ATROFIA )
MUSCULARA SPINALA

Informatii pentru parintii, ingrijitorii si rudele pacientilor cu atrofie
musculara spinala

:‘
Informatiile furnizate au un scop informativ si nu trebuie sa inlocuiasca discutiile cu echipa de
ingrijire sau medicul dumneavoastra.
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INTRODUCERE

Draga parinte, ingrijitor sau membru al familiei,

Vi s-a oferit aceastd brosura deoarece copilul dumneavoastra a fost diagnosticat
cu o boala genetica rara, numita atrofie musculara spinala, de asemenea
cunoscuta si sub numele de ,AMS”.

Un diagnostic de AMS pus copilului dumneavoastra poate fi coplesitor. Se poate sa
va simtiti ingrijorat de viitorul copilului, cat si de impactul AMS asupra vietii familiei
dumneavoastra.

Este important ca AMS sa fie depistata intr-o faza cat mai timpurie dupa nastere,
ideal in fazd presimptomatica, prin screening genetic. lar odata diagnosticatd, este
important ca AMS sa fie gestionata printr-un tratament eficient si corespunzator
nevoilor fiecarui copil. Acest lucru implica o buna informare pentru a putea lua
decizii importante si a putea discuta despre ingrijirea si tratamentul copilului
dumneavoastra impreuna cu personalul medical.

Aceastd brosura are scopul de a va sprijini in conversatiile cu echipa medicald a
copilului dumneavoastrd, oferindu-va o imagine de ansamblu asupra AMS, bolii si
simptomelor acesteia, cauzelor si optiunilor de tratament.

Gestionarea sanatatii copilului dumneavoastra va necesita multa atentie, dar puteti
solicita sprijin in fiecare etapa a experientei familiei dvs. cu AMS.

Daca aveti intrebari sau nelamuriri, va rugam sa contactati echipa medicala a
copilului dumneavoastra.

Va dorim cele mai bune ingrijiri familiei dvs.
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CE ESTE AMS?

Atrofia musculara spinala (AMS) este o boala genetica rara care provoaca
slébiciune musculara progresiva si, in ultima instanta, atrofierea (diminuarea
sau pierderea masei musculare). Acest lucru se intdmpla pentru ca celulele
nervoase speciale din organism care controleaza activitatea muschilor,
denumite neuroni motori, se deterioreaza si nu mai functioneaza.

La persoanele sandtoase, neuronii motori transporta semnalele transmise de
creier, prin maduva spindrii, catre muschi. Aceste semnale controleaza miscarile

muschilor.

Persoanele care nu sunt afectate

Creier
Aici sunt generate semnalele pentru miscare.

Neuronii motori

Acesti nervi speciali transmit semnalele de la creier
----- la muschi pentru a controla miscarea. Exista doua

- tipuri de neuroni motori: neuronii motori centrali

\ care transmit semnalele de la creier la trunchiul

/ ‘ “: cerebral si maduva spindrii, si neuronii motori

: ; periferici care transmit semnalele de la trunchiul

A / cerebral sau maduva spindrii catre muschi.

Muschii

Muschii se contracta sau se relaxeaza ca
raspuns la semnalele transmise de neuronii
motori.

Acest lucru face posibila miscarea corpului.




in cazul persoanelor cu AMS, o mutatie genetica face ca neuronii motori
periferici sa se deterioreze si sa nu mai functioneze.

Cand neuronii motori periferici nu mai functioneaza, semnalele de la nivelul
creierului nu mai sunt transmise cdtre muschi. Daca muschii nu primesc semnale
mai mult timp, acestia devin din ce in ce mai slabi.

___________________________________________________________________________________

{ Desi neuronii motori periferici si functia motorie sunt afectate
i de AMS, capacitatea de a géndi, de a invata si de a stabili relatii !
i interpersonale ramane neschimbata. i

___________________________________________________________________________________

Persoanele afectate de AMS

Creier
La persoanele cu AMS sunt generate semnalele
pentru activitatea musculara.

