Razvoj

SPINALNE MISICNE
ATROFIJE

Spinalna misi¢na atrofija (SMA) utjeCe priblizno na...

novorodencadi
diljem svijeta’
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SMA uzrokuje mutacija gena SMNI, Ssto rezultira niskom
razinom SMN proteina. SMN protein se nalazi u cijelom tijelu i
ima vaznu ulogu u funkciji misica.”

Tijelo ima dva sliCha gena za
proizvodnju SMN proteina:

SMNI1

proizvodi kompletan
dio SMN proteina
nuznog za
funkcioniranje
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SMA je bolest cijelog tijela ukljucujuci misice i druge
organe.
Zdrave osobe Osobe oboljele od SMA
SMNT1 gen moze proizvesti dovoljno moraju se osloniti na ,,back up“ gen SMN2,
proteina za normalno koji proizvodi nedovoljne koli¢ine
funkcioniranje tijela funkcionalnog SMN proteinaZ

Funkcionalni Vec’:in.om ) Veéinpm ]
SMN protein nefunkcionalni nefunkcionalni
SMN protein SMN protein

Niska razina funkcionalnog SMN proteina dovodi do
progresivnog slabljenja i propadanja Zivéanih
stanica koje upravljaju misicima.
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ljudi je nositelj gena.

Nositelji obi¢no nisu
upoznati sa svojim
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Kod dvoje ljudi koji su nositelji mutiranoga gena dogada se sljedece:?
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Svaka osoba sa SMA je razlicita, ali...

...postoje glavna tipa SMA prema dobi kad

se simptomi javljaju:

Djeca su obi¢no "hipotoni¢na" jer su
Tlp 1 . im misiéi znatno osjlabjeli i

neprestano se bore kako bi
kontrolirala glavu te podizala ruke i
Razvija se kod djece Lt
mlade od 6 mjeseci i
ogranicCava zivotni

vijek.24

Mogu imati problema s
disanjem

Nikad nece moci sjediti bez
pomoci

Djeca sa SMA tip 2
nikad nece prohodati.

Tip 2

Razvija se kod djece u
dobi od 7 do 18
mjeseci i uzrokuje
slabljenje misica.
Takoder moze skratiti
zivotni vijek.25

.....

pacijenti mogu razviti zakrivljenost
kraljeznice (skoliozu).

Mnogi Ce imati problema s
disanjem.

Mnogi postignhu moguénost sjedenja,
ali se ta mogucénost s vremenom
izgubi.

rip 3

Razvija se nakon dobi
od 18 mjeseci i moze
biti neotkriven do

kasnoga djetinjstva *°

Ljudi mogu imati slabost miSica koja
se s vremenom moze pogorsavati.

Mnoga djeca sa SMA tipom 3 naucit
¢e hodati, ali ¢e tu sposobnost izgubiti
kako se priblizavaju adolescenciji.
Zivotni vijek obi¢no nije umanjen.

Noge mogu biti vise zahvacene od ruku.

lako se SMA uglavnom dijagnosticira u djetinjstvu, moze pogoditi
ljude u bilo kojoj dobi, od djetinjstva do odrasle dobi. Medutim, Sto se
simptomi prije pojave, bolest je teza.”’

TrenutacCna istrazivanja
pokazuju kako na
druge stanice i organe,

ukljuéujudi... Srce

..mogu utjecati niske
razine funkcionalnog
SMN proteina.’
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