Die Diagnose einer genetischen Erkrankung ihres Kindes kann Eltern uberfordern.
Dieser Leitfaden liefert lhnen einen Uberblick uber SMA und beantwortet einige der
Fragen, die Sie als Eltern im Hinblick auf die Folgen fur Ihr Kind haben konnen.

Dieses Informationsmaterial ist flir Patient:innen sowie ihre Betreuungspersonen bestimmt. Die Informationen in dieser Broschlire stellen keinen Ersatz fir eine &rztliche Beratung dar. B I 0 e n
Sie erheben auerdem keinen Anspruch auf Vollsténdigkeit. @




SMA ist

eine seltene
Erbkrankheit, die
1 von 10.000
Menschen betrifft*

SMA wird innerhalb der
Familie weitergegeben?

* Rund 1 von 50 Menschen tragt
den Gendefekt, der fur die
SMA verantwortlich ist, in sich?

* Nur wenn beide Elternteile
Trager:innen sind, kann ihr
Kind an SMA erkranken?

- Bei jeder Schwangerschaft
besteht fur die Eltern ein
Risiko von 1:4, dass ihr Kind
an SMA erkrankt, und ein
Risiko von 1:2, dass ihr Kind
die Erbanlage in sich tragt?

- Trager:innen erkranken nicht
an SMA, entwickeln also keine
SMA-Symptome?

SMA = spinale Muskelatrophie.
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An der Betreuung
lhres Kindes
werden zahlreiche
Spezialist:innen
beteiligt sein

SMA ist eine komplexe
Erkrankung und wirkt
sich bei jedem Menschen
anders aus.

Im Laufe der Zeit werden
Sie viele verschiedene
Spezialist:innen konsul-
tieren mussen, um her-
auszufinden, was lhr Kind
braucht und wie inm/ihr
am besten zu helfen ist.

SMA = spinale Muskelatrophie.
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Alle Mitglieder des Betreuungsteams sind da, um Sie und lhr Kind

zu unterstiitzen, also fragen Sie sie alles, was Sie wissen wollen




SMA beginnt
im zentralen

Die Motoneuronen steuern die Muskeln, die zum
Atmen, Schlucken, Krabbeln und Gehen bendotigt
werden. Ohne das SMN-Protein konnen die
Motoneuronen nicht uberleben.?

Nervensystem
und betrifft
hauptsachlich
die Muskeln?

MUSKELN
ZUM ATMEN,
SCHLUCKEN
& SPRECHEN

// https://care.togetherinsma.at

SMA wird durch einen
Mangel an SMN-Protein im
zentralen Nervensystem
verursacht.?

Ohne das §MN-Protem P
nehmen die Motoneuronen BEWEGUNG

(die Nervenzellen, welche
W
¥
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die Muskelbewegung
steuern) Schaden und
sterben ab, sodass die
Muskeln nach und nach
schwacher werden.?

SMA = spinale Muskelatrophie; SMN = Survival of Motor Neuron.

Durch die Schadigung der Motoneuronen werden die Muskeln im

gesamten Korper geschwacht>*>

Die Symptome der SMA
resultieren aus dem Verlust an
Motoneuronen (Nervenzellen
in der Wirbelsaule)

Schwierigkeiten beim
Kauen und Schlucken

Eingeschrankte Fahigkeit,
die Arme zu bewegen oder

Atemprobleme Dinge zu tragen

Verkrummung der

Huftfehlstellung Wirbelsaule (Skoliose)

Schwierigkeiten beim Aufstehen
oder Treppensteigen, Unfahigkeit

Eingeschrankter
zu laufen, abnormaler Gang

Bewegungsradius
der Gelenke

SMA = spinale Muskelatrophie.




einen Gendefekt,
der die Produktion

des SMN-Proteins
einschrankt?

SMA wird durch einen Defekt
im SMN1-Gen verursacht.®
Ein zweites Gen nhamens
SMN2 kann ebenfalls flir

die Produktion des SMN-
Proteins sorgen, es ist jedoch
hicht so effizient wie SMN1.
Selbst die geringe Menge an
Protein, die SMN2 produziert,
kann jedoch einen gunstigen
Effekt fur Menschen mit
SMA haben, sodass mehr
Motoneuronen uberleben.’

SMA = spinale Muskelatrophie; SMN = Survival of Motor Neuron;

SMN1 = Survival of Motor Neuron 1; SMN2 = Survival of Motor
Neuron 2
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Ohne Behandlung werden die SMA-Symp-
tome mit der Zeit immer gravierender®?

SMA ist ein Krankheitsspektrum

mit 4 Haupttypen®
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..................................................................................................................................... > i VerSterben/Beatmung bis zum
Geburt Erwachsenenalter 2. Lebensjahr

Nach Serra-Juhe et al.®
SMA = spinale Muskelatrophie.



Kurzliche Forschungsdurch-
briuche haben den Weg fur
neue Behandlungsoptionen
fur Patient:innen mit SMA
geebnet!?

Verlieren Sie keine Zeit!
SMA ist eine progressive
Erkrankung — alle Betrof-
fenen entwickeln mit

der Zeit immer schwerere
Symptome, WENN SIE
KEINE krankheitsmodi-
fizierende Behandlung
erhalten®

SMA = spinale Muskelatrophie.

Die in dieser Broschire enthaltenen Fotos zeigen echte Patient:innen; sie und ihre Familien haben, wie gesetzlich vorgeschrieben, ihr Einverstandnis zur Verdffentlichung ihrer Fotos/Geschichten gegeben.
Die Fotos dienen nur der Veranschaulichung.
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