Spinalni muskularni atrofie (SMA)

Spinalni muskularni atrofie (SMA) je hereditarni degenerativni onemocnéni,
pri kterém dochazi k postupnému ubyvani svalstva, zejména na dolnich koncetinach,
pacienti trpi dechovou nedostatecnosti, ktera pak byva pri¢inou umrti pacienta.

Klasické formy SMA jsou zplsobeny v 95 % mutaci SMN genu (Survival Motor Neuron gen).

Dédi¢nost u zakladnich tfi typl SMA je autosomadlné recesivni (AR),
kdy je nutné predani mutované formy SMN genu od obou rodi¢ll k rozvinuti choroby u potomka.

Spinalni svalova atrofie je relativné vzacna nemoc,
nicméneé se jedna o nejCastéjsi fatalni nervosvalové onemocnéni kojeneckého véku
a je tretim nejCastéjSim neuromuskularnim postizenim diagnostikovanym u déti do 18 let.

Incidence SMA je 1 : 600 000 a ma frekvenci nosic¢liod 1:34 do 1: 60.

Oddéleni |ékarské genetiky nabizi preventivni vySetreni nosi¢stvi SMA,
které je spojeno s rizikem rozvinuti onemocnéni SMA u potomka.