Lemmhees - Neuroni motori
v Persoanele cu AMS au mutatie la nivelul genelor

din cauza careia neuronii motori periferici se
PY deterioreaza si nu mai functioneaza. Acest lucru

! inseamna cd semnalele din creier nu mai sunt

. y transmise dinspre maduva spinarii catre muschi.

Muschii
Dacd muschii nu mai primesc semnalele care
le transmit sa se miste, acestia se pot atrofia si

'é' deveni din ce in ce mai slabiti.




CE CAUZEAZA AMS?

Persoanele neafectate

Proteina SMN

Pentru ca neuronii motori sa poata functiona corespunzator si sa

poata supravietui, organismul are nevoie, printre altele, de o proteina

[ ) numitd SMN sau ,,proteina de supravietuire a neuronului motor”. Fara
proteina SMN, neuronii motori nu mai functioneaza, iar muschii devin

tot mai slabi.

Genele SMN

La persoanele neafectate, organismul este capabil sa produca proteina SMN
din anumite gene, numite SMN. Exista doua tipuri de gene SMN, SMN1 si
SMN2:

f % SMN1
Gena SMN1T este gena principald si produce cea mai mare

: ® cantitate din proteina SMN de care au nevoie neuronii motori
® 9 pentru a functiona corespunzator.

ZZ SN2

Chiar daca si gena SMN2 sintetizeaza proteina SMN, aceasta
produce mai multe versiuni ale acestei proteine si doar putine

® dintre acestea functioneaza corespunzator (,proteind SMN
functionald”). Prin urmare, gena SMN2 actioneaza drept
~rezerva” pentru a sustine procesul de productie a proteinei SMN,

Proteina SMN dar nu este capabila sa produca o cantitate suficienta de proteina

functionala SMN.




Persoane afectate de AMS

La persoanele afectate de AMS, gena SMN1 este fie deficienta (cu mutatii), fie lipseste
complet.

Gena SMN2 nu poate produce suficienta proteina SMN functionala pentru a compensa
pierderea genei SMN7. Drept urmare, in AMS nu exista o cantitate suficienta de proteina

SMN functionald care sa mentina neuronii motori sanatosi si sé asigure functionarea
corespunzatoare a acestora.

Def€icienta sau Neuron motor Gena
1 absenj’a gener Jis{und"iondd SMNZ 2
SMNT
! [
A A

T " Cantitati insuficiente
v '
Slalolcume musculara Je kro‘h‘iv\a SMN

func‘}'iono\la




CINE DEZVOLTA AMS?

Deoarece AMS este cauzata de o gena deficienta (cu mutatii) sau de
absenta acesteia, se considera ca este o boala genetica si de obicei este
mostenita.

Copilul mosteneste doua copii ale fiecdrei gene, una din partea mamei si una
din partea tatélui. in cazul AMS, dacé doar una dintre copiile genei (de la mama
sau de la tatd) este deficienta, gena neafectata a celuilalt parinte poate asigura
o productie suficientd de proteind SMN pentru ca neuronii motori sa functioneze
corespunzator. Persoanele care au o copie neafectata a genei SMN7 si o copie
deficienta se numesc ,purtatori” si de obicei nu prezinta niciun simptom.
Majoritatea purtatorilor nu stiu ca sunt purtétori ai genei deficiente pana in
momentul in care au un copil care se naste cu AMS.

° ‘ n intre 1 din 20 si 1 din 58 de persoane
/l\ este purtitoare de AMS
N Probabilitatea ca doi parinti purtatori
® sa aiba un copil cu AMS este de 25% in

ll\ fiecare sarcina

o intre 1 din 7000 si 1 din 16 000 de
,l\ AMS nou-nascuti sunt afectati de AMS




Cum se mosteneste AMS?

