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CIIMHAJIHA MYCKYJIHA ATPO®PHUJA (CMA)

Spinal Muscular Atrophy type 1, 2, 3- MKB G 12.2

Spinal Muscular Atrophy type 12,3
MKb G 12.2

e FPEARYE

Cnunanna myckynna atpoduja (CMA) e aen oJf TeHeTCKU U KJIMHUYKHA XeTeporeHa rpymna Ha
PETKH UCIPITYBaYKU HAPYIIyBamka KOU Ce KapaKTEPU3UPaaT Co JICTCHepallja Ha MOHUCKHUTE
MOTOPHH HEBPOHHM U TIOCIIeI0BaTeNHA aTpoduja (TyOeme) Ha pa3sHH MYCKYJIHU TPYITH BO TEIOTO.
bunejku HepBUTE Ce OIITETCHU, MYCKYJIUTE HE TOOUBAAT MPABUIIHO CUTHAIIM OJf MO30KOT M TaKa
Joara 1o HUBHO TPOIICHke, WiH aTpodupame. OBa TPOIICHE HA MyCKYIUTE MOXKE J1a JOBEJIE JI0
MPOOJIEMHU CO TUIICHETO KAKO U CO IBIKEHETO (MOTOPHH) aKTUBHOCTH, KaKO IITO CE MOI3EHHE,
celiemhe, OJICH-e, jaJickhe U KOHTPOJIa Ha TiiaBata. IHTenureHIjaTa Kaj OB1Ue MalueHTH He €
3acer’ara, HampoTUB, MHOTY jetia co CMA ce ocobeHo 6ucTpu.

CrnimHanmHa MycKyJIHa aTpodHja e Mocieaua Ha MyTallija UK JieJieija Ha TeHOT 3a
MIPEKMBYBak-€ HA MOTOPHUOT HEBPOH 1 (survival of motor neuron 1=SMN1). Hamaneunure
HuBoa Ha SMN npoTeuHHTE N0BEAyBaar A0 NPOrpecuBHa HEBPOMYCKYIIHA AereHepanuja. Ce
jaByBa kaj 1 og 10.000 HOBOpOEeHUNbA U IPETCTaBYBa BOJI€UKa N'€HETCKA IPUYMHA 32 CMPT Kaj
J0eHYrba 1 Manu jaena. [ToBp3aHa e co BUCOKa cTanka Ha CMPTHOCT OCOOCHO Kaj HajTEIIKUTE
dbopmu Ha Oonecta, 1o/1eKa APYyTrUTe mojaecHu GopMu Ha 0oJiecTa OBO3MOXKYBAaT JIMIIaTa Jia
BOJIaT HOpPMAaJIEH )KMBOT CaMoO €O JiecHa MycKyJHa cinaboct. CMA ce HacienyBa o aBTOCOMHA
peliecuBHa IIeMa, IITO 3HAYM JIeKa 3a JIETETO J1a OuIe MOroIeHO, U ABajIaTa pOIUTEIH MOpa /1a
Oujat HocuTeNIn Ha aOHOpMAJIeH TeH, U M0TOoa JiBajiiata Mopa Ja ro MpeHecar OBOj I'eH Ha
nuBHHTE Aena. CMA Bo rojema Mepa Bapupa Bo ceprosHocta. [lopaan oBa, Taa e
TpaIUIMOHATHO MO/IeJIEHa Ha Pa3IMYHU “TUIIOBU” OJrOBapajku Ha pa3IiyHU HUBOA HA TEXKHUHA
U KJIaCU(PUIIMPAHU CIIOPE MOTOPHH MTPECBPTHULIM KOU CE€ TOCTUTHATH.

[TocTojaT okomy 7 BumoBu Ha CMA, HO OBJIe K€ TH CIIOMEHEME TPUTE OCHOBHHU:

CMA tun 1 o6u4HO ce mojaByBa mpej 6 MecelH , Jelara ce 3HaUUTETHO MIIUTaBU, HE MOXaT Ja
ja IpoKat riiaBaTa cCaMOCTOJHO, HUKOTAIl HE CeaT, MaaT CEPUO3HH MPOOJIEMH CO AUIICHETO U



¥ o ¥

HHBOT
[IPE [y BHIT J££A JF{‘AE,E(E

Lq’? U a 2zle.,

HL s ollect

*usor co Npeagussuum / Jeta me Sfida / Life With Challenges

rOJITameTo U 0apaar rojaemMa U MocTojaHa MeIMIMHCKa Hera u nojapinka. Ce cmera jeka
MOBEKETO OJ] HUB HE T'0 JI0UYEKYBaaT CBOjOT 2 POJICHICH.

CMA tun 2 ce qujarHoctunmpa 1o 15 Meceuna Bo3pacT, JHIiaTa HUKOTall He OaT, HEKOU O]
HUB MOXe€ J]a Ce/1aT CaMOCTOjJHO A0 OJpeieHa BO3PacT, HEKOU MOXaT U J1a 3aCTaHaT cO IOMOMUI Ha
OPTO3H WM CTOjaJIKa, PECIIUPATOPHU IIPOOJIEMH Pa3BUBAAT MOJIOIHA, @ BO3MOXKHU C€ U
pobemMu co roiarameTo. Bo 99% cinyuyan pasBuBaar ckosino3a Koja IIoHaTaMy, ako He ce
KOperupa onepaTuBHO, MOXKE J]a [0 OTEKHE JUIICHETO U Jja IPEAU3BUKA JPYTH KOMIUIMKALUH.
JKMBOTHHOT BeK € ckpaTeH (MHOTY BapHjaOMIIHO), HO BO IrOjJeMa Mepa 3aBUCH OJ1 COOJIBETHATa
Hera.

CMA Tun 3 ru nojaByBa CHMTOMHTE Pa3jIHyYHO, O/ 3-Ta FOJUHA JI0 IEPUOJIOT Ha a/I0JeCLCHIIN]a.
Onue co T 3 ofaT, HO MOXKeE Ja ja U3Ty0aT COCOOHOCTA TIOIOIHA BO JKUBOTOT. 3a0€IICIKITHBI
ce MMOYECTH Narama U TCIIKOTHH CO TPYakhE WK CTAHYBabE O]l TIOJIOT.

Cocrojou nosp3anu co CMA:

- CKoJno3a

- KOHTPaKTypH

- Ipaay BO BUJ Ha SBOHO

- mekTyc (BAabHATOCT moMery rpajure)

- Celemhe U/ JISKEHE BO Kabeuka Mo3uIMja Ha HO3e

- cmabocT BO parere, mpobaeMu co puHATAa MOTOPUKA

- KOHCTHITAIIUH, TPOOJIEMH CO Bapeme Ha XpaHarta, pedurykc

- TEIIKOTHH CO JUIICHETO KOU NPEAU3BUKYBAaT: Onarame Ha KanaluTeToT Ha TUTyKaTa,
- HamaJieHa KOHIICHTpallrja Ha KUCIOPO/I, TIOTEHE BO COH, 3aMOp, MaTaKCaHOCT

Kaj CMA tun 1 1onoiaHuTenHo:
- 3aBHCHHU O]l pECIIupaTop
- XpaHEHE HUCKIYYUTEIHO NPEKY racTpoCcTOMa, HacaiHa kaHwia uiu [ED
- II0CTOjaHa JIeXkeuyKa MO3MLKja CO MaJl aroJ
- HEMOXHOCT 3a JBMXKEHE Ha OMJIO KOj JIeN O TEJIOTO, OCBEH OYUTE, HEKOTalll 1
IIPCTUTE.
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