SPINALNI MUSKULARNI
ATROFIE

Spinalni muskularni atrofie (SMA) postihuje pfiblizné...

Zivé narozenych
déti na celém
svete.
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pricinu umrti u kojencii.?

SMA je zptisobena mutaci v genu SMN1, kterd vede k nizkym
hladindm proteinu SMN (survival of motor neuron). Protein SMIN
" se nachdzi v celém téle a hraje zdsadni roli ve funkci svalii.?

Télo ma dva velmi podobné geny,
které tvori protein SMN:

SMNI1

XA

tvofi vSechen protein
SMN, ktery potiebujeme
k fungovani.
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SMN2°

tvorfi pouze maly zlomek
IXUXU  proteinu SMN, ktery

potiebujeme k fungovani
b (asi 10 %).
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SMA je onemocnéni celého téla, které postihuje
svaly a dalsi organy.

Zdravi lidé Lidé se SMA
Gen SMINT je schopen vytvaret Museji se spoléhat na ,,zalozni“
dostatek proteinu k tomu, gen SMN2, ktery tvoii nedostateéné
aby télo normalné fungovalo. mnozstvi funkéniho proteinu SMN.?
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Nizké hladiny funkcniho proteinu SMN vedou
k postupnému slabnuti a ubytku nervovych bunék,
které ovlddaji pohyb svali.
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osob je prenasec.’

Kdyz maji dva prenaseci postizeného genu spolu dité, je zde:*

)

) 25 (y riziko, Ze jejich
0 its bude mit SMA. Prenased je clovak,

ktery nema SMA,
ma jednu ,normalni“

O kopii genu SMN1
50(y pravdépodobnost, a jednu kopii genu
0 3 jejich dits bude SVINT s mutaci.*
rovnéz pienasec.
Prenaseci obvykle

nevédi o mutaci ve

25 0/ pravdépodobnost, svém SMINT genu .
O e jejich dité bude
zcela bez postizeni.*
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Kazdy clovek se SMA je odlisny, ale...

existuji hlavni typy SMA podle véku,
kdy se poprvé objevi symptomy.

Objevuje se u déti
mladSich 6 mésic

a je Zivot ohrozujici.?®
Jen malo déti se dozije
vice nez dvou let.

Typ 2

Objevuje se u déti
ve véku 7-18 mésicul
a vede ke svalové
slabosti. Také m(ize
zkracovat délku
zivota .%®

Typ 3

Rozviji se po

18 mésicich véku
a maze byt patrna
az v pozdnim
détstvi.’

Prestoze je SMA obvykle diagnostikovana v détstvi, mlze
postihovat osoby v kazdém véku, od détstvi az po dospélost.
Cim dfive se objevi pfiznaky, tim je onemocnéni zavaznéjsi.>®

Probihajici vyzkum
se zaméruje na to,
jak mohou byt dalsi
buriky a organy

jako napfiklad... srdce

...postizeny nizkymi hladinami
funkéniho proteinu SMN.®
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