BaEas
BEBEE
saBas
BEEEe
5 &
SaBae
e
e s
BaEas
e RcRcR RS
saBas
BE e
R R
BaBae
Baaas
BaBEe
saBas
& i S
BaRas
SaEas
BEEE
e s
BaEas
e s
s
e
e RS
BaEae
s
saBae
e s
&
e s
B
e s
BaEas
BEEEE
saBas
e s
5 &
BaBas
BaEas
s
saBas
SEEae
saRas
e RS
B S
e s
BaEas
e s
saBas
e s
B
e s
B S
e s
BaEas
BEBEE
saBas
SEBae
R R
e s
BaEas
e s
saBas
SRS
aaRas
BEBae
s
e s
BaEas
BEBEE
saBas
BEEEe
5 &
saBae
B
BEBEE
BaEa
B
aaBas

Wczesna diagnoza

ma zasadnicze
znaczenie dla chorych
na SMA

Choroba poczatkowo moze by¢ bezobjawowa

Rdzeniowy zanik miesni (SMA) to rzadka choroba genetyczna, ktéra prowadzi do
postepujgcego ostabienia i zaniku miesnit2. Objawy zwykle nie sg widoczne w
pierwszych miesigcach zycia dziecka. W rezultacie wiele niemowlgt z SMA jest
diagnozowanych za péznot, gdy juz rozpoczeta sie szybka i nieodwracalna utrata
neuronéw ruchowych (motoneurondw), odpowiedzialnych za przekazywanie impulsow
nerwowych z osrodkowego ukfadu nerwowego do miesni umozliwiajgcych poruszanie
sie, oddychanie czy przetykanie?23.

Progresja choroby w SMA typu |

Narodziny
Dziecko rodzi sig z
nieprawidtowo
dziatajgcym genem
SMN1
odpowiedzialnym
za produkcje biatka
SMN, niezbednego

dla prawidtowego
funkcjonowania
motoneuronéw
odpowiedzialnych
za funkcje ruchowg
miesni 4.

Zdolnos¢ miesni dofunkcjonowania

3 miesiace
Postepujace
osfabienie sity
mies$niowej
spowodowane
utratg

motoneurondéw.

Bez leczenia i wspomagania
oddechu 90% niemowlat
umieraw wieku do 2 lat®.

6 miesiecy
Utrata ogromnej
czesci
motoneuronéw
i zanik miesni®.

11 miesigcy
Dziecko
potrzebuje
wspomagania

Naturalna progresjanieleczonej choroby

oddechu’. >

Wczesne rozpoznanie ma zasadnicze znaczenie

U niemowlat dotknietych najciezszg postacia SMA szybko postepujgcy zanik miesni
prowadzi do niepetnosprawnosci ruchowej, zaburzen przetykania i oddychania®.

Czynnikiem decydujgcym o skutecznosci terapii jest czas do rozpoczecia leczenia. Najlepsze efekty
przynosi terapia rozpoczeta zanim uwidocznig sie objawy choroby*. Gdyby SMA zostato zdiagnozowane
podczas badania przesiewowego wykonywanego w pierwszych dniach zycia, a leczenie natychmiast
wprowadzone, dziecko miatoby szanse rozwija¢ sie porownywalnie do jego zdrowych rowiesnikdws.
Dzieki badaniom przesiewowym noworodkéw mozliwe jest szybkie postawienie diagnozy i wdrozenie

skutecznego leczenia.

A
7

Identyfikacja dzieci
dotknietych chorobg
na bezobjawowym etapie

Umozliwienie rozpoczecia
leczenia przed wystgpieniem

objawow

)

Ograniczenie nieodwracalnego
uszkodzenia motoneuronéw
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