TEST SMA

SPINALNA SVALOVA ATROFIA,
KTORA SA DA LIECIT

Moderny geneticky test, ktory poskytne jednoznacnu
odpoved; ¢i dieta moze byt postihnuté niektorym zo
znamych typov SMA.



Preco?

Spinalna svalova atrofia patri sice
medzi zriedkavé ochorenia, zabera vsak
druhé miesto, ¢o sa tyka umrtnosti na
dedicné choroby. Konkrétny typ SMA
sa urcuje podla veku a zavaznosti
klinického stavu dietata. Ochorenie

je nevyliecCitelné, ale je mozné ho pri
v€asnej diagnostike liecit.

Do6sledkom poskodenia u pacientov

so SMA je postupny Ubytok svalstva,
svalova slabost, nepritomnost reflexov.
Deti so SMA sa nenaucia sediet, stat,
chodit, pripadne pri prejavoch ochorenia
v neskorsom veku tieto schopnosti
postupne stratia. Choroba neovplyvnuje
mentalne funkcie ani emocny vyvoj
tychto deti. Pricinou SMA je
nepritomnost alebo mutacia génu

pre bielkovinu, ktora je nevyhnutna

pre funkciu dolnych motoneurdénov.

Ako?

Dostupnym testom, ktory vie otestovat
postihnutie dietata spindlnou svalovou
atrofiou eSte pred nastupom klinickych
prejavoy, je test SMA. Ide o moderné
genetické laboratorne vysetrenie,
ktoré je mozné uskutocnit zo suchej
kvapky krvi alebo zo vzorky periférnej
krvi odobratej do skiimavky na krvny
obraz (EDTA).

VySetrenie zistuje najcastejsiu pricinu
ochorenia, nepritomnost malého Useku
na jednom géne - SMN1, ktory dieta
musi zdedit od oboch rodic¢ov. Tato
pricina vysvetluje vacsinu pripadov
spinalnej svalovej atrofie (SMA).

Pozitivny vysledok testu vyzaduje
potvrdenie diagndzy cestou ambulancie
lekarskej genetiky. Naopak, negativny
vysledok testu vyznamne znizuje riziko
tohto ochorenia v budicnosti.

VysSetrenie nie je ur¢ené na zachyt
vzacnych patogénnych variantov,
zodpovednych za 2 - 5 % pripadov spi-
nalnej svalovej atrofie. Viac ako 95 %
pripadov spinalnej svalovej atrofie vsak
je tymto vysSetrenim zachytenych.

Od objavenia liecby, ktora dokaze
ovplyvnit priebeh spinalnej svalovej
atrofie (SMA), ziskava velky vyznam
vCasna diagnostika. Doterajsie
skusenosti ukazuju, ze skory zachyt
pacientov a véasna lieCba moézu mat
pozitivny vplyv na priebeh ochorenia.
To je aj dovod, preco v niektorych
vyspelych krajinach je vysSetrenie SMA
sucastou plosného novorodeneckého
skriningu.

Kedy?
-+ V novorodeneckom a kojeneckom
obdobi,

- u dietata bez neurologickych
tazkosti a s primeranym vyvinom
ako presymptomatické preventivne
vySetrenie.



Material a odber

sucha kvapka krvi, aspon 3 terciky
pripadne periférna krv do skimavky
na krvny obraz (EDTA, 2ml)

Postup

1. Specidlny odberovy material
si mozete spolu so ziadankou
objednat pod ndzvom SMA test
prostrednictvom webovej stranky
www.unilabs.sk/
objednanie-odberoveho-materialu.

2.V pripade odberu kapilarnej krvi treba
vyplnit aspon 3 ter¢iky na Guthrieho
karte. Odber realizujeme zasadne
v rukaviciach tak, aby sa zabranilo
kontaminécii tercika inou DNA.
Sformovanu kvapku krvi z miesta
vpichu, obvykle na pate, zotrieme
na tercik. Krv nechdme vsiaknut do
karty po dobu 10 — 20 s. Odber do
skumavky realizujeme obvyklym
spbsobom.

3. Na kartu dopiSte meno pacienta,
rodné ¢islo a na zadnu stranu karty
nalepte dlihsiu ¢ast z ¢iarového
dvojkodu.

4. Kartu s vyplnenou ziadankou vlozte
do dorucenej obalky a na obalku
nalepte druhu, kratsiu ¢ast dvojkédu.
Ziadanku priloZte k materialu do
laboratoria, vlozte do obalky a obalku
zalepte.

Stablllta vzorky

suché kvapka krvi — skladovat pri

izbovej teplote, v suchu, nevystavovat

slnecnému svetlu, vysokej teplote,
UV Ziareniu
- skdimavka v EDTA - skladovat
v chladnicke (2 - 8 °C)
Pri dodrzani uvedenych podmienok
vydrzia vzorky minimalne 2 tyzdne.

Vysledok

Maximalna doba dorucenia
vysledku je 10 pracovnych dni.

Vysledok obsahuje nalez

- SMNT1 exén 7: homozygotna delécia
detegovana/nedetegovana

a nasledujucu interpretaciu vysledku.

Interpretacia

Vysledok vysetrenia je doruceny
lekarovi beznym spésobom vratane
elektronickej komunikacie.

 Zdravy pacient

U vySetrovaného pacienta/ky nebola
potvrdend homozygotna delécia exonu
7 v géne SMNT1, ktora je pricinou
spindlnej svalovej atrofie (SMA)

vo viac ako 95 % pripadov.

* Podozrenie na spinalnu
svalovu atrofiu

U vysetrovaného pacienta/ky bola
potvrdena homozygotna delécia exonu
7 v géne SMNT. Tento nalez méze s
velkou pravdepodobnostou znamenat
riziko spinalnej svalovej atrofie (SMA)
u vySetrovanej osoby. Odporu¢ame
neodkladnu navstevu Specialistu

— ambulanciu lekarskej genetiky

a overenie vysledku inym typom
genetickej analyzy.

Vysetrenie nie je ur¢ené na zachyt
vzacnych patogénnych variantov,
zodpovednych za 2 - 5 % pripadov
spinalnej svalovej atrofie.

Vysetrenie nie je ur¢ené na stanovenie
prenasacov — klinicky zdravych
jedincoy, ktori maju zvySené riziko
prenosu SMA na svojich potomkov.




Cena vySetrenia pre samoplatcov: 50 €

Teraz vo vyhodnej kombinacii:

SMA test + TREC | KREC test =79 €
namiesto 100 €!

Ako? Kto?

z 3 kvapiek najma
kapilarnej krvi novorodenci

Kedy?
ihned po
narodenf

Vysledky
maximalne do
10 pracovnych
Z paty alebo
prsta

dni po odbere

Kontaktujte nds na info.sk@unilabs.com
alebo prostrednictvom nasich medicinskych reprezentantov.

(1) Diana Kemp
0910139 477

@ Mgr. Maria Chotvacova
0911 066 515

@ Mgr. Maria Majtanova
0902 829 481

(4) Mgr. Annamaria MaliSova
0910994 229

@ Mgr. Jana MisSikova
0911 102 740

(6) Mgr. Liana Hribova
0904 604 193

@ Mgr. Iveta Varadzinova
0911 820 568




