
Zobrazené osoby jsou skuteční pacienti. Tito pacienti a jejich rodiny dali souhlas s použitím jejich příběhu.  
Fotografie slouží pouze pro ilustraci. Individuální výsledky se mohou lišit.
SMA = spinální svalová atrofie.

INFORMACE 
O SMA

Tato příručka by měla lékařům usnadnit rozhovor 
o spinální svalové atrofii (SMA) s pacienty 
a s osobami, které o ně pečují.
Příručka není určena pro přímou distribuci 
pacientům či osobám, které o ně pečují.
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SMA typu IV
• Nástup v dospělosti
• Progresivní svalová slabostMotorické 

funkce

Narození
Držení hlavy

Chůze Možnost potřeby 
invalidního vozíku

Chůze

SMA typu III
•  Nástup po 18 měsících věku 

nebo v dospívání
•  Schopnost samostatné chůze 

se často postupem času ztrácí

SMA typu II
•  Nástup mezi 7–18 měsíci věku
•  Děti dokážou samostatně sedět,  

ale nemohou choditSMA typu I
•  Nástup do 6 měsíců věku
• Závažná svalová slabost
• Děti nedokážou sedět bez opory

SMA = spinální svalová atrofie.

Ke ztrátě proteinu 
SMN dochází 
hlavně v mozku 
a míše4

Sval

Motorické neurony  
degenerují a nakonec 
odumírají

Svaly se zmenšují 
a slábnou

Motorický neuron  
(nervová buňka, 

která ovládá 
pohyb svalů)

Zdravý SMA

•  Pacienti se SMA mají genetickou mutaci, která snižuje množství 
vytvářeného proteinu SMN3

Sezení

Spinální svalová atrofie (SMA) je neléčitelné, 
progresivní neuromuskulární onemocnění 
s postupnou ztrátou funkce svalů1, 2

SMA je způsobena nedostatečnou produkcí 
proteinu regulujícího přežití motorického 
neuronu (SMN), což má vliv na funkci svalů3
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Řídící centrum produkce 
SMN – geny SMN1 

a SMN2

Gen SMN1 
nefunguje

Zasílání požadavků  
na produkci proteinu  

SMN do továrny

Zvýšit  
produkci 
proteinu  

SMN genem 
SMN24

Absence 
požadavku 
na produkci 

SMNSMN1

Gen SMN2 pracuje

SMN2

Továrna 
na produkci 

proteinu SMN

Snížená dodávka 
proteinu SMN 
motorickým 
neuronům

SMA = spinální svalová atrofie; SMN = přežití motorických neuronů.

KVŮLI ABSENCI  
GENU SMN1...2, 4

ČÁSTEČNÁ KOMPENZACE  
GENEM SMN2...2, 3

• Dvě kopie
• Obě kopie chybí nebo jsou poškozeny

• Počet kopií je variabilní
• Pouze 10 % SMN je funkční5

Protein SMN se nevytváříSMN1

SMN2

 

N
or

m
ál

ní
 zd

roj SMN

Va
dn

ý 
zd

roj SMNSMN1

SMN2

 

N
or

m
ál

ní
 zd

roj SMN

Va
dn

ý 
zd

roj SMN

Vadný 
požadavek 
na produkci 

proteinu

Potenciální metody 
kompenzace 
chybějícího  

proteinu SMN

Obnovit 
produkci SMN 

zavedením 
 genu SMN14

Léky na SMA se zaměřují 
na doplňování proteinu SMN 
pro udržení funkce svalů4

Lidem se SMA chybí gen zvaný „SMN1“, který je 
hlavním zdrojem proteinu SMN. Místo toho se musí 
spolehnout na gen zvaný „SMN2“, který je méně 
spolehlivým zdrojem tohoto proteinu5
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•  Jak brzy byla SMA diagnostikována 
a jak rychle postupuje

•  Typ SMA

•  Celkový zdravotní stav pacienta
•   Celková očekávání ohledně udržení 

funkce a kvality života

•   Existují efektivní možnosti, jak ovlivnit 
progresi onemocnění?

•  Dlouhodobé zkušenosti
•  Doložené důkazy
•  Snášenlivost
•  Praktické aspekty

Charakter pacienta3

Charakter onemocnění3, 6

Důležité otázky, které musí Váš 
ošetřující lékař zvážit:3

Váš lékař zváží nejrůznější faktory  
a vybere pro Vás tu nejvhodnější možnost
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