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SPINALNA MISICNA ATROFIJA

mag. Katarina Kesic¢ Dimic, prof. def.

(objavljeno v reviji Viva, januar 2006)

Spinalna misi¢na atrofija spada med Zivéno-misicna obolenja. Pri tem obolenju gre za
postopno propadanje misi¢nih vlaken, kar najbolj prizadane misice, ki sodelujejo pri
plazenju, hoji, drzanju vratu in glave ter poZiranju. Prizadete so miSice po celem
telesu, najteije pa tiste, ki so blizu trupa (rame, boki, hrbet). Sibkost misic oziroma

ohromelost je ve¢inoma pogostejSa v nogah kot rokah.

S spinalno misi¢no atrofijo se rodi priblizno en otrok na 6 000 rojstev, raziskovalci pa
trdijo, da je nekje vsaka Sestdeseta oseba genetski prenasalec tega obolenja.

Pri vecini otrok z obolenjem so prizadete tudi miSice, ki skrbijo za dihanje, kar lahko
vodi do nagnjenosti k plju¢nicam in ostalim tezavam z dihanjem. TeZav s ¢utenjem ti
otroci nimajo, tako da ¢utijo na primer dotike, mraz, vrocino,...

Veliko teh otrok je nadpovprecno bistrih, pogosto so zelo druzabni in razgledani.

Obolenje se prena3a s star$ev na potomce avtosomno recesivno. Ce sta na primer
oba starSa prenasalca tega obolenja, imata 25% moZnosti, da se jima rodi otrok s
spinalno misi¢no atrofijo. Ali drugace: en otrok od Stirih.

Raziskave so pokazale, da je vecina oblik spinalne misSi¢ne atrofije posledica
spremembe na genu, ki je namescen na petem kromosomu.

Nekatere Studije celo pravijo, da je spinalna miSi¢na atrofija najpogostejsi genetsko
pogojen vzrok smrti dojenckov. Zaradi ponavljajoCih se tezav z dihanjem pa veliko
teh otrok lahko umre Se pred dopolnjenim drugim letom starosti. Na Zalost le malo

otrok s tipom obolenja | do¢aka puberteto ali zgodnjo mladost.

Oseba s spinalno misicno atrofijo nima gena (ali je le-ta mutiran), ki sicer proizvaja
protein kljuen za prezZivetje in zdravje motori¢nih nevronov (motoric¢ni nevroni so
zivéne celice v hrbtenjaci, ki celemu telesu posiljajo navodila za gibanje). Zaradi

pomankanja tega proteina se lahko Zivéne celice skrcijo, atrofirajo in nenazadnje
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odmrejo, kar se kaZe v miSi¢ni Sibkosti. Posledicno lahko pride tudi do slabitve

okostja, pogoste pa so tudi deformacije hrbtenice.

Tipi SMA
Glede na posameznikov dosezen razvojni mejnik v grobem locimo Stiri glavne tipe
spinalne misi¢ne atrofije. Se pa oboleli za istim tipom prav tako razlikujejo med

seboj.

Tip | (Werdnig-Hoffmannovo obolenje)

Vecina otrok s tem obolenjem dobi diagnozo Ze zelo zgodaj; in sicer nekje med 3. in
6. mesecem starosti. Pogosto se lahko zgodi, da matere porocajo o zelo Sibkem
gibanju ploda v zadnjih mesecih nosecnosti.

Ti otroci ne sedijo samostojno (brez opore). Vecinoma ne shodijo in imajo tezave z
drzanjem glave. Ni spontanega brcanja, ki se sicer pojavlja pri zdravih dojenckih.
TeZave se pojavljajo pri hranjenju in poZiranju. MiSice trupa so Sibke, prsni kos je
navadno manjsi. Zaradi dihanja s trebusno prepono lahko pride do vgreznjenosti
prsnega kosa; prav tako so lahko pljuca slabSe razvita. Tezave se pojavljajo pri

izkasljevanju in dihanju (predvsem med spanjem).

Tip Il (intermediarni tip)

Diagnoza pri tem obolenju se postavi nekje med 14. in 24. mesecem starosti. Ti
otroci lahko samostojno sedijo, vendar le ¢e jih nekdo posedi. Nekateri lahko stojijo
ali celo hodijo ob opori. Vec¢inoma dihajo s trebusno prepono, tezko se odkasljajo in
imajo tezave z dihanjem med spanjem. V casu hitre rasti je pri vecini prisotna

skolioza (deformacija hrbtenice), zato nekateri potrebujejo operacije.

Tip 1ll (Kugelberg-Welandrovo obolenje o0z. mladostni tip)

Diagnoza je lahko postavljena nekje med drugim letom in vse tja do mladostnistva. Ti
otroci lahko samostojno sedijo in hodijo, vendar imajo pri hoji teZave (veckrat
padejo, tezko se pobirajo, tezko tecejo,...). TeZzave s hranjenjem in poZiranjem niso

tipicne. Vcasih postanejo popolnoma gibalno ovirani Sele v odraslosti.
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Tip IV
Simptomi se vecinoma zacnejo kazati po 35. letu, ¢eprav pri nekaterih lahko tezave

nastopijo Ze po 18. letu. Ta oblika je bolj redka, slabSanje stanja pa je pocasnejse.

