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Amiotrofia spinala (AMS) cauzi de deces infantil la nivel mondial, este o
afectiune neurodegenerativd congenitala caracterizatd a doua prin degenerescenta
progresivda a neuronilor motori, clinic caracterizatd prin slabiciune musculara simetricd,
difuza, progresiva predominant proximald a extremitatilor ce afecteazd de asemenea
musculatura axiald, intercostald si bulbara, atrofie si areflexie.

Scopul studiului: analiza unui lot de copii diagnosticati cu AMS cu privire la tipul bolii si
metoda tratamentului administrat in Republica Moldova (RM).

Material si metode. Metanaliza pacientilor din RM diagnosticati cu AMS (2018-2023),
metoda aplicativa qPCR.

Rezultate obtinute. Au fost examinati 44 pacienti care au prezentat hipotonie
musculard progresivd si areflexie, la 35 a fost confirmat mutatia genei SMN1/2. Dintre
acestea 31 copii (94.1%,95.-0.7-3.5) au prezentat tipul | de boald (boala Werdnig-
Hoffmann), iar 4 (6.9%,95.,-5.7-9.22) — tipul Il (forma intermediard). Diagnostic confirmat
intre vdrsta de 3-32 luni.
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Fig.1. Tn mai mult de 95% din cazuri, AMS rezulti din pierderea SMN1, dar retentia SMN2, indiferent de forma clinica.

Deletiile |a scara larga in cromozomul 5913 care includ SMN1, NAIP, SERF1A si GTF2H2A sunt observate la toti pacientii
cu AMS de tip I.
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Tip Debut Incidenta Functie Alte afectiuni Nr copie Speranta la
SMA motorie SMN2 viata
0 i/uterin <1% Incapacitatea Hipotonie severa, 1 Zile-
de a dezvoltare Areflexie, Diplegie saptamani
reperele faciala, Contracturi
motorii articulare, IR precoce
1 <6 luni 60% Incapacitate de Pozitia ,,broscuta,, 1,2,3 <2 ani
suport Fasciculatii linguale,
hipo/areflexie, IR,
deficiente la sugere
2 6-18 luni 25% Incapacitate la Hipotonie, 2,3,4 20-40 ani
mers Hiporeflexie, Scolioza
(adolescent)
3 1.5-10 15% - Tremor extremitatilor 3,4,5 Normal
ani

Concluzii. Recunoasterea precoce a semnelor sugestive pentru AMS este
esentiala pentru testarea genetica si ulterior initierea terapiei specifice pentru
o calitate mai buna a vietii si inbunatatirea sperantei la viata a pacientilor cu
AMS. Actual FDA a aprobat 3 medicamente pentru tratamentul AMS, in RM a
fost aprobat Risdiplam ca terapie specifica in AMS.
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