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A spinalis izomatrophia felismerésének fontossaga

CsATI ANETT, KLIVENYI PETER

A spinalis izomatrophia (SMA) autoszoma-
lis recessziv médon 6rokl6ds, progressziv
neuromuscularis kérkép, amely sulyos pro-
ximalis izomgyengeséghez és izomsorva-
dashoz vezet. Klinikailag az SMA a korai
megjelenés stlyostol a felnéttkori, lassan
progredidlé formaig vdéltozatos megjele-
nésti betegségek csoportjat oleli fel. Az
enyhe és felnéttkori formdkat ritkdn ismerik
fel. Az SMA genetikai hatterének megisme-
rését kovetden, az elmdlt években egyre
tobb betegségmddosité kezelési lehetdség
vélt elérhetévé, amelyek megviltoztatjak
az SMA természetes lefolyasat. igy a beteg-
ségmaodosito kezelések bevezetésével sziik-
ségszer(ivé valt az eddig alkalmazott multi-
diszciplinaris palliativ ellatds mellett az Gj
iranyelvek megalkotdsa. A betegség karos
hatdsainak és a specifikus terapidk haté-
konysaganak a becslése szempontjabdl na-
gyon fontos a motoros funkciék véltozésai-
nak utdnkovetésével egyiitt az egészséggel

kapcsolatos életminGség vizsgélata is.

SMA, betegségmodosité kezelés,
klinikai gondozas, életmindség

THE SIGNIFICANCE OF RECOGNISING
SPINAL MUSCULAR ATROPHY

Spinal muscular atrophy (SMA) is a rare auto-
somal recessive, progressive neuromuscular
disorder leading to severe proximal muscle
weakness and atrophy. The spectrum of dis-
ease severity ranges from early onset severe
form to the slowly progressive adult-onset
type. Milder and adult forms of SMA are
underdiagnosed. Due to understanding the
genetic background of SMA, an increasing
number of disease-modifying treatment opti-
ons have become available in recent years,
responsible for the modification of the natu-
ral course of the disease. Updated consensus
statement for standard of care is necessary.
Besides the motor function alterations,
health-related quality of life measurements
are highlighted for estimating the impact of
SMA, and the effectiveness of specific the-
rapies.

SMA, disease-modifying treatment,
clinical care, quality of life
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neuromuscularis betegségek valtozatos

klinikai megjelenésii és rendkiviil gyakori

korképek, amelyek a neuroldgiai diagné-
zisok akdr 40%-4t 1s képviselhetik. Habir jelen-
t8s rokkantsighoz és halilhoz vezethetnek,
egyes formidik jellegzetesen aluldiagnosztizéltak
és a szegényesen kezelt betegségek csoportjit
olelik fel.

A spinalis izomatrophia (SMA) autoszomilis
recessziv médon 6rokl8ds, progressziv neuro-
muscularis kérkép, amely az alsé6 motoneuronok
pusztuldsdval jir. Klinikai megjelenésére jellegze-
tes a proximalis izomcsoportok atrophidval jiré
szimmetrikus gyengesége, bénuldsa, amelyhez a
légz8izmok érintettsége is tirsulhat. Hypo-,

illetve areflexia észlelhets. Hosszipdlya- vagy
szenzoros tiinet nem alakul ki. A kognitiv funk-
ci6k megtartottak.

Klinikai megjelenés

A betegség stlyossiga és a tiinetek megjelenésé-
nek ideje alapjan az SMA-t klinikailag 6t alcso-
portra bontjuk (1. tdblizat) (1).

Az SMA 0. a legstlyosabb, praenatalisan kez-
dsds tipus. Az ilyen Gjszildttek izomzatira a
stlyos hypotonia jellemz8, mozgisképtelenek,
gyakran arthrogryposissal (iziileti deformitasok,
kontrakttrdk) sziiletnek, valamint mar sziiletés-
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1. tdblizat. A spinalis izomatrophia klasszifikdcidja és tipusai

SMA 0.
SMA L

SMA II.
SMA TII.

SMA IV.

