SMA

Magyarorszag

Gerincveldi izomsorvadas (Spinalis muscularis atrophia SMA)
Mi az SMA?
Az SMA (spinal muscular atrophy), azaz gerincvel6i izomsorvadas, egy 6rokletes, folyamatosan
sulyosboddé izomgyengeséggel jard betegség. A genetikai eredetii gyermekkori elhalalozas

vezetd oka vilagszerte, eléfordulasa 1: 6-10 000 ujszulétt, ami 10-15 Gj beteget jelent évente

Magyarorszagon. A betegség kiilonb6zé sulyossaggal, kilénb6zé életkorokban jelenthet meg.

Az SMA tiinetei:

Izomhypotonia: A csecsemd&kori formaban nagyon kifejezett izomhypotonia figyelheté meg.
llyenkor a csecsemd labai hanyattfekvé helyzetben ugynevezett ,békalab” tartasban teljesen
széttarva a fekvo fellleten vannak.

Enyhe izomhypotonia jelenléte csecsemékorban viszonylag gyakori jelenség, az esetek legnagyobb
részében alkati, és nem befolyasolja a gyermek mozgasfejl6dését. Azonban a hypotonia jelenléte
utalhat izombetegségre is, ezért keresni kell az egyéb tuneteket, illetve hypotonia jelenléte
esetén a gyermeket orvosi vizsgalatra, amennyiben a gyermekorvos ugy itéli meg,
fejlédésneuroldgiai szakrendelésre kell iranyitani!

A betegség el6rehaladtaval az izomgyengeség és hypotonia kdvetkeztében jellegzetes harang
alaku mellkas alakul ki (felul keskenyebb a rekesz felé szélesedik), illetve paradox légzés jelenik

meg, amikor belégzéskor a mellkas sillyed, a has eléemelkedik, ez pihegé légzést eredményez.

Izomgyengeség: A csecsembkori formaban sokszor mozgasszegénység (nagyon ,nyugodt” baba)
képében jelenik meg. A csecsemd a szokasosnal kevesebbet mozog, ritkabban és kevésbé
mozgatja a végtagjait, gyakran labaval antigravitacios mozgasra nem képes, azaz egyaltalan nem
képes megemelni, nem tartja koranak megfeleléen a fejét. A késdbbi formakban jellemzé az alsé
végtagi tulsulyd izomgyengeség, illetve a toérzskdzeli izmok gyengesége (mely miatt pl. a
guggolasbal felallas, Iépcsén jaras nehezitett).

SMA esetében a mozgasteljesitmény fokozatosan romlik. A korai kezdetl esetekben a romlas akar

hetek alatt jelentés mértéki lehet.

Fasciculatio: Az izmok nagyon finom gyors 6sszerandulasai, ami akar alig észrevehet remegés
formajat is oltheti. Leginkabb észrevehet6 a nyelven, illetve a hiivelykujjat mozgaté izmokban

Hypo / Areflexia: Neuroldgiai vizsgalat soran észlelhetd, a mélyreflexek hianyat / csdkkent voltat
jelenti.
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Az SMA megjelenési formai

SMA 0 - A tlinetek magzati korban kezdédnek. Sulyos hypotonia, légzészavar jellemzd, a

mozgasfejlédés egyaltalan nem indul be. Az életkilatasok jelentésen korlatozottak.

SMAL. tipus — A tiinetek 0-6 hénapos korban kezdddnek. Sulyosabb formaban a mozgasfejlédés
nem indul be, illetve csak minimalis fejkontroll alakul ki. Enyhébb formaiban a mozgasfejlédés
megindul, de az dnallo Ulési képesseég kialakulasa el6tt megtorpan és visszafejlédés tapasztalhato.
A csecsemd elvesziti az addig megszerzett mozgasi képességeit. Kezelés nélkil az allapot
fokozatosan esetenként gyorsan romlik. A légz6izmok érintettsége miatt Iégzészavar, a sulyos
hypotonia miatt taplalasi nehézség is kialakul. A csecsemd sirasi hangja gyenge. A varhat6
élettartam kezelés nélkul atlagosan 10 honap! Ez a tipus a leggyakoribb forma. Magyarorszagon

évente kb. 5-10 gyermek sziiletik ezzel a formaval.

SMA II. tipus A tlnetek 7-18 hénapos kor k6zo6tt kezdédnek. A gyermek megtanul 6nélléan ulni,
esetenként allni is, de 6nall6 jaras mar nem alakul ki. Ebben a formaban kezdetben az alsé végtag

gyengesége szembetiinébb. Az addig jol fejl6dd gyermeknél késik a jaras / allas kialakulasa.
SMA lII. tipus A tiinetek 18 hénapos kor utan jelennek meg. A gyermek megtanul énalléan
jarni, de jarasa ugyetlenné billegévé valik, hamar elfarad. Nehezére esik a Iépcs6zés, guggolasbal
felallas. Feltinéen sokszor esik el, tAmaszkodva, mandverek segitségével all fel. A felsé végtag
funkcidi ebben a formaban kezdetben még lehetnek jok.

