
KLINIKAI KIVIZSGÁLÁS AMIT VÁRHATÓAN TALÁL SMA ESETÉN
Izomtónus4 �Hipotónia6,7,9

Izomerő4 0–6 hónapos életkor
	 Inkább proximális, mint disztális 

szimmetrikus gyengeség a végtagokban  
(a lábakban észrevehetőbb) és a 
törzsben6–8

	 Az arc gyengesége a betegség későbbi 
szakaszában alakul ki6,7

6–18 hónapos életkor
	 Csökkent izomtónus és izomerő a 

lábakban  
és a karokban, esetleg a kórtörténetben  
gyenge izomtónus az élet első 
hónapjaiban6,7

Egyéb motoros eredmények6–8 0–6 hónapos életkor
	 Nyelvet érintő faszcikulációk  

és atrófia6–8   
	 Fejtartás hiánya, nem tudja felemelni a 

fejét, vagy gyenge a fejkontroll6,8,12,13   
	 Nehézlégzés, amelyet a bordaközi 

izmok gyengesége okoz, ami paradox 
légzésmintázathoz vezet6,7,9,13   

	 A légzőizmok gyengesége gyenge 
köhögéshez vezethet8,13

6–18 hónapos életkor
	 Finom tremor az ujjakban vagy a 

kézben8,11   
	 A bordaközi izom progresszív 

gyengesége restriktív tüdőbetegséghez 
vezet6,7

Mély ínreflexek3 Reflex hiánya, hiányzó vagy csökkent mély ínreflexek6,7

Sírás minősége3 Gyenge sírás8

Bőrelváltozások3 Nincs6–8

Belső szervi rendellenességek3,4 Nincs6–8

Szkoliózis és ízületi kontraktúrák6,8 Később alakul ki 2. típusú betegeknél (6–18 hónapos életkor)6,8,9

Szülők fizikális vizsgálata3 Nincs eredmény, autoszomális recesszív öröklés7

KÓRTÖRTÉNET AMIT VÁRHATÓAN TALÁL SMA ESETÉN
Születési és újszülöttkori előzmények3 Nincs konzisztens összefüggés6–8

Családi előzmények3 SMA-val diagnosztizált testvér(ek) és/vagy olyan szülők, akik 
ismerten a túlélési motoneuron 1 (survival motor neuron 1, 
SMN1) gén mutációjának (mutációinak) hordozóii7

Étrendi/etetési előzmények3 Etetési és nyelési nehézségek a kórtörténetben6,8

Motoros mérföldkövek elérésének idővonala3,4 Késedelmes vagy elmaradt motoros fejlődési mérföldkövek  
a kórtörténetben6–8

Életkor a tünetek megjelenésekor4 	 1. típus: 0–6 hónap6,7,9

	 2. típus: 6–18 hónap6,9

Közösségi és nyelvi fejlődés3 Nincs konzisztens összefüggés, a gondolkodás és a beszéd 
fejlődése normális6,10

A gondozói aggályok, a klinikai kivizsgálás és a kórtörténet  
integrálása segíthet a pontos diagnózis felállításában3–5

GERINCVELŐ-EREDETŰ IZOMSORVADÁS 
(SMA) DIFFERENCIÁLDIAGNÓZISA
Az SMA bizonyos jelei könnyen azonosíthatók, 
de a tünetek átfedésbe kerülhetnek más gyakori 
csecsemőkori neuromuszkuláris betegségek 
(NMD-k) tüneteivel1,2

Ez a klinikai hasonlóság, az NMD-k ritka előfordulása  
és a szóismétlés differenciáldiagnózisok széles skálája  
együttesen megnehezítheti a gyors és közvetlen diagnózist3,4
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SÜRGŐSEN UTALJA A BETEGET  
GYERMEKNEUROLÓGUSHOZ,  
HA EZEKET A JELEKET LÁTJA14,15
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RENDELLENESSÉG SMA-VAL KÖZÖS JELEK SMA-TÓL ELTÉRŐ JELEK

X-kromoszómához kötött 
csecsemőkori gerincvelő-

eredetű izomsorvadás 
Hipotónia, gyengeség, areflexia Több veleszületett kontraktúra  

és méhen belüli törés 

Prader-Willi szindróma Hipotónia, nyelési nehézség Ritkán fordul elő gyenge légzés 

1-es típusú miotóniás disztrófia Hipotónia, izomgyengeség Szembetűnő arcgyengeség

Veleszületett izomdystrophia Hipotónia, izomgyengeség
Központi idegrendszer (KIR),  

szem érintettsége és lehetséges 
fokozott tónus  

Zellweger spektrum zavar Hipotónia
Hepatosplenomegalia és 
központi idegrendszeri 

érintettség

Veleszületett myasthenia 
szindrómák Hipotónia Ophthalmoplegia, ptosis és 

epizodikus légzési elégtelenség 

Pompe-kór Hipotónia Cardiomegalia
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Guillain-Barré szindróma Izomgyengeség Szubakut kezdet és  
érzékszervi érintettség 

Duchenne-féle izomdisztrófia Izomgyengeség,  
motoros regresszió 

Szérum kreatin-kináz 
koncentráció a normál érték 

10–20-szorosánál nagyobb 

Hexozaminidáz-A hiány Alsó motoneuron betegség

Lassú progresszió, progresszív 
disztónia, spinocerebelláris 

degeneráció, kognitív/
pszichiátriai érintettség 

Fazio-Londe szindróma Bulbáris gyengeség
Az agyidegek alsó részére 

korlátozódik, halálozás  
1–5 éven belül 

Monomelikus amiotrófia Izomgyengeség Elsősorban a nyakat, valamint  
a nyelvet is érintheti

Táblázat adaptálva: Prior et al. 2019.7

A KORAI BEUTALÁS KULCSFONTOSSÁGÚ LÉPÉS A PONTOS DIAGNÓZISHOZ14,15

AZ SMA DIFFERENCIÁLDIAGNÓZISÁBAN FIGYELEMBE VEENDŐ RENDELLENESSÉGEK7
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