Fletkori kezdet Maximilis elérhetS SMN2 gén
motoros mérfoldkd képiaszdma*

praenatalis nincs 0-1

Ta: 2 hét nincs 1-2

Ib: 3 hénap

Ic: 6 hénap

618 hénap tilés 3

ITa: <3 év allas, jaras IITa: 3

IIIb: >3 év IIIb: 4

IMlc: >12 év ITlc: 4

20-30 év normilis 4-6

*Az SMIN2 gén kopiaszdma igen véltozatos és nem feltétleniil mutat kdzvetlen
dsszefiiggést a fenotipussal. A feltiintetett kopiaszamok az egyes altipusokban leg-
gyakrabban megfigyelhet8 adatokat tartalmazzik

kor mechanikus légzéstdimogatasra és szondatdp-
lalasra szorulnak. Néhanyuknél diplegia facialist
és sziviejlddési rendellenességet is megfigyeltek.
Atlagosan hat hénapos koruk elétt meghalnak.

Az SMA 1. tipust Werdnig-Hoffmann-beteg-
ségnek nevezzilk. Az SMA I. a leggyakoribb
SMA-forma, az 8sszes eset 60%-a. Hypotonids
izomzatuk, izomgyengeségiik, tiplildsi nehezi-
tettségﬁk és légzési elégtelenségiik hamar felhiv-
ja a betegségre a gyermekgydgydszok figyelmét.
Esetitkben fokozott az aspirdcié kockazata.
Altalaban 6 hénapos koruk eltt felismerik ket.
Az életkor el@rehaladtival mechanikus 1égzés-
tdmogatds és szondatdplilds inditdsa vilik szik-
ségessé. Kezelés nélkiil élettartamuk kevesebb,
mint 2 év.

Az SMA II. tipus, a krénikus Werdnig-Hoff-
mann- vagy Dubowitz-betegség, 6-18 hénapos
kor kozott kezdddik. Jellemz& a megkésett
mozgasfejlédés és a proximalis izomgyengeség.
Feliilni és iilni képesek, azonban jirdsképtele-
nek. A proximalis és axialis izomgyengeség
miatt stlyos scoliosis és {ziileti kontraktarak ala-
kulnak ki, amelyeket ortopédiai mttétek sora
kovet. Légz8izom-gyengeségiik miatt noninva-
ziv [égzéstdmogatasi igényiik alakulhat ki. Gyak-
ran jelentkezik tremor az ujjaikban. Elérhetik a
felndtt életkort.

Az SMA III. tipust Kugelberg—Welander-
betegségnek vagy juvenilis SMA-nak nevezziik.
Az SMA enyhébb formdja, amelyet 18 hénapos
kor utdn diagnosztizilnak. A betegek kozel 30%-a
ebbe a fenotipusba tartozik. Az SMA III. bete-
gek megtanulnak jirni, de jirdsuk kacsizo, a 1ép-
cs8zés nehezitett. Libdeformitdsok eléfordul-
hatnak. Fokoz6d6 izomgyengeségiik miatt jars-
képességiiket még gyermekkorban elveszithetik,

igy a kerekesszék hasznélata sokszor elkeriilhe-
tetlen. Varhat6 élettartamuk nem csoékken.

Az SMA 1V. tipus a feln8ttkor betegsége, és
ezéltal a legenyhébb és legritkibb SMA-forma.
Prevalencidja minddsszesen 1-2%. A tiinetek 20-
30 éves kort kovetSen jelennek meg. Enyhe,
progressziv proximalis tdlsalyd izomgyengesé-
giik mellett jiroképesek, bar a székrdl, illetve
guggolasbol nehezebben allnak fel. Altaliban
nem igényelnek segédeszkozt. Eletkilitasaik nem
csokkennek (2. tdblizat).

Prevalencia és incidencia

Gyermekkorban a cystds fibrosist kévetSen az
SMA a misodik leggyakoribb autoszomailis
recessziv betegség. Az 8sszes SMA-tipus egyiit-
tes prevalencidja 1-2/100 000 f&, incidencidja
pedig 1/12 000 (2).

