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Тази презентация е подкрепена от фирма    

В нея няма продуктово позициониране и е предназначена за здравни

медиатори.



Спиналната мускулна атрофия е рядко невро-мускулно генетично

заболяване (1 на 10 000 новородени), засягащо централната и 

периферната нервна система, както и скелетната мускулатура. 

Нервните клетки, които контролират волевите движения на 

мускулите се наричат моторни неврони и се намират в гръбначния

мозък, откъдето идва името “спинална мускулна”.

Дегенерацията на моторните неврони в гръбначния мозък води до:

• хипотония

• прогресивна мускулна слабост

• атрофия

• много мускулни проблеми, включително дихателна

недостатъчност.

Какво заболяване е спиналната мускулна атрофия 

(СМА)?

SMA, spinal muscular atrophy; SMN, survival motor neuron. Image modified from: Marieb EN & Hoehn K. Fundamentals of the nervous system and nervous tissue. In: Marieb EN & Hoehn K. Human Anatomy & Physiology. 10th ed. Upper Saddle River, NJ: Pearson; 2016. 

1. Monani UR, et al. Hum Mol Genet. 2000;9(3):333-339; 2. Prior TW & Russman BS. GeneReviews®. Spinal muscular atrophy. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1352/. Accessed Mar 2016; 3. Lunn MR & Wang CH. Lancet. 2008;371(9630):2120-2133; 4. Fallini C, et al. 

Brain Res. 2012;1462:81-92.  Lunn MR & Wang CH. Lancet. 2008;371:2120-2133;   Prior TW & Russman BS. GeneReviews®. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1352/. Accessed Mar 2016; Wang et al J Child Neurol. 2007;  Darras Pediatr Clin North Am. 2015, Tisdale S & 

Pellizzoni L. J Neurosci. 2015;35:8691-8700

Честота 1:10 000 новородени



СМА и функционалност

Мускулите, които са по-близо до центъра на тялото

(проксималните мускули) обикновено са по-

засегнати при СMA, отколкото мускулите, които са

по-далеч от центъра (дисталните мускули).

Сензорните, умствените и емоционалните функции 

на пациентите с 5q-СМА са напълно нормални и 

запазени.  



Причината за заболяването е генетична деформация, която се унаследява

по автозомно-рецесивен път.

Това означава, че за да се развие заболяването, човек трябва да е 

получил мутантен (дефектен) ген и от майката, и от бащата.

Най-разпространената форма на спинална мускулна атрофия е причина за 

около 95% от всички случаи. 

При нея става дума за мутация в SMN1 гена, намиращ се върху пета 

хромозома, който носи инструкции за правилна синтеза на SMN 

протеин(белтък).

SMN белтъкът, заедно с други белтъци, играе важна роля в 

поддържането на функциите на моторните неврони в гръбначния стълб. 

Те са отговорни за преноса на информация от главния мозък към

скелетните мускули, позволявайки на тялото да се движи.

Когато тази функция е нарушена, се развива спинална мускулна атрофия.

Каква е причината за спиналната мускулна атрофия?

Spinal muscular atrophy. Handb Clin Neurol. 2018

SMN1 gene. https://ghr.nlm.nih.gov/gene/SMN1

1. Alias L, et al. Hum Genet. 2009;125:29-39. 2. D'Amico A, et al. Orphanet J Rare Dis. 2011;6:71. 3. Calucho M, et al. Neuromuscul Disord. 2018;28:208-15. 

SMN1 – oсновен / определящ ген

SMN2 – модифициращ ген

https://ghr.nlm.nih.gov/gene/SMN1


Тъй като има голяма разлика в скоростта на прогресия на заболяването, както и във възрастта, на която се 

проявява, то се разделя на четири основни групи. Тази разлика се дължи и на факта, че съществува друг ген 

(SMN2), който е почти идентично копие на SMN1. 

SMN2 генът също произвежда SMN белтъка, но той не е изцяло функционален и поради това компенсира само 

частично дефекта в SMN1.

SMN2 генът е представен с различен брой копия при различните пациенти. Колкото техният брой е по-голям, 

толкова по-добре ще компенсират загубата на SMN1. 

Това е причината тежестта на заболяването да е по-малка при пациенти с повече копия от SMN2 гена и да се 

обособят различните типове СМА.

Клинични проявления на спиналната мускулна

атрофия

Lunn MR, Wang CH. Lancet. 2008;371:2120-33. 2. D'Amico A, et al. Orphanet J Rare Dis. 2011;6:71. 3. Kolb SJ, Kissel JT. Arch Neurol. 2011;68:979-84.