De obicei, AMS apare daca un copil mosteneste doua copii ale genei SMN7 deficiente
sau lipsa genei SMN1. Acest tipar ereditar este denumit ,recesiv” si inseamna, in
general, cd ambii parinti trebuie sa fie purtatori pentru ca boala s fie mostenita de
copil.

d

o D Q
Purtitor w Purtitor
Jumatate din

informatia genetica a
copilului provine de la
mama si jumatate de
la tata

[ 4 o o [ 4
Neafectat Purtator Purtator  Afectat de AMS
Copilul a mostenit Copilul a mostenit o copie Copilul a mostenit cate
0 copie neafectata neafectata si o copie deficitara o copie deficienta de
a genei SMNT de la a genei SMN1, si astfel devine la ambii parinti, si prin
fiecare parinte purtator de AMS urmare dezvolta AMS
I Neafectat M purtitor B Afectat de AMS

Exista riscul de avea un alt copil cu AMS si la sarcinile viitoare, de aceea este important sa
discutati cu echipa medicald despre optiunile pe care le aveti atunci cand luati decizia de a
va extinde familia.



SEVERITATEA SI SIMPTOMELE AMS

Este posibil sa ii auziti pe membrii echipei medicale care se ocupa de copilul
dumneavoastra referindu-se la ,,repere motorii”. Acestea reprezintd capacitati
functionale folosite ca indicatori pentru evaluarea AMS si a progresiei acesteia.

Reperele motorii relevante pentru copiii cu AMS includ urmétoarele capacitati ale
copilului: ’
Ridicarea capului Apucarea unui obiect cu mana Mersul de-a
busilea

3 W rf

Statul in Rostogolirea Statul in picioare si
sezut mersul

Acesti parametri, impreuna cu véarsta la care debuteaza simptomele, sunt folositi
pentru determinarea severitatii AMS. Cu cat simptomele AMS sunt mai timpurii, cu
atat boala poate fi mai severa. Astfel, formele de AMS care apar in copilarie pot fi
inselatoare si dificil de diagnosticat, deoarece copiii par sa nu fie afectati la nastere
si nici chiar mai tarziu in copilarie.

Simptome mai timpurii, Simptome mai tarzii,

boala mai severa boald mai putin severa
Adesea, in AMS, simptomele apar inca Tn cazul altor copii, simptomele pot
din primele 6 luni de viata, dar in unele sd nu apara decat mult mai tarziu, in
cazuri acestea pot aparea chiar inainte de copildrie sau adolescentd. Ocazional,
nastere, mamele observand ca miscarile simptomele nu apar pana la varsta
fatului se raresc in ultimele saptaméni de adulta.
sarcind.

In trecut, copiii cu forme mai severe de boald aveau o sperantd de viata foarte
scazuta, deoarece nu erau disponibile optiuni de tratament eficiente. Cu toate
acestea, dacd interventiile medicale si tratamentele sunt introduse intr-o faza
timpurie, deteriorarea motorie poate fi incetinita, iar deseori copiii sunt capabili sa
atinga repere la care rareori ar reusi sa ajunga in cazul evolutiei naturale a bolii.



AMS este o boala care face parte dintr-un spectru de afectiuni
cu 0 gama larga de simptome ce pot varia ca severitate

Reperele atinse Simptome

< 6 luni

18 luni

»
'

Capacitatea de a merge Simptomele apar de obicei in perioada
fara ajutor (AMS tip 3) cuprinsa intre copildria timpurie (>18 luni) si
adolescenta tarzie:
e Probleme la mers/urcatul scarilor
e Echilibru precar
* Dificultate de a sta in picioare

Simptome care apar frecvent in AMS

de tip 2/3:

« Dificultdti la inghitire si la tuse

e Tremurat

o Durere si dificultate in miscarea articulatiilor
e Rasucirea sau curbarea coloanei vertebrale
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Capacitate de a merge Tn cea mai usoara formé de AMS, simptomele

fara ajutor la varsta adulta apar abia la varsta adulta. Persoanele cu

(AMS Tip 4) aceasta forma de AMS manifesta de obicei
slabiciune usoara, fara dificultati de respiratie

18 ani

"



DE LA SUSPICIUNEA DE AMS LA DIAGNOSTIC

Confirmarea diagnosticului de AMS necesita efectuarea unui test genetic

Din momentul in care exista suspiciunea de AMS, o cantitate mica de sange
va fi prelevata si testatd pentru a stabili daca gena SMNT este deficienta
(SMNT cu mutatii) sau lipseste complet (deletia SMN). Aceasta procedura
se numeste ,testare genetica”. Laboratorului i se poate solicita sa determine
numarul copiilor prezente ale genei SMN2.