Genetikai hattér

Az esetek dontd tobbségében (95%) az SMA-t
az 5. kromoszéma 5q13.2 régidjiban elhelyezke-
d8 survival motor neuron 1 (SMN1) gén homozi-
gota deleti6ja, ritkdbb esetekben annak pontmu-
taciéi okozzak (3, 4). Ritka esetekben més gének
(nem-5q-SMA) muticiéi is oki tényez8k lehet-
nek (5). Az SMNI1 gén betegségokozé muticidl
meggitoljik a funkciondlé SMN fehérje expresz-
sz16jit. Az SMA igen valtozatos fenotipus, meg-
jelenései f6ként a szomszédos SMN2 gén kopia-
szamaval korreldlnak (1. tdblizat). Az SMN2 gén
csupan néhany nukleotidban kiillénbozik az
SMN1-t8l. Az alternativ splicing mechanizmus
révén az SMIN2 génrél a 7. exont nem tartalmazé
mRNS irédik 4t, ezdltal instabil, gyorsan lebom-
16 SMN fehérje termel8dik. Minél nagyobb az
SMN2 gén képiaszdma, annal enyhébb SMA-
fenotipus alakul ki. Mindazonaltal, ez az inverz
6sszefiiggés nem mindig igaz, mivel néhiny
kett6 SMN2 gén képiaszimmal é16 betegnél eny-
hébb SMA-fenotipust figyeltek meg (6). Ezzel
szemben ismert olyan hirom SMN2 gén képia-
szamu beteg, aki klinikailag az SMA 1. tipusba
volt sorolhaté.

Terépias lehet&ségek

Harom betegségmddosité kezelés érhetd el ma
Magyarorszigon, amelyek koziil kettd, a nuszi-
nerszen és a riszdiplim alkalmazhat6 a feln&tt
SMA-betegek kezelésére. Ezen kezelési lehet&sé-
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gek a betegség természetes lefolyasanak lassitdsat
célozzik (7).

A nuszinerszent 2016 decemberében hagyta
j6vé az Amerikai Elelmiszer- és Gyo6gyszerbiz-
tonsagi Feliigyelet (Food and Drug Administ-
ration, FDA), mig 2017 janiusiban az Eurépai
Gyogyszertigyndkség (European Medical Agen-
cy, EMA) is befogadta. A nuszinerszen egy int-
rathecalisan adhat6 szintetikus antisense oligo-
nukleotid, amely a 7. exon megtartdsdval hatdso-
san médositja az SMN2 pre-mRNS splicingjit,
ezaltal teljes hossztsigi SMN fehérjék terme-
16dnek (8). Alkalmazasit a telitd négy kezelést
kovet8en 4 havonta sziikséges ismételni. Alkal-
manként 12 mg, azaz 5 ml nuszinerszent kap a
beteg. Az SMA §sszes tipusiban adhat6, ugyan-
akkor ez az alkalmazisi méd nehézségekbe
iitkézhet a silyos scoliosis és a gerincmiitétek
okozta lumbadlis gerinc &sszecsontosodds miatt.
A kezelés mellékhatdsai két8dnek a lumbalpunk-
cidhoz, elfordulhat posztpunkciés fejfdjds, de-
rékfijdalom, illetve hinyas. Mas, subcutan vagy
intravéndsan alkalmazott antisense oligonukleo-
tidok beaddsit kovetSen thrombocytopeniit,
véralvadasi zavarokat és renalis toxicitdst figyel-
tek meg, igy a nuszinerszenkezelés elStt a
thrombocytaszdm, a véralvadisi paraméterek,
valamint a vizelet 6sszfehérje-ellendrzése java-
solt. Beszdmoltak kommunikilé hydrocephalu-
sos esetekrdl is (9).

Az onaszemnogén abeparvoveket 2019 miju-
sdban az FDA, mig 2020 augusztusiban az EMA
is befogadta. A motoneuronokhoz adenoasszo-
cidlt virus 9 kapszuldba csomagolva SMN fehér-
jét kédolé komplementer DNS-t szallit (10).
Alkalmazdsa egyadagos 2 X 10" vektorge-
nom/ml oldatos infdzié formédjdban engedélye-
zett, 1,1 X 10" vektorgenom/testtomegkilo-
gramm dozisban, intravénds adagolishoz. Az
SMA 1. fenotipusd, illetve a biallélikus SMN1
gén mutici6val és legfeljebb 3 SMIN2 gén kopia-
val rendelkez8 betegek esetén alkalmazhaté.
Eurépdban a fels§ testtdmegkorldt 21 kg. M4j-
enzim-, a troponin I- és T-szintek emelkedését,
thrombocytopeniat, hinyast és lizat okozhat (10).