Chaos in the classification of SMA: a possible resolution. Neuromuscular disorders: NMD. 1995 

СМА тип
Възраст на начало на 

симптомите

Ниво на постигнати 

двигателни умения

Тип 1 0–6 месеца седене с поддръжка

Тип 2 7–18 месеца независимо седене

Тип 3 > 18 месеца независимо стоене и ходене

Тип 4 2-ра и 3-та декада нормални



Съпътстващи заболявания и усложнения, свързани

със СMA1

1. Wang CH, Finkel RD, J Child Neurol. 2007;22:1027-1049. 2. Arnold WD, Kassar D, Kissel JT. Muscle Nerve. 2015;51:157-167. 3. Darras BT. Pediatr Clin North Am . 2015;62:743-766.  4. Shanmugarajan S. et al. J Child 

Neurol. August 2007;22(8): 967–973.

Свързаните с белите 
дробове усложнения са

основна причина за 
заболеваемост, 

хоспитализации и 
смъртност при СMA1,2

Утежнена кашлица поради 
различни фактори1

Недоразвити бели дробове и 
мускулатура на гръдната стена1

Нарушено развитие на гръдния 
кош1

Нарушено дишане1

Дихателна недостатъчност1,2

БЕЛОДРОБНИ

Проблеми с храненето, 
сукането и гълтането1

Стомашно-чревна дисфункция1

Проблеми с растежа и 
храненето1

Риск от аспирация и ГЕРБ1

Обстипация1

Нарушена двигателна функция

и намален мускулен тонус3

Ставни контрактури3

Деформации на гръбнака и гръдния 
кош2

Риск от вродени костни фрактури и 
остеопения4

ГЕРБ=гастро-езофагеална рефлуксна болест

ГАСТРОИНТЕСТИНАЛНИ/ ХРАНЕНЕ МУСКУЛОСКЕЛЕТНИ



• Клиничните характеристики

• ЕМГ изследването с данни за преднорогова увреда

• КФК варира от нормална да леко повишена

• Окончателната диагноза се поставя чрез молекулярно-генетично изследване .

Златен стандарт при генетичната верификация е количествената оценка на SMN1 и SMN2, чрез multiplex ligation dependent

(MLPA) или количествена полимеразна верижна реакция или чрез секвениране от ново поколение ((NGS)

Генетичният тест за делеция на SMN1 гена трябва да се използва при всеки пациент с клинични симптоми на СMA

Този тест има до 95% чувствителност и ~100% специфичност.

Диагноза на спиналната мускулна атрофия

Figure adapted from: Lunn MR & Wang CH. Lancet. 2008;371:2120-33.

Source: D'Amico A, et al. Orphanet J Rare Dis. 2011;6:71.



Белези, насочващи към СМА 



Белези, насочващи към СМА 



Основни етапи в двигателното развитие при здрави деца

според СЗО

• Възрастов диапазон за достигане на основни

двигателни етапи при здрави деца

• Има причина за безпокойство, ако детето не е 

достигнало един или повече важни етапа, 

отговарящи на неговата възраст.

• В идеалния случай общата оценка трябва да се 

основава на повтарящи се оценки във времето.

WHO Multicentre Growth Reference Study Group. Acta Paediatrica Suppl. 2006;450:86-95.

времеви прозорци за достигането на шестте основни етапа на моториката

Самостоятелно ходене

Самостоятелно изправяне

Ходене с подкрепа

Пълзене „лакти-колене“

Изправяне с 
подкрепа

Самостоятелно 
сядане

Възраст в месеци
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Оценка за ефикасност на лечението на  

СМА по валидирани скали 

1.Haataja L, et al. J Pediatr. 1999;135(2 pt 1):153-161; Glanzman AM, et al. Neuromuscul Disord. 2010;20(3):155-161. ; http://columbiasma.org/docs/cme-

2010/Hammersmith%20Functional%20Motor%20Scale%20Expanded%20for%20SMA%20Type%20II%20and%20III%20-%20Manual%20of%20Procedures.pdf. Accessed ; http://columbiasma.org/docs/cme-2010/RULM-Generic-Manual-16-Dec-2014.pdf ; 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27015431

 HINE-2 (Hammersmith Infant Neurological Examination, part 2)

 CHOP-INTEND (Children’s Hospital of Philadelphia)

 HFMSE (Nammersmith Functional Motor Scale Expanded)

 RULM (Revised Upper Limb Module)

 6MWT (6 Minutes Walking Test)

 WHO (World Health Organization Scale)

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27015431


Пациентът и 
семейството 

му
Личен лекар

Невролог

Мед. сестра

Пулмолог/ 
интензивен 

сектор

Кинезитерапевт/

Рехабилитатор

Логопед

Социален 
работник

Ортопед

Генетичен 
консултант

Диетолог

Медицински специалисти, често ангажирани в грижите 

за хора със СMA

Wang CH, et al; Participants of the International Conference on SMA Standard of Care. J Child Neurol. 2007;22:1027-1049



Регистър на СМА в България

Българското дружество по невромускулни заболявания е член на TREAT-NMD през 

февруари 2008 (www.nmd-bg.com) 

Българският регистър за СМА- иницииран на 2009 

163 СMA пациенти

35 СМА тип 1

58 СМА тип 2

68 СМА тип 3

2 СМА тип 4

През 2016 Експертният център по наследствени неврологични и метаболитни

заболявания става член на Euro NMD

Национален консенсус за диагностика, лечение и профилактика на наследствените невромускулни заболявания

под редакцията на Акад. проф. д-р И. Миланов, д.м.н., Проф. д-р И. Търнев, д.м.н., Доц. Д-р Т. Чамова, д.м.