Cum functioneaza testele genetice

Recoltarea Analizarea probei Rezultatul

unei probe de Proba este analizata analizei

sénge pentru a se confirma daca Suspiciunea este

Daca exista o gena SMNT este prezentd confirmata si se

suspiciune de AMS, sau este deficienta. De stabileste diagnosticul

se va face un test asemenea, se poate de AMS, sau

de sange. Pentru determina numarul de posibilitatea existentei

aceasta este nevoie copii ale genei SMN2 AMS este exclusa (fara

sa se recolteze doar dovezi) %
cateva picaturi de :
sange

&=

V




AMS trebuie tratata cu promptitudine

Progresia AMS este diferita pentru fiecare copil, dar in fiecare caz boala face
ca neuronii motori (nervii care controleaza miscarea) sa nu mai functioneze.
Desi slabiciunea musculara poate fi tratata prin anumite tipuri de terapie,
deteriorarea neuronilor motori este iremediabila. Prin urmare, este foarte
important ca AMS sa fie diagnosticata si tratata din faze timpurii.

In trecut, singurele terapii disponibile erau cele de sustinere, insd in ultimii ani
medicina a realizat progrese considerabile in tratamentul AMS. La ora actuala
sunt disponibile tratamente specific concepute pentru gestionarea progresiei
AMS. Aflati mai multe despre diferitele tipuri de tratament disponibile pentru
AMS in urmatoarele pagini.

Sprijiniti-va copilul prin luarea unor decizii terapeutice cat
mai prompte impreuna cu echipa medicala care se ocupa |
de copilul dvs. Daca aveti intrebari suplimentare, acestia

vor fi acolo sa va ajute.




OPTIUNI DE TRATAMENT

Terapii medicamentoase

Gratie progreselor stiintifice recente, in prezent sunt disponibile optiuni de
tratament pentru AMS si multe alte tratamente sunt in curs de investigare,
aflandu-se in stadiile finale ale dezvoltarii clinice. Aceste terapii actioneaza
prin mecanisme diferite pentru a controla progresia AMS.

1. Terapia genica ce suplineste functia genei SMN7 absente
sau deficiente

Cauza AMS este lipsa sau deficienta genei SVMIN1. in prezent dispunem de o
terapie genica, ce presupune inocularea unei variante noi (copie), functionale a
genei SMN1, prin administrarea unei singure perfuzii intravenoase, o data in viata.

Gena SMNT absenta

sau deficienta I .

Tera}’ie
genica cu

SMN1

&

Orgo\nismd poate Prcduce
suficienta proteina SMN




Cum actioneaza terapia genica?

Terapia genica actioneaza prin furnizarea unei variante (copie) sanatoase si
functionale a unei gene catre celulele corpului, intr-un vehicul de livrare sau ,,vector”.
Tn multe terapii genetice, gena este livrata direct la centrul de control al celulei, sau
»nucleul” acesteia. Odata ajunsa acolo, noua gena functionala raméne in centrul de
control, fara a fi insa incorporata in materialul genetic propriu al organismului (ADN) si
este utilizata pentru a facilita sintetizarea proteinelor necesare organismului.