A harmadik kezelési lehet8ség a riszdiplim,
amelyet 2020 augusztusiban az FDA, mig 2021
maérciusiban az EMA is befogadott. A nusziner-
szenhez hasonléan SMN2 splicing moduld-
torként mikodik. A riszdipldm szdjon 4t szeden-
d&, naponta egy alkalommal a beteg életkordhoz
és teststlydhoz korrigiltan, maximum 5 mg
dézisban, 0,75 mg/ml bels6leges oldat formija-
ban. A riszdiplim 2 hénapos kortél az SMA 1.,
IL., és II1. tipusdban adhat6, vagy abban az eset-
ben, ha az SMIN2 génnek legfeljebb négy képia-

2. tdbldzat. A felnéttellitdsba keriil6 SMA-betegek legjellegzetesebb klinikai

jellemzéi

SMA III. SMA IV.

enyhe, a kor el8re haladdsaval fokoz6dé

kacsazé jaras
izomgyengeség

nehezitett lépcsdzés

az izomgyengeség a torzshoz kozelebb

es8 izomcsoportokban a legkifejezettebb

labdeformitdsok Snalléan jarcképesek

scoliosis
torténd felallds

el6rebillent medence

fokoz6dé izomgyengeség miatt
kerekesszék hasznilata

nehezitett a székrdl, illetve guggolasbdl

dltalaban nem igényelnek segédeszkozt

szdma van. Gyakori mellékhatésai a ldz, a hasme-
nés, a bérkiiitések, a htgyuti infekcidk, és a szdj-
nyalkahirtya-fekélyek, aftik megjelenése. Az
SMA 1L és III. betegek tovabba fejfdjisrol, hiny-
ingerrdl és izileti fijdalomrol szdmoltak be (17).

Klinikai gondozis

Az SMA elldtisira tett, 2007-ben publikélt nem-
zetkdzi konszenzusnyilatkozatot kvet8en (12),
parhuzamosan a preklinikai vizsgilatok és a mul-
tidiszciplindris gondozds folyamatos fejlddésével
és a technolégia el8rehaladtival, megvéltozott az
SMA természetes lefolyasa.

A gybgyszerfejlesztések, a betegségmddosité
kezelések 1s hatdssal vannak az SMA ellatisara, és
elkeriilhetetleniil befolyédsoljak a betegség megje-
lenését, lefolyisit, ezaltal szitkségszer(ivé teszik
a palliativ ellatds és a beavatkozasok tj irdnyel-
veinek megalkotdsit. Bir a nemzetkozi iroda-
lomban a legfrissebb diagnosztikai és kezelési
ajanldst 2018-ban kozoliék (13, 14), Magyaror-
szigon a Magyar Klinikai Neurogenetikai
Tarsasig 2021-ben konszenzusajanlast tett kozzé
a feln&ttkori SMA kezelésére (15).

A palliativ elldtast az SMA kévetkezményeként
kialakulé komorbiditdsok teszik sziikségessé.

Az SMA morbiditdsinak és mortalitdsinak
vezetS okai a 1égz8szervi szovédmeények. A peri-
férids hipoventildcié kezdete tiinetmentes lehet,
és csak alvds alatt jelentkezik, azonban el&rehala-
dott allapotban nappali 1égzészavarhoz vezet. A
légzéstunkecié objektiv mérése és az éjszakai
poliszomnografia hasznossiga emelends ki az
SMA-betegek 1égzésfunkcié-romldsanak felis-
merésére. Ugyanakkor a vizsgilatok elvégzésé-
nek gyakorisdgit személyre szabottan, az aktui-
lis fizikai dllapot és a betegség progressziéjinak
stlyossdga titkrében célszeri meghatirozni,

https://doi.org/10.33616/lam.32.018

LAM 2022;32(4-5):207-212.

Az aldbbi dokumentumot magancélra toltétték le az eLitMed.hu webportalrél. A dokumentum felhasznalasa a szerzdi jog szabalyozasa ala esik.



210

LAM-TUDOMANY | TOVABBKEPZES | OSSZEFOGLALO KOZLEMENY

A spinalis izomatrophia
a proximalis izom-

csoportok atrophiaval
jaré szimmetrikus
gyengesége, bénulasa.

figyelembe véve egyéb klinikai jeleket is, mint
példaul a paradox 1égzés, vagy a mellkasfal nove-
kedése. A {8 1égz8szervi szo6v8dmények a gyen-
ge kohogés, a hipoventilicid, a mellkasfal és a
tiid8 fejletlensége, valamint a visszatérd infek-
ciok. Habar a noninvaziv
lélegeztetés vitatott, proak-
tiv alkalmazdsdval a talélés
és az életmin@ség novelhe-
t8, valamint csokkenthet8 a
mellkasfal deformitdsanak
kialakuldsa. A 1égati véladék
mobilizdldsira asszisztdlt
kohogés és mellkasi fizio-
terdpia javasolt (16).

