L] KLINIKUM FREIBURG I

Freiburg Zentrum fur KJK Kinder- und Jugendklinik
Seltene Erkrankungen

Spinale Muskelatrophie
Neugeborenenscreening

Die Spinale Muskelatrophie (SMA) ist eine seltene Erkrankung, aber die haufigste neuro-
degenerative Erkrankung im Kindesalter. Die Leitsymptome bestehen in einer fortschreitenden,
proximal beginnenden Muskelschwache mit sehr variabler Auspragung. Durch die Zulassung von
drel verschiedenen Medikamenten hat sich die Versorgung der Patienten mit SMA in den letzten
Jahren entscheidend verandert. Wird eine Therapie fruhzeitig, direkt nach Geburt eingeleitet,
haben die Kinder die Chance auf eine annahrend altersentsprechende motorische Entwicklung.

Die SMA ist seit 10/2021 im
Screening auf SMA

al Igemel nen PCR Test auf homozygote Deletion
Neugeborenenscreening im SMN1 Gen

enthalten!

Vorgehen: Screening negativ

* Die Diagnostik erfolgt im Rahmen des Auffalliges Screeningergebnis
allgemeinen NGS aus Fersenblut Keine weitere Kontrolle

* Die Aufklarung und Einsendung erfolgt
uber die Geburtsklinik oder Hebamme

» Befundubermittiung erfolgt an die
Geburtsklinik oder direkt an die Eltern

* Wichtig ist eine direkte Vorstellung
in einem neuromuskularen Zentrum
nach Erhalt eines positiven
Screeningbefundes

» Eine Liste der Neuromuskularen
Zentren ist auf der Homepage der
Deutschen Gesellschatt fur Konfirmationsdiagnostik mit

Muskelkranke (DGI\/l e V_) Bestimmung der SMN2 Kopienzahl

veroffentlicht Bei klinischen Auffalligkeiten evtl
sofortiger Therapiebeginn!

Zugelassene medikamentose Therapien:

Spinraza® Zolgensma® Evrysdi®
Antisense Oligonukleotid Gentherapie Small molecule
Ansatz SMNZ2 SMN1 SMNZ2
Zulassung alle SMA Typen SMA Typ 1 alle SMA Typen
keine Altersbeschrankung Patienten mit bis zu 3 SMNZ2|Keine Altersbeschrankungen
Kopien
Verabreichungsform intrathekal intravenos oral
Verabreichungsfrequenz |alle 4 Monate einmalig taglich
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