Zdravljenje

Uradno priznanega zdravila za nasSteta obolenja Se ni, vendar to Se ne pomeni, da ni
nobene druge oblike zdravljenja. Obolelim se priporoca razli¢ne oblike terapij (npr. z
vodo, delovna terapija, dihalne vaje, raztezne vaje,...). Priporoceni so tudi razni
pripomocki, ki omogocajo drzo telesa v razlicnih polozajih. Predvsem so priporoceni
pri izvajanju pouka, saj dolgotrajno sedenje na invalidskem vozicku prav tako lahko

povzroci zaplete (kontrakture).

Neza

NeZa je stara 12 let in obiskuje sedmi razred devetletne osnovne Sole na
Gorenjskem. Ima spinalno misi¢no atrofijo tip Il. Ze od prvega razreda se 3ola po
programu redne osnovne Sole. Zaradi tezke gibalne oviranosti je dobila
spremljevalko, v vlogi katere je kar njena mami. NeZa je zelo bistro in razgledano
dekle, rada hodi v Solo in se udelezuje mnogih tekmovanj, kjer dosega lepe uspehe.
V Solo jo vsako jutro pripelje mami s prilagojenim kombijem. Zraven se pripelje tudi
bratec Rok, ki obiskuje Cetrti razred na isti Soli. Pred Solo ima NeZa rezerviran svoj
parkirni prostor, ki je oznacen z znakom za gibalno ovirane osebe. Vse prevec
pogosto pa se zgodi, da v jutranji naglici marsikateri stars, ki pripelje svojega otroka v
Solo, znaka noce videti in parkira na NeZinem prostoru. Tako lahko nastane popolna
zmeda, ker zaradi zasedenosti preostalih parkirnih mest ne morejo nikjer parkirati in
tako Neza zamudi pouk. Neosveséenost ljudi jo tudi najbolj Zalosti. NeZa potrebuje
veliko vec casa, da pride ven iz kombija kot kak drugi otrok. Mami ji mora najprej
odpeti poseben varnostni jermen, ki preprecuje premikanje invalidskega vozi¢cka med
voznjo, potem pa se mora Se zapeljati po klancini navzdol. Zamudi se tudi s Solskim
dvigalom, ki je zaklenjeno in na Zalost oddaljeno od ucilnic kjer ima pouk.

Mami je z njo ves Cas pouka. Pomaga ji pri pripravi in organizaciji Solskih potrebscin
in pripomockov na mizi. Kadar je Neza namesS¢ena v posebnem stojalu (swivel

walker), da spremeni drzo telesa, ji zapisuje tudi zapiske. Mami veliko pomaga tudi
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uciteljem pri prilagajanju pouka, predvsem pri fotokopiranju prosojnic in zapiskov. V
pomoc ji je tudi pri malici. Ko gredo sosolci k Sportni vzgoji, pa onidve izvajata
fizioterapevtske vaje. Tu je seveda NeZa v prednosti, saj je mami koncala Fakulteto za
Sport in se Se dodatno veliko izobrazila na tem podrocju.

Ce je mami kdaj zaradi kakr$negakoli razloga odsotna, pa NeZi pomagajo so3olci, ki so
jo sprejeli medse, saj so skupaj Ze od vsega zacetka Solanja.

NeZa pravi, da se je svojih teZav Ze navadila in da imajo drugi veliko ve¢ dilem z
njenim stanjem kot ona sama. Rada ima odkritost. Njen govor je malce drugacen
(skandiran) in se ga je treba navaditi. Pravi, da raje vidi, ¢e jo vprasas, ko ¢esa ne
razumes, ne pa da samo kimas. Kajti ve, da tisti, ki ji samo kimajo, zagotovo ne
razumejo kaj jim govori.

NeZa je v zgodnjem otrostvu; nekje do sedmega leta, Se lahko hodila ob opori
(hodulje). Potem pa so misSice postale presibke in je dobila invalidski vozicek.

Ker ima teZave z dihanjem in izkaSljevanjem, je ponoci redno priklju¢ena na
respirator, ki ji pomaga pri dihanju. Le tako lahko dobi v kri zadostno koli¢ino kisika.
Sicer je podnevi utrujena, jo boli glava in ima vrtoglavico.

Zavarovalnica gibalno oviranim otrokom nameni okoli 1.6 milijona tolarjev za nakup
invalidskega vozi¢ka. Ce je vozi¢ek draji, morajo razliko dopladati star$i sami. Za
ostale »nadstandardne« pripomocke (npr. prilagoditve stanovanja in vozila) se
morajo druzine znajti same. Za dvigalo v hisi so druZini pomagali prijatelji. Klancino za
kombi je izdelal NeZin oCe, ki se na zadeve na sreco spozna, kombi pa so dobili preko
sponzorjev in dobrih ljudi (posameznikov-darovalcev) v dobrodelni akciji. Stroske za
dvigalo v Soli pa sta krila Ministrstvo za Solstvo in doti¢na obcina.

DruzZina hodi na dopust v lzolo, natan¢neje v Dom dva topola, ki je popolnoma
prilagojen za potrebe gibalno oviranih oseb. Prilagojena je tudi plaza in dostop v
morje z vozickom.

NeZa pravi, da zelo rada plava in riSe. Zime pa ne mara prevec, ker jo hitro zaCne
zebsti v prste na rokah in nogah.

Sicer je Neza Cisto navaden otrok. Z bratcem Rokom rada igrata racunalniske igrice
ali pa se kartata. Pri tem se prav tako sporeceta. Le stepeta se ne na enak nacin, kot

smo se tepli vsi ostali. In Rok rad poudari, da pazi na svojo Nezo.

Katarina Kesi¢ Dimic: SPINALNA MISIENA ATROFIJA www.katarinakesicdimic.com