A malnutricié gyakori
SMA-ban. A megfeleld taplalas nélkiilozhetetlen
az életmin8ség emeléséhez és a tulélés optimali-
zéldsdhoz (16). Amennyiben dllkapocsiziileti
kontrakturdk, rigisi, nyelési gyengeség alakul ki,
sziikség lehet percutan endoszképos gastrosto-
mia behelyezésére.

A scoliosis az SMA gyakori szov8dménye, az
esetek 60-95%-4ban jelentkezik. Az SMA 1. és
IL. tipusaiban a scoliosis kordn és stlyosabb for-
méban alakul ki. A scoliosis progresszi6ja 1égzés-
zavarhoz vagy gastrooesophagealis reflux beteg-
séghez is vezethet. A scoliosis kezelésére és
progresszidjanak lassitdsira els§ 1épésben kon-
zervativ kezelések alkalmazdsa javasolt, mint a
fizioterdpia, a merevits f(iz8 hasznélata, és az
tilési pozici6 médositisa. Tovabba a salyos sco-
liosis sebészi beavatkozist tesz szitkségessé. Ser-
diilskorban hitsé feltirasbol korrekeiés gerine-
miitétet végeznek. Miasik lehet&ség a novekvd
rudak hasznailata, amely lehet8vé teszi a gerinc
novekedését, ezdltal megeldzve a gerincmitétek
ismétlésének sziikségességét. A sebészi kezelés
javitja az életmindséget és lassitja a 1égzésfunkcio
romldsit. Tovabbd célszerdi a mitétek sorin az
intrathecalisan alkalmazhaté nuszinerszentera-
pidra gondolni, igy faziés miitétek esetén csont-
ablak képzése javasolt a gyégyszerbeadis lehets-
sége céljabol.

A Magyar Klinikai Neurogenetikai Térsasig
konszenzusajanldsa a multidiszciplinaris gondo-
z4s mellett az SMIN2 gén splicingjat médosité
kezelések inditasahoz szelekcios kritériumok fel-
allitasat javasolja, ami magaba foglalja a betegség
silyossiginak megaillapitdsit, az SMN2 gén
képiaszdmanak meghatdrozasit, ezaltal a beteg
szdmidra a legmegfelelbb terapia egyikének kiva-
lasztdsat és az adott gydgyszer biztonsagos alkal-
mazasara tett ajinlisokat. Tovdbbd a betegek
kezelését, gondozdsit és kovetését SMA-centru-
mokban javasoljik elvégezni (15).

Klinikai kévetés

A betegségmodosité terdpidk megjelenésével az
SMA-betegek éllapotfelmérésére és kovetésére
standardizalt tesztek hasznalata vélt szitkségessé.
A Klinikai rutin sordn a nuszinerszen 4 havon-
kénti beaddsa mellett a betegek felmérése a kibs-
vitett Hammersmith motoros funkcié skéla
(Hammersmith functional motor scale expan-
ded, HFMSE), az itdolgozott felsévégtag-teszt-
modul (revised upper limb module, RULM), és a
6 perces jarasteszt (6-minute walk test, 6MWT)
segitségével torténik. A teszteket szakképzett
gyogytorndsz végzi, évente minimum egy alka-
lommal.

A HFMSE 33 tételbsl all6 skaéla, az tilni és jarni
képes SMA-betegek funkcionélis motoros képes-
ségeinek felmérésére. A HFMSE-t egy 3 pontos
pontozasi rendszerrel tervezték. A teszt felvétele
sordn a beteg nem hasznilhatja ortéziseit. A
HFMSE vizsgilja az iilést, a karok emelését, a
lefekvést és feliilést, a fordulast, a tAimaszkodast,
a fej megemelését, a négykézlab allast, a maszast,
a feldllast és letilést, az allast, a jardst, a guggolast,
a tdvolugrast, valamint a lépcsézést (17).

A RULM a fels8 végtagok distalis és proxima-
lis mozgdsainak vizsgilatdra irdnyul. 19 tételbsl
all, amelyekbdl 18 tétel 3 pontos pontozisi rend-
szerrel, mig egy tétel 6 pontos pontozisi rend-
szerrel rendelkezik. A RULM vizsgélja a véllak, a
karok, a kezek és az ujjak funkciéjit, salyok
hasznélatival és nélkiile is (18).

