i kao Werdnig-
Hoffmannova bolest, genetski je
neuromidiéni poremeéaj koji utjece
na Zivéane stanice koje kontroliraju
voljne misi¢e (motoricki neuroni).
Bez lije¢enja, simptomi SMAI postaju
ociti prije 6. mjeseca starosti i
ukljuéuju pogorianje midiéne slabosti
i lo3 miZi¢ni tonus (hipotonija) zbog
gubitka donjih motornih neurona u
lednoj mozdini i mozdanom deblu.
Prisutni su i problemi s hranjenjem i
disanjem. SMAI uzrokuju promjene
(patogene varijante koje se nazivaju
i mutacijama) u genu SMNI i tipi¢no
se nasljeduje na autosomno
recesivni nacin.

Na dijagnozu SMAT sumnja se

na temelju simptoma, a potvrduje
se genetskim testiranjem. U prosincu
2016. nusinersen (Spinraza)

postao je prvi lijek za SMAI kojeg
je odobrila Ameri¢ka agencija

za hranu i lijekove (FDA). Stalno
lijecenje nusinersenom omoguéava
mnogim bebama koje boluju

od SMAI da dostignu i odrze
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razvojna postignuéa prikladna za
dob, ukljuéujuéi sjedenje, puzanije

i hodanje. U prosjeku se smanjuju i
problemi s disanjem, prehranom i
prijemi u bolnice. Medutim, odgovor
na lijeéenje se razlikuje. Moguée

je da neke bebe koje boluju od SMAI
uopce nede reagirati na nusinersen

ili mogu imati zdravstvene
komplikacije koje sprecavaju primjenu
tog lijeéenja. Ostale vrste lijeéenja

i dalje se primjenjuju.

Spinalna misiéna atrofija tipa 2
(SMA2) genetski je neuromisiéni
poremeéaj koji utiee na Zivéane
stanice koje kontroliraju voljne misiée
(motori¢ki neuroni). Bez lijeenia
razvija se progresivna misiéna
slabost u beba koje boluju od SMA2
u dobi izmedu 6. 112. mjeseca.

Bebe koje boluju od SMA2 mogu
siediti bez potpore, medutim, ne
mogu samostalno stajati ili hodati.
Razvijaju se i problemi s hranjenjem

i disanjem. SMA2 uzrokuju promjene
(patogene varijante koje se nazivaju i
mutacijama) u genu SMNT1 i naslieduje
se na autosomno recesivni nacin.
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Proksimalna spinalna misi¢éna atrofija
tipa 3 (SMA3) relativno je blagi
oblik proksimalne spinalne misié¢ne
atrofije koju karakteriziraju slabost
misi¢a i hipotonija koja je posljedica
degeneracije i gubitka donijih
motornih neurona u lednoj mozdini

i jezgri mozdanog debla.

Bolest se pojavljuje nakon prve
godine zivota (obi¢no izmedu
djetinjstva i adolescencije), nakon
stiecanja sposobnosti hodanja.
Neki autori razlikuju dvije podvrste
(SMA3a i SMA3b): SMA3a definira
pacijente kod kojih se bolest pojavi
prije navriene 3. godine Zivota,
dok SMA3b definira pacijente kod
kojih se bolest pojavi nakon 3.
godine Zivota. Ceste su poteskoce
u hodaniju, tréanju te spudtanju

i penjanju stepenicama. Misi¢éna
slabost pretezno utjeée na midice
nogu i kuka, a zatim se iri na
ramena i ruke. Noge su uvijek teze
pogodene od ruku. Cesto je slabo
drhtanje prstiju i skolioza,

te izostanak patelarnog refleksa.

o

7
. Zaw
€ UCINKOVITI

LJUDSKI
F | pOTENCIALI