SMA IV. tipus A megjelenés hasonl6 a lll-as tipushoz, de a tlinetek felnétt korban jelentkeznek

Milyen gyakori a betegséqg?

Magyarorszagon a hordozék aranya 1:35, azaz minden 35 emberbél 1 hordozza a betegséget

okozé gént. Magyarorszagon az SMA-val szlletett Ujszuléttek aranya 1:6-10 000.

Egy hazasparnak, ahol mindkét fél hordozé, 25 % esélye van arra, hogy beteg gyermeke szilessen.

Amennyiben akar a szélesebb csaladban fordult el SMA, gyermekvallalas elétt mindenképpen

érdemes a szUl6k vizsgalata, illetve genetikai tanacsadason valé részvétel!
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Van ra kezelés?- igen!

Az SMA az izombetegségek azon rendkivil kis csoportjahoz tartozik, ahol a tamogatoé kezelés
mellett (gydgytorna, neuroldgiai, ortopédiai, pulmonolégiai, gastroenteroldgiai stb. gondozas)
gyogyszer segitségével is tudjuk befolyasolni a betegség lefolyasat. 2018 éta Magyarorszagon is
hozzaférheté (egyedi méltanyossagi alapon) a nuszinerszen nevi készitmény, mely az eddigi
vizsgalatok alapjan javitja a betegek életkilatasait és életminéségét. Tovabba szamos uj készitmény

a klinikai vizsgalat fazisaban van.

Mindenkinél hatékony a kezelés? - A siker titka a korai kezelés!

A gyogyszer hatékonysaga az eddigi tapasztalatok alapjan a terapia elkezdésének idejétél fiigg.
Minél korabban kezdi el kapni a beteg a gyogyszert, annal nagyobb eséllyel varhaté a betegség
természetes lefolyasanak lassitasa, esetenként megforditasa, illetve akar javulas is észlelhetd a
motoros funkcidiban. Az Ujszlléttkori szlirésen diagnosztizalt, még tinetmentes babak kezelése

esetén egyes betegeknél a betegség tlinetei nem alakultak ki, vagy Iényegesen enyhébb formaban.

Kulcsfontossagu tehat a betegség korai felismerése! Az id6 életet menthet!

Mit lehet tenni?

»Lusta baba” esetén meriiljon fel az izombetegség lehetdsége is!
Ha a hypotonia mozgasszegényéggel tarsul, vagy a csecsemd a korabban mar megszerzett
képességeit elvesziti, izomereje csdkken, gondoljunk SMA lehetéségére! A legkisebb gyanu esetén

azonnal jelezzik a haziorvosnak, hivjuk fel a sz(l6 figyelmét az orvosi vizsgalat szilkségességegre!

A szUl6k hordozosaganak szirésére van lehetéség. Ennek szikségességérdl és modjardl a szulék
genetikai tanacsadas keretében tudhatnak meg tobbet.
Recessziv betegségrél Iévén sz6 a csaladi anamnézis az esetek tulnyomo tébbségében nem

terheld!
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Hol talalok seqitséget, tovabbi informaciot?

Genetikai vizsgalat:

Semmelweis Egyetem Ritka Betegségek és Genomikai Medicina Intézete
1083 Budapest, Tom6 u. 25-29. foéldszint 1, 2, 3.
Id6pontkérés: (+36 1) 459 1500 / 51190 melléken

ritkaamb@gmail.com

Istenhegyi Klinika
1125 Budapest, Zalatnai utca 2
Tel.: (+36 1) 580 8600

recepcio@gendiagnosztika.hu

SMA kezel6centrumok:

- Semmelweis Egyetem Il. sz. Gyermekgyodgyaszati Klinika, Neurolégiai osztaly
Budapest, Tlizolté u. 7-9.
Tel. (+36 1) 215 1380 / 52970, 52831 melléken

- MRE Bethesda Gyermekkérhaz
1146 Budapest,Bethesda utca 3.
Tel: (+36 1) 920 6000

Hasznos weboldalak:

www.smahun.hu / konferencia.smahun.hu / facebook.com/smahungary

www.smainfo.hu

Tajékoztatot készitette: SMA Magyarorszag Alapitvany —
Dr. Szabo-Taylor Katalin és Béry-Janusko Fléra

Szakmai lektor: dr. Szabdé Léna
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