A 6MWT a 6 perc alatt maximilisan megtett
jarastavolsigot vizsgilja egy 25 méteres vonal
mentén, és az SMA-betegek funkcionilis jiras-
képességének valid és megbizhaté becslésére
alkalmazhat6 (79). Mind a 6 perc alatt, mind a
percenként megtett tévolsidgot, mind a 25 méter
megtételéhez szitkséges 1d8t rogzitjiik.

Gazdasagi, tarsadalmi teher

Egyre t6bb tanulmany vizsgilja az SMA gazdasi-
gi hatdsait mind az életmin8ség, mind a koltsé-
gek titkrében. Az utébbiak tekintélyesek, akar
oki terdpidban részesiil az SMA-beteg, akdr nem.
A posztszimptémas betegek kezelése esetén
az oki teripidknak magas koéltség-hatékonysigi
ardnya van (20). Az életmin8ség vizsgalata sordn
igen véltozatos eredményeket tapasztaltak,
ugyanakkor megillapitottdk, hogy SMA-ban az
életmindség lényegesen csokkent, f6leg a rossz
fizikai 4llapot kévetkeztében.

Az SMA mind magira a betegre, mind gon-
dozéjira jelent8s tirsadalmi hatdst gyakorol.

LAM 2022;32(4-5):207-212.
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Az SMA stlyossigival pirhuzamosan ng a gon-
dozissal eltoltott 6rik szama, ezaltal a csala-
dokra kifejtett hatdsa sokkal érthetdbb és
mennyiségileg meghatirozhatébb teherként de-
finidlhat6 (21).

Eletmingség

A betegségmddosito kezelések sordn alapvetSen
a motoros funkcick véltozdsait vizsgaljuk.
Azonban az egészséggel kapcsolatos életmindség
vizsgilata legaldbb annyira fontos a betegség
hatdsinak és a specifikus terdpidk hatékonysaga-
nak becslése szempontjabdl (22). A személyre
szabott neuromuscularis életmin8ség-kérddivet
kifejezetten az ilyen betegek szdmaéra fejlesztet-
ték ki, a betegségiikbsl fakadé korldtozottsigok
felmérése céljabodl (23). Az els6 retrospektiv, 14
hénapon keresztiill nuszinerszenterdpidval kezelt
feln6tt SMA-betegek életmin8ségét vizsgild
tanulmdnyt 2022 janudrjiban kozolték (24).
Vizsgaltak a gyengeséget, a fatigue silyossigit, a
tevékenységeket, a fliggetlenséget, a tarsas kap-
csolatokat, az érzelmeket, a testképet és a globa-
lis életmindséget. Eredményeik alapjin az életmi-
nGség-kérddiv minden tételében jelentds javuldst
észleltek. A tevékenységek és a globalis életmin6-
ség tekintetében a vizsgilt periédusban folyama-
tos fejlédést tapasztaltak, mig a gyengeség, a fiig-

getlenség és az érzelmek vizsgilata sordn az elsé
6 honapban igazoltak szignifikdns javuldst, amit
stabilizdcié kovetett egészen az egyéves kezelés
utdn javulé periédusig. A fatigue és a testkép
pozitivan valtozott az elsé 6 és 10 hoénapban,
majd stabil szinten llandésult. Mindezek alapjan
az életmindség vizsgilata lényeges az SMA multi-
diszciplindris értékeléséhez (24).

Konklizié

Az elmtlt években megjelend és ma mir a klini-
kai gyakorlatban is hasznélhat6 betegségmodosi-
t6 terdpids lehet8ségek hatdsira mérfoldkshoz
jutottunk az SMA-betegek kezelésében és gon-
dozdsiban. A feln&ttkorban is alkalmazhaté
nuszinerszen- és riszdiplimterdpia mind a moto-
ros funkcié, mind az életmindség reményteli
javuldsdt szolgalja. Az SMA enyhébb, feln&ttko-
ri formdja jelent8sen aluldiagnosztizalt. A beteg-
ség komorbiditdsai és virhat6 lefolydsa miatt
fontos a vezetd tiinetek, példaul az akir feln&tt-
korban kezd6d8 proximalis izomgyengeség, az
izomatrophia, a scoliosis, a 1égz8szervi szovdd-
mények lehet8ség szerinti felismerése, és a beteg
ideggy6gydszati szakambulancidra valé irdnyita-
sa. Tekintettel a betegség specidlis diagnosztika-
jara és kezelésére, a betegek ellitasa és gondoza-
sa centrumokban javasolt.
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