1. Cercetatorii creeaza o 2. Este dezvoltat un vehicul de
copie functionala a genei transport sau nvector” pentru

> O <3"a """" O

3. Noua gen& este PlaSafa ™
interiorul vectorului

Pacientul primeste
perfuzia

Y. Vectorul O
livreaza gena :

catre centrul 5. Vectorul

|
!

de contro i

€< I liber este
sau nucleul | dl
. i escompus

celulei
Nucleul
celular

Celula

pacientului

6. Noua copie
(v\nd,’;cnah": a genei
Pr‘oduce brofeino\ SMN

necesara corpului.
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2. Terapia care imbunatateste productia proteinei din gena
SMN2 de rezerva

fn AMS, gena SMN2 nu este capabila s& producd o cantitate suficientd de
proteind SMN. Un alt tip de terapie folosita pentru tratamentul AMS este cea
medicamentoasa, cu oligonucleotide antisens (ASQ). Acestea au fost dezvoltate

pentru a creste cantitatea de proteina functionala SMN produsa de catre gena
SMN2. Se administreaza la interval de 4 luni.

Gena SMN] absenta

sau deficientd TerJ‘PiE v
medicamentoasa
ASO
=
2 Gena
/1N P MNZ 2%
l(l \\‘ ..
! o . ®
X | R C)
Gena SMNT . ®

incapabila sa
Produc?x proteina

SMN

Produc‘)’ie crescuta de
proteina SMN funciionala




Cum actioneaza ASO?

ASO sunt mici fragmente de material genetic sintetizat care tintesc gena SMN2
a pacientilor cu AMS. in mod normal, diferenta dintre genele SMN7 si SMN2 este
faptul ca gena SMN2 nu poate produce o cantitate suficienta de proteina SMN.
ASO modifica modul in care sunt citite instructiunile transmise de gena SMNZ,
ajutand-o sa produca mai multa proteind SMN decét ar fi produs in mod normal.

Gena SMNZ netratata Gena SMN2 tratata cu ASO

A A

m -zuau“ 8 mmm 1 -zuzusﬁ 8 mm
YN
Tn cazul pacientilor
netratati, un
fragment de ADN

ASO functioneaza
prin promovarea

ASO

(denumit exon 7)

includerii exonului

este sdrit in procesul 7 in procesul
; de citire si utilizare de utilizare a
a instructiunilor instructiunilor genei
genei SMNZ2 pentru ® O SMN2 pentru a
® producerea proteinei o produce proteina
SMN o ® SMN

Cantitati insuficiente de
proteina SMN functionala

Productie crescuta de
proteina SMN functionala
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3. Terapia bazata pe molecule de sinteza chimica

Din cauza unei mutatii la nivelul cromozomului 5q, persoanele cu AMS nu
poseda gena SMIN1, sau aceasta este deficientd; ele au totusi gena SMN2, care
produce insa o proteind SMN mai scurta si nefunctionala.

Molecula de sinteza chimica este un medicament conceput specific pentru
acesti pacienti, care tinteste gena SMN2 pentru a o stimula sa produca
proteine SMN stabile si functionale, precum si o cantitate mai mare din aceste
proteine vitale.

Cum actioneaza terapia bazata pe molecule de sinteza chimica?

Similar cu ASO, acesta interactioneaza cu semnalele generate de SMN2
(denumite ARN premesager) si promoveaza includerea exonului 7 pentru
a Tmbunatati eficienta cu care sunt utilizate instructiunile genei SMN21n
producerea proteinei SMN.




Alte terapii de sustinere pentru AMS

indepartarea secretiilor din
caile respiratorii

Asistentd respiratorie
(ex: utilizarea unei masti
pentru somn)

@ Fizioterapie

Ajutor in ceea ce
priveste alimentatia si
hranirea

Prevenirea infectiilor cailor
respiratorii (ex: prevenirea gripei
prin vaccinare si a pneumoniei
prin antibiotice)

Tratamente
ortopedice

) =

Desi tratamentele discutate in aceasta brosura pot reduce
semnele si simptomele AMS, este important sa retineti

ca in momentul de fata nu exista un tratament curativ.
Exista posibilitatea ca tratamentele anterior discutate sa

nu functioneze la fel de bine in cazul copiilor cu simptome
severe. Este important sa vorbiti cu echipa medicala despre
cea mai buna optiune de tratament si gestionare a bolii
copilului dumneavoastra.
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PRIVIRE DE ANSAMBLU ASUPRA AMS

La persoanele neafectate: Activitatea musculara depinde de mai
multi factori

Gena SMN ( gena ,supravietuirii Gena SMNT Gena SMNZ
neuronului motor”) produce proteina

SMN

Tn cazul persoanelor neafectate, genele

SMN produc o proteina denumita proteina

SMN. Exista doua tipuri de gene SMN,

gena SVINT principala si gena ,de rezerva”

SMN2.

