GERINGCYELO-EREDETU IZ0MSORVADAS
(SIIA) DIFFERENGIALDIAGNOZISA

Az SMA bizonyos jelei kbnnyen azonosithatdk,
de a tlinetek atfedésbe kerulhetnek mas gyakori
csecsemobkori neuromuszkularis betegségek
(NMD-k) tuneteivel'?

Ez a klinikai hasonlésag, az NMD-k ritka eléforduldsa
és a széismétlés differencidldiagndzisok széles skaldja
egyUttesen megnehezitheti a gyors és kdzvetlen diagndzist®#

A gondozoi aggalyok, a klinikai kivizsgalas és a kortorténet
integralasa segithet a pontos diagnadzis feldllitasaban®»

KORTGRTENET AT VARHATOAN TALAL SMA ESETEN

Szuletési és Ujszulottkori elézmények?® Nincs konzisztens 6sszefliggés®®

Csaladi el6zmények?® SMA-val diagnosztizalt testvér(ek) és/vagy olyan szUlék, akik
ismerten a tulélési motoneuron 1 (survival motor neuron 1,
SMNIT) gén mutacidjanak (mutacidinak) hordozdéi”

Etrendi/etetési el6zmények? Etetési és nyelési nehézségek a kortorténetben®®

Motoros mérfoldkovek elérésének idévonala® Késedelmes vagy elmaradt motoros fejlédési mérfoldkovek
a kortorténetben®®

Eletkor a tlinetek megjelenésekor* ® 1. tipus: 0-6 hénap®é”?
® 2 tipus: 6-18 honap®?®

Kozosségi és nyelvi fejlédés® Nincs konzisztens 6sszeflggés, a gondolkodas és a beszéd
fejl6édése normalis®™®

KLINIKAI KIVIZSGALAS AT VARHATOAN TALAL SMA ESETEN

lzomténus* Hipotonia®7®
lzomeré* 0-6 hénapos életkor 6-18 hénapos életkor
® |nkabb proximalis, mint disztalis e Csokkent izomténus és izomerd a
szimmetrikus gyengeség a végtagokban l[abakban
(a labakban észrevehetébb) és a és a karokban, esetleg a kortorténetben
torzsben®® gyenge izomténus az élet elsd

e Az arc gyengesége a betegség késébbi honapjaiban®”

szakaszaban alakul ki®”

Egyéb motoros eredmények®® 0-6 hénapos életkor 6-18 hénapos életkor
* Nyelvet érinté faszcikulaciok ® Finom tremor az ujjakban vagy a
és atrofia®® kézben®"
e Fejtartas hianya, nem tudja felemelni a ® A bordakézi izom progressziv
fejét, vagy gyenge a fejkontroll68121 gyengesége restriktiv tudébetegséghez
vezet®’

® Nehézlégzés, amelyet a bordakdzi
izmok gyengesége okoz, ami paradox
légzésmintazathoz vezetb7913

* Alégzdizmok gyengesége gyenge
kohogéshez vezethet®®

Mély inreflexek? Reflex hianya, hianyzé vagy csokkent mély inreflexek®”

Sirds minésége?® Gyenge siras®

Bdrelvaltozasok?® Nincs®®

Belsé szervi rendellenességek®“ Nincs®®

Szkolidzis és izUleti kontrakturak®® Késbébb alakul ki 2. tipusu betegeknél (6-18 hdnapos életkor)&?
SzUl6k fizikalis vizsgalata® Nincs eredmény, autoszomalis recessziv 6roklés’
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AZ SIIA DIFFERENGIALDIAGNOZISABAN FIGYELEIIBE VEENDO RENDELLENESSEGEK

RENDELLENESSEG SMA-VAL KOZOS JELEK SMA-TOL ELTERO JELEK

X-kromoszémahoz kotott
csecsemdkori gerincvel6- Hipotdnia, gyengeség, areflexia
eredetl izomsorvadas

Tobb veleszUletett kontraktura
és méhen beluli torés

(04
Q Prader-Willi szindréma Hipotdnia, nyelési nehézség Ritkan fordul el6 gyenge légzés
[
4 1-es tipusy miotonias disztrofia Hipotodnia, izomgyengeseg Szembetlnd arcgyengeség
|
m . ..
8 Kozponti idegrendszer (KIR),
< Veleszuletett izomdystrophia Hipotdnia, izomgyengeség szem érintettsége és lehetséges
g fokozott ténus
I
© Hepatosplenomegalia és
o Zellweger spektrum zavar Hipotonia kdzponti idegrendszeri
érintettség
Veleszuletett myasthenia . . Ophthalmoplegia, ptosis és
; .7 Hipotonia - . PP .
szindromak epizodikus |égzési elégtelenség
Pompe-kor Hipotonia Cardiomegalia
Guillain-Barré szindroma Izomgyengesé SRR (el
gyengeseg érzékszervi érintettség
lZomavengesé Szérum kreatin-kinaz
a Duchenne-féle izomdisztréfia gyengeseg, koncentracio a normal érték
motoros regresszio -
<Z( 10-20-szorosanal nagyobb
~o )
I Lassu progresszio, progressziv
© o ; -
A Hexozaminidaz-A hiany Alsé motoneuron betegség clEZIoie, spm/ocerebgl/lans
o degeneracid, kognitiv/
o pszichiatriai érintettség
m
- Az agyidegek alsd részére

Fazio-Londe szindroma Bulbaris gyengeség korlatozodik, haldlozas
1-5 éven belul

Els6sorban a nyakat, valamint

Monomelikus amiotréfia lzomgyengeség = et s e

Tablazat adaptalva: Prior et al. 20197

A KORAI BEUTALAS KULCSFONTOSSAGU LEPES A PONTOS DIAGNOZISHOZ'*

SURGOSEN UTALIA A BETEGET
GYERIMEKNEUROLOGUSHOZ,

HA EZEKET A JELEKET LATIA™" " signsofSMA.com
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