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Bolest koju karakterizira oste¢enje donjeg motorickog
neurona i slabost misi¢a




SMA uzrokuje mutacija gena SMNI, $to rezultira niskim

nivom preZivljavanja proteina motorickog neurona (SMN)

Bez SMN proteina, motoricki neuroni u lednoj mozdini prestaju
raditi i misi¢i postaju sve slabiji (atrofiraju)




SIMPTONMI
SMA - TIP 1

WERDNIG-HOFFMANNOVA BOLEST

' HIPOREFLEKSIJA I C’};L
HIPOTONIJA @

' OTEZANO SISANJE .
OTEZANO GUTANJE




INTERMEDIJARNI TIP

HIPOTONIJA

HIPOREFLEKSIJA
SLABA PODRHTAVANJA RUKU

PROBLEMI S DISANJEM




WOHLFART-KUGELBERG—WELANDEROVA
BOLEST

BOLEST SPORO NAPREDUJE

ZAHVACENOST KVADRICEPSA
| FLEKSORA KUKA

OGRANICENI POKRETI
RUKU I NOGU




vDMINANTANt RECESIVAN ILI X VEZAN

/(_@ RIJEDAK OBLIK SMA
{/\ POJAVA SIMPTOMA U ODRASLOJ DOBI

Javijaju se biage (motorne) teskoée u hodanju




(GIT su e§ e kod osoba koje ne
mogu sjediti iii stajati

) . . O . Komplikacije gastrointestinalnog trakta

OTEZANO GUTANJE

REFLUKS | KONSTIPACIJA

USPORENO GASTRICNO
PRAZNJENJE |
OPSTIPACIJA




DIJAGNOSTICIRANJE

SM A

& KLINICKI SPECIJALISTICKI PREGLEDI )

& GENSKA (DNA) ANALIZA )

Pravovremena dijagnoza je od neprocjenjivog znacaja

:
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DIJAGNOSTICIR ANJE

SRRINING TESTA

SKRINING TEST ZA SMA

testiranje na postojanje odredene
genetiCke mutacije

postupak kojim se otkrivaju prirodene bolesti
u novorodenackoj populaciji

vrsi se uzorkovanjem kapi krvi iz pete
novorodenceta u prvim danima zivota

U RH se za SMA provodi hovorodenacki probir
od 1. oZujka 2023




RLEIL \Bll ITACIJA 1
LIJECENJE

KONTINUIRANA FIZIKALNA TERAPIJA

PROVODPENJE RADNE TERAPIJE
PSIHOLOSKO SAVJETOVANJE
fdﬂ hu.‘- .

ORTOPEDSKO LIJECENJE ‘f‘l

FARMAKOLOSKO LIJECENJE

- GENSKA ZAMJENSKA TERAPIJA

- GENETSKA MODIFICIRAJUCA TERAPIJA
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DRUSTVO DISTROFICARA ZAGREB
Zagreb, Dalmatinska 1
tel.: 0148 48 908
IBAN: HR 60 2360000 1101462323 0 http://tiny.cc/ddz
OIB: 79315449004

@ https://www.ddz hr/

@ Brosura je izradena u sklopu programa “Mostovi za

i e e psihosocijalnu podrsku misiénoj distrofiji ” financiranog
Iimistarsovo
oL od strane Ministarstva zdravstva.



