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Spinal muskelatrofi:
- Diagnose og bakgrunn





Spinal 
Muskelatrofi
• Spinal ryggmarg
• Muskelatrofi muskelsvin

• Diagnose genetisk
• Klassifikasjon klinisk



Spinal Muskelatrofi

International SMA consortium:

TYPE DEBUT MOTORIKK LIFE EXP.

SMA 1
- alvorlig < 6 mnd. Sitter aldri < 2 år

SMA 2
- intermediær 6 – 18 mnd. Sitter; Går aldri 50% 20 – 30 år

SMA 3
- mild > 18 mnd. Går Normal



SMA - 1 in 11,000 live births 1

1 in 40 to 67 adults is a carrier. 

SMA I occurs in 5.83 per 100,000 live births, 
or 60% of all SMA cases

SMA II occurs in 2.66 per 100,000 live births, 
or 27% of all SMA cases

SMA III occurs in 1.20 per 100,000 live births, 
or 12% of all SMA cases
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Progredierende sykdom



Milestones - milepæler



Milestones - milepæler



CHOP Intend



Muscle svakhet

Redusert
funksjonKomplikasjonon



Spinal muscular atrophy, type I

From: V.Dubowitz: Muscle Disorders in Childhood





Komplikasjoner

Redusert mobilitet
Redusert ledd beveglighet
Redusert funksjon
Obstipasjon
Smerte

Hypoventilering
Redusert hostekraft
Kronisk Resp. svikt
Slimproblematikk

infeksjoner
Brystkasse forandringer
Energi behov

Redusert mimikk
Forsinket språk
Svelgevansker
Aspirasjon
Refluks

Ledd kontrakturer       
Hofte dysplasi
Skoliose
Osteoporose



Komplikasjoner



Nyfødt screening..?



Two innovative therapies for SMA may now bring some hope —
but what do they mean for patients and their families? 



Tilgjengelig dokumentasjon viser at effekten av nusinersen
(Spinraza) er størst hos de yngste barna og de barna som 
starter behandlingen tidlig i sykdomsforløpet. Nusinersen
(Spinraza) kan nyttes til behandling av barn med SMA 
... forutsetninger:

Beslutningsforum Norge - Nye metoder



CHOP Intend



Single-dose Gene-Replacement Therapy for 
Spinal Muscular Atrophy

Motor Function after Gene Therapy  - CHOP intend



Resultater i Norge



Diagnosis

• “Floppy Baby”

• Ring til genetisk labratorium

• Har vi samme mening om oppstart av 
behandling ?


