Spinal muskelatrofi

Spinala muskelatrofier (SMA) &r en grupp érftliga
neuromuskuléra sjukdomar som kénnetecknas av
att motoriska nervceller i mellanhjarnan, fér-
langda mérgen och ryggmargen bryts ned.
Nedbrytningen av nervceller leder till fort-
skridande muskelsvaghet och muskelfértvining.

SMA ér en av de vanligaste érftliga neuromuskulédra
sjukdomarna. I Sverige insjuknar varje ar 4-8 barn per
100 000 nyfodda med den svara och vanligaste formen,
SMA typ 1. Det arliga insjunkandet i var och en av
typerna 2 och 3 uppgar till 2-3 personer.

Symtom

SMA forekommer i fem olika typer, fran typ 0 till typ 4.
Sjukdomen kénnetecknas av liksidig (symmetrisk) till-
tagande muskelsvaghet och muskelfortvining, fraimst i
muskulatur som brostkorg, rygg, skuldror och backengdrdel.
Symtomen for de olika typerna &r likartade men svérighets-
graden och prognosen varierar. Den intellektuella utveck-
lingen péverkas inte.

Vid SMA typ 0 mirks muskelsvagheten redan under
fosterlivet, och vid SMA typ 1 visar sig symtomen inom de
forsta sex manaderna. Muskelsvagheten gor att barnen kan
ha svart att suga och svilja. Risken for infektioner ar stor.
De flesta barn med SMA typ 1 avlider fore tre ars alder och
vid SMA typ 0 oftast inom nagra méanader.

SMA typ 2 visar sig mellan sex och 18 méanaders alder.
Barnen lér sig sitta och en del lar sig std. Andnings-

funktionen blir med tiden nedsatt, liksom formagan att hosta.

Detta medfor risk for lunginflammation och leder pé lang
sikt till andningssvikt.
Tilltagande snedhet i ryggen &r vanligt och mer &n hélften
av barnen med SMA typ 2 utvecklar med tiden skolios.
SMA typ 3 visar sig ofta i 2-arsaldern. Muskelsvagheten

gor att det dr vanligt med ryggbesvir och det blir svért att ga.

Gangsvéarigheterna 6kar med &ldern och ménga blir slutligen
beroende av rullstol for forflyttning.

SMA typ 4 ger mycket lindriga symtom och visar sig forst
i vuxen alder men liknar i 6vrigt SMA typ 3.

Orsak

SMA beror pé fordndringar i en gen som leder till brist pa
proteinet SMN, vilket paverkar de motoriska nervcellernas
forméga att bilda proteiner som behdvs for cellernas tillvéaxt
och funktion. Méngden fungerande SMN-protein avgor
vilken typ av SMA en person far.

Behandling

Fram till for nagra ar sedan har behandlingen vid SMA varit
enbart symtomlindrande. I dag finns i Sverige tre godkdnda
lakemedel mot sjélva grundorsaken till sjukdomen som kan
anvindas i vissa fall.

I 6vrigt ligger fokus pa att lindra symtomen och kompen-
sera for de funktionsnedséttningar som uppstar.
Habiliteringsinsatser ar viktiga.

Vid SMA typ 0 och typ 1 behdver barnen andningsstdd och
sondmatning. Vid SMA typ 2 behdvs habiliteringsinsatser
som fysioterapi, utprovning av hjdlpmedel och milj6-
anpassningar. Behandlingen vid SMA typ 3 och 4 kan likna
den vid SMA typ 2, men &r ofta mindre omfattande.

Aldre tondringar och vuxna med sjukdomen behéver
fortsatt regelbunden medicinsk uppf6ljning och individuellt
utformade habiliteringsinsatser.

Psykologiskt och socialt stod ar viktigt.

Resurser

SMA kan diagnostiseras vid universitets- och lédnssjukhusen.
Vid universitetssjukhusen finns dven Centrum for sillsynta

diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om

séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stdd och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
* NSMA, Nitverket for spinal muskelatrofi

* RBU, Riksférbundet Rorelsehindrade Barn
och Ungdomar

¢ Neuro

+ Riksforbundet Sillsynta diagnoser.

Las mer

Det hér 4r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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