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Обратите внимание на ранние симптомы спинальной мышечной атрофии
(СМА)1–3

Для детей со СМА ранняя диагностика жизненно важна. Это связано с тем, что любое
повреждение двигательных нейронов спинного мозга необратимо4,5.

Что такое СМА?

СМА — это редкое прогрессирующее наследственное моногенное
заболевание, характеризующееся дегенерацией двигательных нейронов
спинного мозга и мышечной слабостью6–10.

СМА является вторым по распространенности фатальным аутосомно-рецессивным
заболеванием после муковисцидоза. СМА остается ведущей генетической причиной
детской смертности в отсутствие терапевтического вмешательства5,10.
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СМА встречается у примерно 1 из 10 000–12 000 новорожденных вне зависимости от
расы или пола6,12.
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Более 1 из 58 человек являются носителями мутации, которая вызывает
заболевание13.

СМА 1-го и 2-го типов являются наиболее тяжелыми и распространенными формами с
первыми симптомами, возникающими в период между рождением и 18 месяцами3,5,10

Причины СМА

СМА вызвана отсутствием или дефектом гена выживаемости моторных
нейронов 1 (SMN1)14–18.

В организме есть резервный ген SMN2, однако он способен производить только
небольшое количество функционального белка SMN, которого недостаточно для
выживания и функционирования моторных нейронов6,14,15,17,18.

Здоровый ребенок

Белок SMN необходим для выживания нейронов и формирования нервно-
мышечных соединений15.
SMN1 — это основной ген, который кодирует белок SMN. SMN2 является
резервным геном15,19.



Ребенок со СМА

Ген SMN1 отсутствует или нарушен14–17.
Ген SMN2 обеспечивает продукцию небольшого количества белка SMN6,14,15,18.
Дефицит белка SMN приводит к необратимой дегенерации нейронов и потере
мышечной функции при СМА5,14,15.



Течение заболевания

Потеря двигательных нейронов при СМА необратима4,5.

С 0 до 6 месяцев

Прогрессирование заболевания

Более 90% пациентов со СМА 1 типа, не получавших лечения, погибнут или будут
нуждаться в постоянной вентиляции легких к 2 годам20.

Каждая задержка в диагностике СМА может привести к необратимым
жизнеугрожающим последствиям21.



Быстрое выявление заболевания имеет решающее значение для замедления
или остановки его развития, создавая условия для развития наилучшего
ответа на терапию4,10,22.
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Примечание.

PNCR: Детские нейромышечные клинические исследования.

* Выживаемость без необходимости в непрерывной вентиляции легких ≥ 16 часов
в день в течение 14 дней при отсутствии острого обратимого заболевания20; n = 23
(пациенты 1-го типа с 2 копиями гена SMN2). Выживаемость для исследования
NeuroNext = отсутствие смерти или интубации; n = 2021.

Адаптировано Anderton RS and Mastaglia FL. 201515, Finkel RS. 201324, Finkel RS, et al.
201420 and Kolb SJ, et al. 201721.

С 6 до 18 месяцев

Прогрессирование заболевания

В то время как пациенты с диагнозом СМА 2-го типа (с началом заболевания в
возрасте от 6 до 18 месяцев), возможно, достигнут некоторых этапов моторного
развития в первые годы жизни, у всех пациентов будет наблюдаться явное
и прогрессирующее ухудшение при длительном наблюдении8.

Каждая задержка в диагностике СМА 1-го типа может привести к необратимым
жизнеугрожающим последствиям21.

Быстрое выявление заболевания имеет решающее значение для замедления
или остановки его развития, создавая условия для развития наилучшего
ответа на терапию4,10,22.
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Примечание.

TIMPSI: Общий тест оценки двигательной активности младенцев.

Адаптировано Kolb SJ, et al. 2017.

Важность ранней диагностики

Своевременная диагностика СМА жизненно важна, так как гибель
мотонейронов, происходящая в отсутствие лечения, необратима4,5.

Ранняя диагностика СМА необходима для25–27:

Выбора правильной стратегии ведения пациента и раннего начала болезнь-
модифицирующей терапии.
Облегчения стресса и нагрузки, которые испытывают родственники пациента.

Исследования показывают, что при СМА раннее медицинское вмешательство
дает наибольшую пользу10,22,28.
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Примечание.

Адаптировано Serra-Juhe C and Tizzano EF, 201919.

Ваши своевременные действия могут предотвратить необратимые
последствия СМА4,5,10,29.
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