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VAD AR SPINAL MUSKELATROFI?

Med en incidens i Sverige pa 1av 10 000 - 12 000, dvs. cirka 10-12 nya fall per ar, ar
spinal muskelatrofi (SMA), aven kallad proximal spinal muskelatrofi (eller typisk infantil
spinal muskelatrofi (ISMA)) den nast vanligaste autosomalt recessiva sjukdomen hos
barn, efter cystisk fibros.'

SMA kannetecknas av degeneration av motoriska nervceller i ryggmargens framhorn,
vilket leder till tilltagande forsvagning i extremiteterna (foretradesvis benen) och
muskelfortvining. Sjukdomssymtomen har man kunnat hantera under I8ng tid, men nya
framvaxande behandlingar kraver tidig och snabb upptackt for battre prognos.?

Spinal muskelatrofi delas in i tre huvudtyper beroende pa barnets alder vid insjuknandet:?

_ Debuterar vanligen inom de forsta 6 levnadsmanaderna. Tilltagande svaghet,

svart hélla upp huvudet, kan inte sitta utan stod.

SMA typ 2: | Debuterar vanligen i &ldern 6-18 manader. Uppnar formaga att sitta utan
stod, men inte att ga.

SMA typ 3: Debuterar vanligen efter 12-18 manaders alder. Uppnar formaga att
ga. | vissa fall ses milt-mattligt forhojda nivaer CKiblod (2-5 ganger
normalvardet).

Om kliniken misstanker spinal muskelatrofi ska barnet snabbt genomga
V genetisk testning avseende SMN1-mutation (plus bestamning av

antal SMN2-genkopior), och kontakt tas med referenscentrum eller

neuromuskular specialistklinik om SMA bekriftas genetiskt.
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NAR BOR MAN MISSTANKA SMA TYP 1?

SMA typ 1 kan misstiankas hos mycket unga spadbarn med foljande kliniska sardrag:

* Svag brostkorgsmuskulatur (bukandning)

SOK EFTER

» Tungfascikulationer (standiga smd ryckningar)

OBSERVERA
* Hypotoni och generell muskelsvaghet, framst i benen
* Intensiv 6gonkontakt i kontrast till hypotonin

+ Avsaknad av djupa senreflexer

att muskelbiopsi tas for att
sig om en neurogen process.

Il

ifta att det ror

NAR BOR MAN MISSTANKA SMA TYP 2?

SMA typ 2 kan misstankas hos spadbarn med féljande kliniska sardrag:

OBSERVERA

* Allmian muskelférsvagning mer proximalt an distalt och
mer | de nedre extremiteterna an de ovre

« Finvagig handtremor

SOK EFTER

* Tungfascikulationer (standiga smd ryckningar)

@ ©

* Avsaknad av djupa senreflexer

opatisk process i kombination med férhojda CK-vdrden har lett ti

kommer biopsin att korrigera diagnosen genom att bekra

o,

diagnostisera muskeldystro,

Obs! Om tecken pé en

NAR BOR MAN MISSTANKA SMA TYP 3?

SMA typ 3 kan misstankas hos barn som kan ga och har svag backengordel
(svaghet hofter och proximalt i benen) vilket visar sig som vaggande gang, och
som har foljande kliniska sardrag:

OBSERVERA
* Allman muskelforsvagning

« Finvagig handtremor

SOK EFTER

« Avsaknad av eller svaga djupa senreflexer

* Plattfot vid gang
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