Proteina SMN este vitala pentru Neuron motor
supravietuirea si buna functionare a
neuronilor motori
Majoritatea proteinelor functionale SMN sunt
produse de gena SMN1 principala
Proteina SMN

Neuronii motori transmit semnalele
necesare pentru miscarile
musculare

Tipuri speciale de neuroni denumiti neuroni
motori transmit semnale necesare pentru
activitatea musculara de la creier spre
maduva spinarii (neuronii motori centrali) si
spre muschi (neuronii motori periferici)

Neuron motor

Muschii se mobilizeaza drept
raspuns la semnalele primite de la

creier
Muschii sunt sanatosi si puternici




Persoanele afectate de AMS: Slabiciunea musculara apare ca
rezultat al unei afectiuni genetice

Gena SMNT deficients sau Gena SMNZ

absent Gena SMN1 este absenta sau
22 deficienta

Din cauza absentei sau deficientei genei
SMN1, nu este sintetizata suficienta proteina
’ SMN. Gena ,,de rezerva” SMNZ2 nu este
Contitatea de capabila sa producad o cantitate suficienta de
proteinad SMN proteind SMN

functionala nu
este suficienta

Cantitatea de proteina SMN

produsa nu este suficienta pentru

supravietuirea neuronilor motori
Neuron motor Pentru ca neuronii motori sa functioneze

dis€unctional Proteina SMN  cOrespunzator si sa supravietuiasca
' au nevoie de o cantitate suficienta de
proteind SMN

Jisfuv\c‘!'iono\l

deterioreaza

Neuronii motori periferici care
realizeaza conexiunea intre maduva
spindrii si muschi se deterioreaza si
nu pot transmite semnalele provenite
de la creier catre muschi

u« Neuron motor Neuronii motori se

Slabiciune
musculara

Muschii nu se vor misca in
Copil absenta semnalelor transmise

de creier
Muschii se atrofiaza si devin din ce in ce

, Slabiciune mai slabi

musculara




GESTIONAREA ULTERIOARA A AMS

Tratamentul precoce al AMS s-a dovedit a fi mai eficient. Desi dumneavoastra si
familia s-ar putea sd va simtiti coplesiti, este important sa stabiliti impreund cu
echipa medicala care sunt urmatoarele etape ale tratamentului si ce alte masuri
trebuie luate Tn continuare.

Tratamentul persoanelor cu AMS implicd o abordare multidisciplinara. Acest lucru
inseamna ca veti fi sustinut de profesionistii din domeniul sanatatii care va vor
oferi asistenta si indrumare cu privire la:

e Masurile de suport respirator e Suportul functiei intestinale
(pulmonar) e Medicamente

e Reabilitare (kinetoterapie) e QOrice alte simptome sau problemele

« ingrijirea oaselor si articulatiilor care pot aparea

e Suport nutritional

Echipa dvs. medicala va fi alaturi de dumneavoastrd, oferindu-va informatii

cu privire la standardele de ingrijire pentru familia dumneavoastra, inclusiv cu
privire la tratament si urmarirea evolutiei bolii. Incercati sa respectati pe cat
posibil recomandarile acestora, iar in caz ca exista neclaritati, intotdeauna cereti
informatii suplimentare.




SPRIJIN SUPLIMENTAR

Este important sa retineti ca nu sunteti singuri si ca exista in toata lumea familii care
se confruntd cu aceasta boald. Exista organizatii de pacienti internationale si locale
care va pot ajuta sa aflati cat mai multe despre AMS, dar si sa luati legatura cu alte
familii aflate in situatia dumneavoastra.

