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SPINALE MUSEKLATROPHIE
(SMA) VERSTEHEN
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Spinale Muskelatrophie

SMA st eine seltene, schwerwiegende, genetische Krankheit, die zu fortschreitender Muskelschwéche, Lahmung
und, wenn sie inihrer schwersten Form (Typ 1) unbehandelt bleibt, zum Tod flihrt. Sie wird durch das Fehlen eines
funktionsfahigen Survival Motor Neuron Gens (SMN1) verursacht, was zu einem raschen und irreversiblen Verlust
von Motoneuronen fihrt und alle Muskelfunktionen einschlielich Atmung, Schlucken und Grundbewegungen
beeintrachtigt.'®

Viele Hausérzte sind mit SMA nicht vertraut, was zu Verzégerungen bei der Diagnose und der Behandlung aufgrund des
.wait and see” Prinzips fuhrt, wenn Patienten erste Symptome zeigen oder keine motorische Meilensteinleistung
aufweisen. Aus diesem Grund empfehlen SMA Experten so friih wie moglich ein universelles Neugeborenen-Screening,
um die Identifizierung, Diagnose, Behandlung und unterstiitzende Versorgung zu erleichtern, umirreversiblen
Motoneuronenverlust und Krankheitsprogression zu stoppen.®

INZIDENZ DER KRANKHEIT:?°

Der Schweregrad von SMA variiert -\
uiber ein Spektrumvon Typen, die

jeweils der Genkopienzahl des

SMN2-Gens, dem ,,Backup-Gen®, 6 O % 3 O % 1 O %
entsprechen, das im Vergleich

zu SMN1 einen kleinen Anteil

(~10%) des funktionellen

SMN-Proteins produziert.” Typ1 Typ 2 Typ3
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Typ1

Inder Regel 1-2 Kopien von SMN2

Unbehandelt fihrt SMA Typ 1in
mehr als 90 % der Falle zum Tod

(o) oder zur Notwendigkeit einer
90%

permanenten Beatmungim Alter
von zwei Jahren.©

Unbehandelte Sauglinge mit SMA Typ 1werden niemals
in der Lage sein, normale Entwicklungsmeilensteine zu
erreichen, wie z. B. das Sitzen ohne Unterstitzung."

Sie erleben auch:
« Atem-und Schluckbeschwerden'™
+ Geringe Kopfkontrolle™

n n Degeneration und Verlust von
Motoneuronen beginnen kurz vor
der Geburt und weiten sich schnell
aus, mit >95 % Verlustim Alter
von 6 Monaten.55%

« \erschlechterung der Muskelschwache und geringer
Muskeltonus (Hypotonie), was zu einer "schlaffen”
oder "Froschschenkel” -Haltung fiihrt™24

Typ2

Inder Regel 3-4 Kopien von SMN2

Die Symptome sind behindernd Zusitzlich:
und tretenim Alter zwischen « Die meisten werden ohne u
sechs und 18 Monaten auf. " Unterstitzung nicht stehen kénnen™

‘ « Siekénneninder Lage sein, frihin

der Entwicklung unabhangig zu
sitzen, verlieren diese Fahigkeit
jedoch oft bis zum mittleren

0,
Mehr als 30 /o Teenageralter™

30% Werden Im Alter von « Sie zittern moéglicherweise in den Fingern
25 Jahren sterben.” und weisen Skelettanomalien auf, wie

Skoliose und Hiftluxation'®
Kinder mit SMA Typ 2 werden nie ohne Unterstiitzung « Haufig treten Schwierigkeiten bei der

gehen und brauchen oft einen Rollstuhl." Nahrungsaufnahme und der

Atmung auf®
In der Regel 3-4 Kopien von SMN2
Die Symptome treten typischerweise in der Zusitzlich:
frihen Kindheit bis zum frihen - Siekénnenim Laufe der Zeit die Fahigkeit
Erwachsenenalter auf.”

verlieren, ohne Unterstlitzung zu stehen

oder zu gehen™
Personen mit SMA Typ 3 haben

Schwierigkeiten beim Gehen, Laufen
und Treppensteigen.

« |hre Beine sind starker betroffen als inre Arme™
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