Abstrakt

Spindlni svalova atrofie (Spinal muscular atrophy; SMA) je nervosvalové onemocnéni s
autozomalné recesivnim typem dédi¢nosti. Postihuje a-motoneurony prednich misnich
roht, coZ vede k progresivni svalové slabosti. Incidence nemoci je zhruba 1:10 000 a
frekvence prenasecii 1:40-1:60. SMA se déli na ctyti typy na zakladé stupné projevu a
doby, kdy se objevi prvni piiznaky. Doba doziti se lisi dle stupné SMA, pacienti s
nejzavaznéjsi formou se dozivaji kolem dvou let, ti s méné zavaznym typem SMA se
zpravidla doZivaji normalniho véku. Nemoc je zptisobena mutaci genu SMN1, ktery lezi

na patém chromozomu, ve vétSiné pripadi se jedna o homozygotni deleci v tomto genu.
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