
 

 

Wczesna diagnoza 

ma zasadnicze 
znaczenie dla chorych 
na SMA 
Choroba początkowo może być bezobjawowa 

Rdzeniowy zanik mięśni (SMA) to rzadka choroba genetyczna, która prowadzi do 

postępującego osłabienia i zaniku mięśni1,2. Objawy zwykle nie są widoczne w 

pierwszych miesiącach życia dziecka. W rezultacie wiele niemowląt z SMA jest 

diagnozowanych za późno1, gdy już rozpoczęła się szybka i nieodwracalna utrata 

neuronów ruchowych (motoneuronów), odpowiedzialnych za przekazywanie impulsów 

nerwowych z ośrodkowego układu nerwowego do mięśni umożliwiających poruszanie 

się, oddychanie czy przełykanie2,3. 

 

Progresja choroby w SMA typu I  
 

Wczesne rozpoznanie ma zasadnicze znaczenie 

U niemowląt dotkniętych najcięższą postacią SMA szybko postępujący zanik mięśni 

prowadzi do niepełnosprawności ruchowej, zaburzeń przełykania i oddychania5.  

Czynnikiem decydującym o skuteczności terapii jest czas do rozpoczęcia leczenia. Najlepsze efekty 
przynosi terapia rozpoczęta zanim uwidocznią się objawy choroby1. Gdyby SMA zostało zdiagnozowane 
podczas badania przesiewowego wykonywanego w pierwszych dniach życia, a leczenie natychmiast 
wprowadzone, dziecko miałoby szansę rozwijać się porównywalnie do jego zdrowych rówieśników5. 
Dzięki badaniom przesiewowym noworodków możliwe jest szybkie postawienie diagnozy i wdrożenie 
skutecznego leczenia.  

 
 

 

Identyfikacja dzieci 

dotkniętych chorobą 

na bezobjawowym etapie 

Umożliwienie rozpoczęcia 

leczenia przed wystąpieniem 

objawów 

Ograniczenie nieodwracalnego 

uszkodzenia motoneuronów 
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 Narodziny  

Dziecko rodzi się z 

nieprawidłowo 

działającym genem 

SMN1 

odpowiedzialnym 

za produkcję białka 

SMN, niezbędnego 

dla prawidłowego 

funkcjonowania 

motoneuronów 

odpowiedzialnych 

za funkcję ruchową 

mięśni 4.  

3 miesiące 

Postępujące 
osłabienie siły 
mięśniowej 
spowodowane 
utratą 
motoneuronów. 

6 miesięcy 

Utrata ogromnej 

części 

motoneuronów 

i zanik mięśni6. 
żywieniowego7. 

11 miesięcy 

Dziecko 

potrzebuje 

wspomagania 

oddechu7. 

Naturalna progresja nieleczonej choroby 

 
Bez leczenia i wspomagania 

oddechu 90% niemowląt 

umiera w wieku do 2 lat8. 
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