ROZENIOUYY ZANIK IIIESII (SIIA) -
DIAGNOSTYKA ROZNICOWA

Niektére objawy SMA s3 tatwe do

rozpoznania, ale moga tez przypominac
objawy innych powszechnie wystepujacych
choréb nerwowo-miesniowych u dzieci (NMD)'?
To kliniczne podobienstwo, a takze rzadkie
wystepowanie choréb nerwowo-miesniowych

i szeroki zakres diagnostyki réznicowej moga

utrudniac szybkie postawienie rozpoznania“

Uwzglednienie zaobserwowanych przez opiekuna objawow, wynikow badania
i wywiadu lekarskiego moze pomadc w przeprowadzeniu diagnostyki roznicowej*>

WYWIAD MEDYCINY GZFGO MOZNA SIF SPODZIEWAC W SMA

Wywiad dotyczacy porodu i okresu noworodkowego? Brak zwigzku®®
Wywiad rodzinny? Brak zwigzku®®
Historia zywienia/karmienia® Trudnosci z karmieniem i potykaniem w wywiadzie®®
Osiggniecie kluczowych etapoéw rozwoju na osi czasu*“ Opdznione lub utracone kluczowe etapy rozwoju
motorycznego®®
Wiek, w ktérym wystapity objawy* ® Typ 1: 0-6 miesiecy®”?
® Typ 2: 6-18 miesiecy®?®
Rozwdj spoteczny i rozwdj mowy? Brak zwiazku, normalny rozwdj poznawczy i rozwdj mowy®"°
Napiecie miesniowe* Hipotonia®7?
Sita miesni4 0-6 miesiecy 6-18 miesiecy
® Symetryczne, raczej proksymalne niz dystalne,  Ostabienie napiecia i sity miesni
ostabienie sity miesniowej w konczynach w konczynach goérnych i dolnych
(bardziej zauwazalne w konczynach dolnych) e Czasamiw Wyw]adzie rowniez
i tutowiu®®

stabe napiecie miesni w

® Ostabienie migsni twarzy rozwija sie na . . .
b v =2 pierwszych miesigcach zycia®’

pozniejszym etapie choroby®”

Dodatkowe obserwacje dotyczace 0-6 miesiecy 6-18 miesiecy
rozwoju ruchowego®® e Fascykulacje i atrofia jezyka®® ® Drzenie drobnofaliste palcow
® Trudnosci z unoszeniem gtowy — brak lub ragke™
mozliwosci lub staba kontrola nad ® Postepujace ostabienie miesni
utrzymaniem gtowy®8121 miedzyzebrowych, prowadzace do
® Trudnosci w oddychaniu spowodowane choréb ptuc typu restrykcyjnego®’

ostabieniem miesni miedzyzebrowych,
skutkujace paradoksalnym wzorcem
oddychania®79

® Ostabienie miesni oddechowych
moze prowadzi¢ do ostabionego,
nieefektywnego kaszlu®®

Odruchy gtebokie (Sciegniste)® Arefleksja, brak lub ostabienie odruchow Sciegnistych®”
Ptacz® Staby, cichy pfacz®
Nieprawidtowosci skorne® Brak®®

Nieprawidtowosci w funkcjonowaniu Brak®®
narzagdow wewnetrznych3*

Skolioza i przykurcze®® Rozwijaja sie pézniej u pacjentdw z typem 2 (6-18 miesiecy)®®

Badanie genetyczne rodzicow? Brak ustalen, dziedziczenie autosomalne recesywne’
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DIAGNOSTYKA ROZNICOIWA S

JEDNOSTKA CHOROBOWA OBJAWY WSPOLNE Z SMA OBJAWY INNE NIZ W SMA

Niemowlecy rdzeniowy
zanik miesni sprzezony
z chromosomem X

Hipotonia, ostabienie, Liczne przykurcze wrodzone
brak odruchow i ztamania wewnatrzmaciczne

Niewielki wysitek oddechowy

Zespot Pradera-Williego Hipotonia, trudnosci w potykaniu wystepuje rzadko
> Dystrofia miotoniczna typu 1 Hipotonia, ostabienie sity miesni Wldoc_:ng Ciielslenls
&)r miesni twarzy
S Wrodzona dystrofia miesniowa Hipotonia, ostabienie sity miesni Za@ae O mo;llvye
s zwiekszone napiecie
|
© Hepatosplenomegalia i dysmorfia
. . twarzy oraz czaszki, wrodzone
Spektrum zespotu Zellwegera Hipotonia wady serca, glebokie upogledzenie
psychoruchowe
Oftalmoplegia, opadanie powiek,
Wrodzony zespdt miasteniczny Hipotonia cechy dysmorficzne: podiuzna
twarz i podniebienie gotyckie
Choroba Pompego Hipotonia Kardiomegalia
Zespot Guillaina-Barrégo Ostabienie miesni POy pgczqtek U GRS
rozwaoj sensoryczny
Dystrofia miegniowa Duchenne'a Os’rab@me miesni, St(—;‘zenle.klnazy kreatynowej
> regresja ruchowa w surowicy > 10-20 x norma
(©)
uar Zaburzenia poznawcze,
4 Niedobdér heksozaminidazy A Uposledzenie motoryki niedorozwaoj umystowy,
Fo uposledzenie stuchu i wzroku
A . . . . .
Zespot Fazioalonde . Qs{ab|en|e Sity Ogramcze,nle do dol'nych
miesni opuszkowych nerwow czaszkKi

Moze dotyczy¢ gtdwnie miesni

Amiotrofia monomeliczna Ostabienie miesni .
szyi i jezyka

Tabela przygotowana na podstawie poprzedniej wersji Prior TW et al. 20197.

WEZESNE SKIEROWANIE PACJENTA DO NEUROLOGA STANOWI KLUGZ DO TRAFNEI DIAGNOZY™>
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