София, 22.06.2021 година



2019 г. : Пациентите със СМА в България получават достъп до лечение с първия одобрен от Американската и 

Европейската агенции по лекарства модифициращ болестта медикамент.

2021 г. : Достъп до втори болест-модифициращ медикамент и генно-заместваща терапия 

Лечение на спиналната мускулна атрофия у нас

Национален консенсус за диагностика, лечение и профилактика на наследствените невромускулни заболявания

под редакцията на Акад. проф. д-р И. Миланов, д.м.н., Проф. д-р И. Търнев, д.м.н., Доц. Д-р Т. Чамова, д.м.

София, 22.06.2021 година



Целта на лечението при СМА е да се 

възстановят нивата на SMN протеина, за да 

се измени хода на заболяването –

загубата на време е загуба на моторни 

неврони1

• Адаптирана фигура към референция 1.

• СMA=спинална мускулна атрофия; SMN=протеин на моторния неврон за оцеляване

• 1. Serra-Juhe C, et al. Eur J Hum Genet. 2019;27:1774-82.

Пресимптоматичната фаза на СМА, се счита за 

начало на терапевтичния прозорец, когато

започването на лечението е най-ефективно,

преди значителната загуба на моторни

неврони да е налице.1
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Пресимптоматична фаза

Способност за ходене

ТИП I

TИП II

TИП III

TИП IV

НОРМА

ХоденеСеденеКонтрол
на главата

Лечение на спиналната мускулна атрофия



Лечението и проследяването на пациентите със СМА изисква мултидисциплинарен подход.

Лечението на СМА в България се провежда:

• За пациентите на възраст от 0 до 3 г. в Клиниката по детска неврология в 

УСБАЛДБ „проф. д-р Иван Митев” в гр. София и Клиниката по педиатрия в УМБАЛ „Св. Георги” в гр. Пловдив

• За пациенти на възраст от 3 до 18 г. в Клиниката по нервни болести на УМБАЛ „Александровска”, Клиника по нервни болести за 

деца наУМБАЛНП „Св. Наум” и Клиниката по детска неврология в УСБАЛДБ „проф. д-р Иван Митев” в гр. София и Клиниката по 

педиатрия в УМБАЛ „Св. Георги” в гр. Пловдив

• За пациенти над 18 г. в Клиниката по нервни болести на УМБАЛ 

„Александровска” , в УМБАЛНП „Св. Наум” и в Клиниката по неврология на УМБАЛ „Св. Георги” в гр. Пловдив

Лечение на спиналната мускулна атрофия у нас

Национален консенсус за диагностика, лечение и профилактика на наследствените невромускулни заболявания

под редакцията на Акад. проф. д-р И. Миланов, д.м.н., Проф. д-р И. Търнев, д.м.н., Доц. Д-р Т. Чамова, д.м.

София, 22.06.2021 година



Как изглежда едно подобрение на моторните функции при 

възрастни?

Видеоматериалът е предоставен от семейството след подписано съгласие за публикуване

2020 г. 2022 г.
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Видеоматериалът е предоставен от семейството след подписано съгласие за публикуване

2020 г. 2022 г.



СМА популацията може да се промени

РАННИЯТ СКРИНИНГ МОЖЕ ДРАСТИЧНО ДА НАМАЛИ БРОЯ НА КЛИНИЧНО 

БОЛНИТЕ И ТЕЖЕСТТА НА ЗАБОЛЯВАНЕТО

Пресимптоматични
Симптоматични 

новодиагностицирани
СМА с дълга история

ВРЕМЕТО ПРЕДИ ОДОБРЕНА ТЕРАПИЯ

Адаптирано по Serra-JuheC, TizzanoEF. Eur J Hum Genet. 2019 (ePubпредпечат)



Подход при откриване на СМА пациентите

• Здравните медиатори, семейните лекари и засегнатите семейства и групи

• Разяснителна кампания- срещи, брошури, видеоматериали, медии, електронни платформи 

и канали 

• Насочване и провеждане на скрининг

• Генетични изследвания на пациентите и семействата им

• Проследяване на пациентите, семействата им и оценка на вграждането им в обществото, 

след началото на лечението



БЛАГОДАРЯ ЗА ВНИМАНИЕТО!


