Spinalne svalové (muskularne) atrofie (SMA)

Definicia a pri€ina vzniku.

Je to skupina geneticky podmienenych ochoreni s autozémovo recesivnou
dedi¢nostou. ZacCinaju sa v dojéenskom veku, alebo vo v€asnom detstve, postihuju
rovnako ¢asto obe pohlavia. Ochorenie sa vyskytuje s incidenciou 1:10 000 az 1:25
000.

Rozoznavaju sa tri formy SMA:
1. infantilna akutna (SMA 1. typu - Werdnig-Hoffmannova)
2. intermediarna (SMA 2. typu)
3. juvenilna (SMA 3. typu - Kugelberg-Wellanderovej)

Priblizne jedna Stvrtina pripadov SMA pripada na 1. typ, asi jedna polovica na 2. typ
a zvysok na 3. typ.

Vsetky tri formy SMA su spO6sobené mutaciou toho istého génu - survival motor
neugon gén (SMNH1), lokalizovaného na 5. chromozéme. Podkladom ochorenia je
strata motorickych buniek prednych rohov miechy v celej jej dizke a taktiez
motorickych buniek mozgového kmerna.

Klinicky obraz.

Klinicky sa SMA vyznacCuje progresivnym zniZzenim svalovej sily a spontannej
hybnosti. Priznaky su vyznacCené symetricky, najviac na proximalnych svaloch
koncatin (svaly ramenného a panvového pletenca), tiez su postihnuté svaly Sije,
trupu a hrudnika. Relativne su zachované malé pohyby drobnych svalov ruk a néh.
Postihnuté svaly podliehaju atrofii, ktora sa s postupom ochorenia zvyraznuje a
objavuju sa viditelné fascikulacie (mimovofné drobné svalové zasklby). Postihnutie
bulbarnych svalov, zodpovednych za satie, hitanie a tvorbu reci, zaCina byt zjavné v
priebehu postupujuceho ochorenia. Klinicky sa prejavi atrofiou a fascikulaciami
jazyka, tichym hlasom a slabym pladom, tazkostami pri prehitani. Branica je
vacsinou usetrena az do neskorého Stadia ochorenia. Myokard a hladka svalovina su
oby&ajne intaktné. Slachovookosticové reflexy su takmer vzdy vyrazne znizené,
CastejSie nevybavné. Nebyvaju sfinkterové, ani senzorické poruchy. Intelekt deti je
intaktny.

Vek manifestacie prvych klinickych priznakov zavisi od typu ochorenia. Symptémy
SMA 1. typu sa objavuju uz pred 6. mesiacom Zzivota, ich zaliatok byva nahly a
priebeh ochorenia je rychly. Deti, ktoré sa uz rodia tazko hypotonické (floppy baby),
zriedkavo preziju prvy rok zivota. PomalSia je progresia ochorenia u pacientov, u
ktorych sa slabost’ prejavi az postnatalne, u niektorych méze byt zaznamenané aj
prechodné zlepSenie stavu. AvSak pre extrémnu axialnu slabost’ deti nie su schopné
ani samostatného sedu. Vo vacsine pripadov ochorenie koncéi fatalne do 3. roka
zZivota, spravidla na komplikacie respiracnej infekcie. Deti s SMA 2. typu sa v prvych
6. mesiacoch vyvijaju normalne, ale do 18. mesiaca Zivota sa zaznamena zastavenie
motorického vyvinu. Ochorenie ma menej maligny priebeh. Pacienti su schopni
sediet, ale oby€ajne nedosiahnu $tadium samostatného postoja a chédze. SMA 3.
typu ma miernejSi priebeh. Svalova slabost sa rozvija po 18. mesiaci Zivota,
postihnuti prezivaju do dospelosti.



Diagnostika.

Diagn6éza ochorenia sa stanovi na zaklade klinického obrazu a paraklinickych
vySetreni. Biochemické vySetrenia nie su pre diagnézu signifikantné, v niektorych
pripadoch byva zaznamenana zvySena sérova CK. EMG vySetrenie s nalezom
denervacnych zmien a patologicky zmenenych akénych potencialov zo svalov potvrdi
postihnutie periférneho motorického neurénu. Svalova biopsia vykazuje klasicky
korelat denervacCnej atrofie svalovych vilakien. Pri dostupnosti genetickych testov
vSak biopsia straca svoje opodstatnenie. Diagn6ézu definitivne potvrdi molekulovo
genetické vysetrenie z krvi, a to dékazom delécie exdénov 7 a 8 v SMN1 géne.

Liecba.

LieCba SMA je Cisto symptomaticka a nedokaze zvratit’ priebeh ochorenia. Opiera sa
o rehabilitaciu s ciefom posilnit doteraz funkéné svaly, udrzat pohyblivost kibov a
zabranit skorému vzniku kontraktur a kyfoskolidzy. Délezita je prevencia a dosledné
prelieCovanie respiraénych infekcii. V praxi sa potvrdil urcity priaznivy efekt valproatu,
odporuca sa aj 4-fenylbutyrat na spomalenie progresie ochorenia.
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