SPINALNA MUSKULARNA ATROFIA (SMA)

SMA je zriedkavé, geneticky podmienené nervovosvalové ochorenie, pri ktorom svaly
nedostavaju signaly z nervoy, slabnu a zmensuju sa. Postihuje volou ovladané, kostrové svaly.
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Postupna strata prenosu signdlu na svaly

Svaly nedostavaju
impulzy, slabnu
a postupne
sa zmensuju.

Signal sa z miechy
neprendsa
do svalu.

Nervovy signal
sa z mozgu prendsa
do mlechy
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Diagnostika SMA

Zlyhanie
srdcovo-cievneho
systému

Postupna strata
pohybovych schopnosti -
lezenie, sedenie, chodenie

Ortopedické komplikacie
- rednutie kosti, skrivenie
chrbtice

Genetika SMA

Pri najzavaznejsich formach maju
lekdri podozrenie na SMA hned
pri narodeni. Pri menej vyraznych
prejavoch si priznaky vSimnu najma
rodicia v spolupraci s detskym

SMA je dedi¢né ochorenie.
Clovek sa sice narodi
s chybnym génom, ale
ochorenie sa nemusi
ihned prejavit. To, kedy sa

ochorenie prejavi, zavisi Zé:l.ra’ve dle,t? . dlglt\/?A lekdrom. Na definitivnhe potvrdenie
od typu chyby v géne. |et:;:1 prenas(;‘s\c SO o diagndzy je potrebné vykonat
Priblizne 25 % 50% 25 % molekuldrno-genetické vysetrenie.

Indikuje ho neurolég a vykonava
klinicky genetik.
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. . X SMA sa prendsSa rovnako
ma diagnostikovanu SMA.

na chlapcov ako aj dievcata.

Aké typy SMA pozname?

SMA typ O

pred eﬁ

narodenim

svalova slabost,
skratenia svalov,
Ccasté zlyhavanie
dychania a nutnost
umelej plicnej

SMA typ 1

do 6. mesiaca

svalova slabost,
slaby plag,
zaostavanie vo
vyVvoji (napr. sat
mlieko, neschopnost

ventilacie udrzat hlavic¢ku, )

menej ako 2 roky

1 mesiac

menej ako 5 % 45 %

o

»

2@ Siovenska
’Ah ancia

Zriedkavyr
Chorob

verzia 1.0
vydané
november 2022

SMA typ 2

od 6. do 18.
mesiaca

symetricka
svalova slabost,
viac na dolnych
koncatinach, slabé
Slachovo svalové
reflexy

viac ako 2 roky

20 %
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SMA typ 3

po 18. mesiaci

porucha chédze
a problémy so
vstavanim zo sedu,
riziko skratenia
svalov, krivenie
chrbtice

normalny vek
dozitia

30 %
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SMA typ 4

v dospelosti

svalova slabost,
postupna strata
schopnosti
samostatnej
choédze

normalny vek
dozitia

menej ako 5 %
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SPINALNA MUSKULARNA ATROFIA (SMA)

Zakladom starostlivosti o pacienta so SMA je multidisciplindrny pristup, ktory zabezpecuje tim
Specialistov. Siet starostlivosti o pacienta so SMA reaguje na potreby pacienta a jeho rodiny.

Kde a kto sa stara o pacienta so SMA?

Neurologicka starostlivost

| - detsky neuroldg a neuroldg

Ortopédia -
ortopéd

| Centrum pre diagnostiku
a lie¢bu nervovosvalovych

Vyziva a kostny
metabolizmus -
vyzivovy poradca,
endokrinoldg,
osteoldg

Rehabilitacie -
rehabilitacny lekar
a fyzioterapeut

Logopedicka
starostlivost -
logopéd

ochoreni

SMA pacient
+ rodina
a osobni asistenti

Plicne oddelenie -

pneumolog

Starostlivost
o ostatné

organové systémy
- gastroenteroldg,

endokrinoldg

Liecba akutnych
stavov - nemocnic¢na
starostlivost, JIS

Pacientska
organiziacia -

napr. www.omdvsr.sk

‘ Pomahajtice profesie - psycholdg, socidlny \

pracovnik, opatrovatelia, a oSetrovatelia

Dostupnost liecby

SMA je liecitelnda choroba.
Na rézne formy SMA existu-
ju viaceré lieCebné moznosti.
Kazda pobsobi inym mecha-
nizmmom, ale vSetky ovplyviu-
ju gén. Aj preto je vyber lieku
individualny. O vhodnej liecbe
SMA rozhodne lekdr na zak-
lade zhodnotenia celkového
zdravotného stavu a vysledkov
genetickych vysetreni.
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NajcastejSimi akutnymi prob-
lémami pacientov so SMA
sU infekcie plic a problémy
s dychanim. Pri intenzivnej sta-
rostlivosti je potrebné zabezpe-
citdostatocny prijemtekutina zi-
vin. Kazdy pacient so SMA by mal
mat poruke Plan akutnej starost-
livosti. Podrobny plan najdete
v Sprievodcovi pre pacientov,

Akutne situacie

ich rodiny a opatrovatelov. —>
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