DIJAGNOZE

AMIOTROFICNA LATERALNA SKLEROZA

Definicija bolesti
Neurodegenerativna bolest koju
karakterizira progresivna paraliza
midi¢a koja odraZzava degeneraciju
motori¢kih neurona u primarnom
motori¢kom korteksu, kortikospinalnim
putevima, mozdanom deblu i lednoj
moZzdini.

Epidemiologija

Incidencija (prosjek oko 1/50 000
godidnje) i prevalencija (prosjek oko
1/20 000) relativno su ujednaéene

u zapadnim zemljama, iako su
Zarista veée ulestalosti zabiljezena
na zapadnom Pacifiku. Prosjeéna
dob pojave sporadi¢ne amiotrofiéne
lateralne skleroze je oko 60 godina.
Sveukupno, postoji neznatna prevlast
muskaraca (omjer muskaraca i Zzena

je oko 1,5:1).

Klinicki opis

Otprilike dvije treéine oboljelih osoba
s tipiénom amiotrofiénom lateralnom
sklerozom imaju spinalni oblik bolesti
(pocetak u udovima) i javljaju se sa
simptomima povezanima s fokalnom
slabo3éu misié¢a i gubitkom misiéne
mase, pri éemu poletak simptoma
moze zapodeti bilo distalno ili
proksimalno u gornjim i donjim
udovima. Postupno se moze razviti
spastiénost u oslabljenim atrofi¢nim
udovima, $to utjece na ruénu spretnost
i hod. Kod osoba s bulbarnim
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pocetkom amiotrofi¢ne lateralne
skleroze obi¢no se javljaju dizartrija i
disfagija pri konzumiranju krute hrane
ili tekucina. Simptomi udova mogu se
razviti gotovo istodobno s bulbarnim
simptomima, a u velikoj veéini
sluéajeva pojavit ée se u1-2 godine.
Paraliza je progresivna i dovodi do
smrti zbog zatajenja disanja unutar
2 - 3 godine za slu&ajeve bulbarnog
pocetka i 3 — 5 godina za sluéajeve s
pocetkom u udovima.

Etiologija

Veéina slué¢ajeva amiotrofi¢ne
lateralne skleroze sporadi¢na je,

ali 5-10 % sluéajeva su obiteljski,
dok od njih 20 % uklju&uje mutaciju
gena SODI1 (21922.11), oko 2 -5

% uklju¢uje mutacije gena TARDBP
(1p36.22) koji kodira protein 43 koji
veZze TAR DNA (TDP-43), dok 1-2 %
ukljuéuje mutacije VCP gena (9p13.3)
koji kodira protein koji sadrzi valosin.
Dva posto naizgled sporadiénih
sluéajeva ukljuéuje mutacije gena
SODI, a mutacije gena TARDBP
takoder su identificirane u sporadiénim
sluéajevima.

Dijagnosticke metode

Dijagnoza se temelji na klinickoj
anamnezi, pregledu, elektromiografiji
i iskljugivanju bolesti koje opona3aju
amiotrofiénu lateralnu sklerozu (npr.
multifokalna motorna neuropatija,

Kennedyjeva bolest (vidjeti ove
pojmove) i cervikalna spondiloti¢ka
mijelopatija) odgovarajuéim
pretragama. Patoloska obiljezja
ukljuéuju gubitak motorickih

neurona s intraneuronskim ubikvitin-
imunoreaktivnim inkluzijama u
gornjim motornim neuronima i TDP-
43 imunoreaktivnim inkluzijama u
degenerirajuéim donjim motori¢kim
neuronima. Znakovi o3te¢enja gornjih
motori¢kih neurona i donjih motorickih
neurona koji nisu objasnjeni ni jednim
drugim procesom bolesti upuéuju na
amiotrofiénu lateralnu sklerozu.

Upravljanje dijagnozom i lijegenje
Lijegenje amiotrofi¢ne lateralne
skleroze je potporno, palijativno

i multidisciplinarno. Neinvazivna
ventilacija produljuje prezivljavanje
i poboljSava kvalitetu Zivota. Riluzol
ie jedini lijek za koji se pokazalo da
produljuje prezivljavanie.
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