
Abstrakt 

Spinální svalová atrofie (Spinal muscular atrophy; SMA) je nervosvalové onemocnění s 

autozomálně recesivním typem dědičnosti. Postihuje α-motoneurony předních míšních 

rohů, což vede k progresivní svalové slabosti. Incidence nemoci je zhruba 1:10 000 a 

frekvence přenašečů 1:40–1:60. SMA se dělí na čtyři typy na základě stupně projevu a 

doby, kdy se objeví první příznaky. Doba dožití se liší dle stupně SMA, pacienti s 

nejzávažnější formou se dožívají kolem dvou let, ti s méně závažným typem SMA se 

zpravidla dožívají normálního věku. Nemoc je způsobena mutací genu SMN1, který leží 

na pátém chromozomu, ve většině případů se jedná o homozygotní deleci v tomto genu. 
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