51
MATES UN BERNA VESELIBA

Spinalas muskulu atrofijas kliniski epidemiologiskais
raksturojums Latvija
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Ievads. Spinala muskulu atrofija (SMA) ir smaga neiromuskulara slimiba, kas rodas gena
survival motor neuron 1 defekta del. SMA ir biezaka zidainu un otra bieZzaka agrina vecuma bérnu
fatala genetiska slimiba Eiropa pec cistiskas fibrozes. SMA raksturigs progresejoss muskulu vajums
un atrofija. Balstoties uz vecumu, kura paradas simptomi, un labako sasniegto motoro funkciju, SMA
var iedalit ¢etros fenotipos.

Darba merkis, materials un metodes. Péetijuma merkis ir noskaidrot SMA incidenci un
Kkliniskos tipus bérniem Latvija; izveidot SMA registru.

Visos gadijumos ar aizdomam par SMA molekulari genétiska testéSana tiek veikta Bérnu
kliniskas universitates slimnicas (BKUS) laboratorija, tadel, analizejot tas datu bazi, var iegut ticamu
informaciju par situaciju Latvija. Lai aprékinatu incidenci, tika atlasiti SMA gadijumi, kas apstiprinati
laika posma no 2007. gada janvara 1idz 2017. gada decembrim; bérni nav dzimus§i agrak par 2007. gada
janvari. Visi pacienti (n = 24) lidz 18 gadu vecumam ar apstiprinatu SMA diagnozi tika uzaicinati uz
BKUS stacionaru kliniskai izvertéSanai. SeSi pacienti stacionara neieradas, jo neatbild€ja uzaicina-
jumam vai no stacionéSanas atteicas. [zvertéSanu veica rehabilitologs, pulmonologs un neirologs. Tika
veikta auguma un svara, spirometrijas raditaju noteikSana, funkcionalitates izverteSana, izmantojot
Revised Hammersmith Scale for SMA (RHS).

Rezultati. Pec Latvijas Centralas statistikas parvaldes datiem laika perioda no 2007. lidz
2017. gadam registréti 235 805 dzivi dzimusie. Saja laika tika konstatéti 26 jauni SMA gadijumi.
SMA incidence Latvija ir 1/9091. No 2017. gada 25. septembra lidz 2017. gada 27. novembrim stacionara
tika izverteti 18 pacienti - 8 zéni un 10 meitenes vecuma no viena lidz 17 gadiem. Pirmie simptomi
lidz seSu ménesu vecumam paradijas vienam pacientam, no seSu 1idz 18 ménesSu vecumam - 14 pacien-
tiem, no 18 ménesu lidz tris gadu vecumam - vienam pacientam un péc tris gadu vecuma - diviem
pacientiem. No pirmajiem simptomiem lidz apstiprinatai diagnozei vid€ji bija pagajusi seSi menesi.
Izvertejot pacientu motoras funkcijas, tika konstatets, ka 39 % (n = 7) pacientu nespej seédet bez atbalsta,
44% (n = 8) pacientu séZ bez atbalsta un 17 % (n = 3) pacientu spéj staigat. Tika konstatéts, ka asto-
niem pacientiem ir samazinats svars (vismaz -1 SD) un vienam pacientam ir virssvars (vismaz +1 SD).
Deviniem pacientiem tika veikta spirometrija, septiniem no tiem forséta vitala kapacitate bija zemaka
par 60%. Paréjiem pacientiem spirometrija netika veikta pacientu maza vecuma del. Nevienam no
pacientiem nav neinvazivas elpinaSanas aparatiiras. RHS punkti SMA pacientiem bija robezas no 1 lidz
65, videji 15,5 punkti (maksimali ieglistami 69 punkti).

Secinajumi. SMA incidence Latvija ir augstaka neka videji pasaule, kur tair 1/11 000. Balstoties
uz iegutajiem kliniskajiem datiem, visiem pacientiem tika noteikts SMA kliniskais tips - 15 pacien-
tiem SMA 2. tips un tris pacientiem SMA 3. tips. Lidz Sim pusei pacientu (n = 9) tas nebija noteikts
vai bija nepareizs. 50% (n = 9) pacientu tika konstatetas svara izmainas, 40% (n = 7) pacientu tika
konstateti videji smagi un smagi restriktivi elpoSanas traucejumi, un pacientu motoro funkciju raditaji
kopuma bija zemi, videji 15,5 punkti peéc RHS skalas. Nemot vera pétijuma rezultatus, lai nodroSinatu
pacientu kvalitativu apripi, ir nepiecieSams veidot multidisciplinaru specialistu komandu. Pacientu
uzraudzibas nodroSinasanai ir izveidots SMA registrs.
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