Aceste organizatii au ca scop sprijinul dumneavoastra si
al familiei dvs.
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GLOSAR

Atrofie: Atrofia inseamna pierderea masei musculare sau slabirea
muschiului. Un muschi care pierde din masa m lara

e% - uschiului. U _ $c_caepeded asa musculard se
numeste muschi atrofiat.

Trunchiul cerebral este o parte a creierului care sustine functiile
esentiale ale organismului, inclusiv respiratia si somnul.
Trunchiul cerebral leaga maduva spindrii de restul creierului.

Seturi de instructiuni care pot sa ii spuna organismului cum sa
produca proteine. Genele sunt organizate pe perechi; cate o
copie mostenita de la fiecare parinte.

Terapia genici: Terapia genica reprezinta o modalitate de a trata sau de a
preveni progresia unei boli cu ajutorul genelor. Exista tipuri
diferite de terapii genice care functioneaza in moduri diferite.
Printre acestea se numara inlocuirea sau repararea genelor
lipsa sau a genelor deficiente; adaugarea unei gene noi pentru a

ajuta un alt medicament sa actioneze mai bine; sau intreruperea
instructiunilor transmise de o gena care produce o cantitate prea
mare dintr-o proteina ce devine ulterior toxica pentru organism.

Atunci cand o gena este modificata (din cauza unei erori sau

; n »mutatii” in codul genetic) sau lipseste complet (prin ,deletie”).
Boala genetica: 0 afectiune medicala provocata de una sau mai multe gene
) ’l‘ deficiente sau care lipsesc. Bolile genetice sunt mostenite. AMS
’ M este un exemplu de boala genetica.
(I
Test genetic: Este un simplu test de singe care investigheaza daci gena in
—w discutie este absenta sau deficienta. Pentru AMS existd doud
Py tipuri de teste genetice care pot fi efectuate. Primul determina
() dacd gena SMN1 este absentd sau deficienta si este folosit in

scop diagnostic pentru AMS. Al doilea investigheaza céte copii
ale genei SMNZ sunt prezente. Uneori cele doud teste sunt
realizate simultan.
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Neuron motor: Acesti nervi speciali transmit semnalele de la creier catre muschi
pentru a controla miscarea.

" Exista doua tipuri de neuroni motori: neuronii motori centrali care
transmit semnalele din creier catre trunchiul cerebral si maduva
spindrii si neuronii motori periferici care transmit semnalele de la
trunchiul cerebral si maduva spinarii catre muschi.

Proteine: Proteinele sunt molecule importante implicate in aproape fiecare

LIPS functie a organismului. Proteinele contribuie la formarea celulelor

LIPS din organism si in acelasi timp ajuta celulele sa transporte si sa
producd substante importate, sa se refaca si sa supravietuiasca.

Atrofia spinala Atrofia muscular spinald (AMS) este o boald rara care provoacd o

musculara, AMS: sldbire treptatd a muschilor deoarece celulele nervoase specializate
din organism care controleaza miscarea muschilor, numite neuroni

—_— motori, nu mai functioneaza. Neuronii motori se deterioreaza si nu
mai functioneaza deoarece nu au o cantitate suficienta de proteina
SMN.

Gena SMN1: Gena SMN1 este gena SMN principalé ce produce proteina SMN de
care au nevoie neuronii motori pentru a functiona corespunzator. La

persoanele cu AMS, ambele copii ale acestei gene sunt deficiente
sau lipsesc. Acest lucru inseamna ca celulele organismului nu sunt
capabile sa produca o cantitate suficienta din proteina SMN.

Gena SMN2: Gena SMN2 actioneaza ca o ,rezerva” pentru a sustine procesul de
productie a proteinei SMN. SMNZ2 produce doar cantitati mici de

22 proteina SMN functionala.
Proteina SMN: Proteina SMN este vitald pentru ca neuronii motori sa functioneze
o, corespunzator si sa supravietuiasca. Fara o cantitate suficienta

° o de proteind SMN, neuronii motori se deterioreaza si nu mai
functioneaza. Proteina SMN este produsa de catre organism, din
gena SMN.
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