	Spinale Musculaire Atrofie (SMA)   wijzig

	 

	Verantwoordingstekst SMA
De informatie over het onderwerp SMA (spinale musculaire atrofie), waaronder SMA type I, II en III, is bedoeld als aanvulling op het gesprek met uw arts. Deze algemene informatie kan niet altijd recht doen aan iedere individuele situatie. Hebt u na het lezen van deze informatie nog vragen, dan kunt u die stellen aan uw arts.
De teksten zijn gebaseerd op voorlichtingsmateriaal van de Vereniging Spierziekten Nederland. De informatie is goedgekeurd door de Nederlandse Vereniging voor Neurologie.

Klik hier voor de tekst in Wordformaat
Beschrijving van SMA
SMA is een afkorting voor spinale musculaire atrofieën, de verzamelnaam voor een bepaalde groep spierziekten. Spinaal wil zeggen dat het ziekteproces zich in het ruggenmerg bevindt. Er is iets mis met de zenuwcellen in het ruggenmerg die zorgen voor het bewegen van de spieren (musculair). Deze zenuwcellen werken niet goed en verdwijnen. Hierdoor krijgen de spieren geen of slechte signalen om te bewegen en worden dunner en slapper (atrofie).
SMA is erfelijk en patiënten met deze aandoening krijgen last van spierzwakte en verlammingen. Sommige vormen van SMA verlopen zo licht dat de patiënt er nauwelijks iets van merkt. Andere vormen zijn echter zeer ernstig. Genezing is (nog) niet mogelijk. 
In dit onderwerp worden alleen de spinale musculaire atrofieën type I, II en III besproken. Er zijn nog verschillende andere erfelijke vormen van SMA, maar doordat deze ziekten vrij zeldzaam zijn is hierover weinig bekend. 
Precieze cijfers zijn er niet, maar naar schatting hebben in Nederland ongeveer 700 tot 2000 mensen SMA. De typen I, II, en III komen gezamenlijk voor bij 10 tot 20 op de 10.000 geboortes. 
Welk type SMA iemand heeft is niet altijd direct duidelijk en wordt bepaald door de verschijnselen en het verloop van de aandoening.

Beschrijving van SMA type I
SMA type I (spinale musculaire atrofie) is een ernstige progressieve neuromusculaire aandoening. Progressief wil zeggen dat de ziekte voortgaat en zich uitbreidt. De spieren worden in korte tijd steeds zwakker. 
SMA type I wordt ook wel de ziekte van Werdnig-Hoffmann genoemd.
SMA type I is (nog) niet te genezen. De levensverwachting is erg beperkt omdat ook de ademhalingsspieren verzwakken en uiteindelijk verlamd raken. Kinderen met deze ziekte overlijden al op heel jonge leeftijd. De meeste kinderen worden niet ouder dan twee jaar, al zijn er wel uitzonderingen. Sommige kinderen worden wel vijf jaar oud. Hoe vroeger de ziekte begint des te ongunstiger het verloop.

Beschrijving van SMA type I: verschijnselen
De eerste verschijnselen van SMA (spinale musculaire atrofie) type I zijn bij een baby vaak al voor de zesde levensmaand aanwezig. Sommige aanstaande moeders merken dat de baby in de buik al weinig beweegt. Als het kind eenmaal geboren is, kan het door de spierzwakte niet goed huilen. 
De meeste kinderen krijgen de eerste tekenen van de ziekte rond de leeftijd van vier maanden. Ze zijn slap en hebben duidelijk zwakke spieren. Ze hebben moeite met het optillen van hun hoofd en met omrollen. Ook bewegen ze hun benen weinig. Ze leren nooit te zitten. Opvallend is het contrast tussen de levendige mimiek en de slapte van de armen en benen. Een ander kenmerk is de 'kikkerstand' van de benen: het kind houdt de benen gespreid en de knieën zijn daarbij gebogen. 
Kinderen met SMA type I hebben verder problemen met de voeding. Ze verslikken zich vaak. Soms moet sondevoeding (kunstmatige voeding via een slangetje) gegeven worden. Ook kunnen ademhalingsproblemen ontstaan. Veel kinderen krijgen last van luchtweginfecties. Vaak is een niet meer te behandelen longontsteking de oorzaak van overlijden. 
Als meerdere kinderen in een gezin SMA type I hebben, verloopt de ziekte bij hen ongeveer hetzelfde. De kinderen worden op ongeveer dezelfde leeftijd ziek en overlijden ook rond dezelfde leeftijd.

Beschrijving van SMA type II
SMA (spinale musculaire atrofie) type II, ook wel de intermediaire vorm van SMA genoemd, begint al op heel jonge leeftijd (tussen de 6 en 36 maanden). De verschijnselen en het verloop van de ziekte kunnen bij type II erg verschillen. Ze leren doorgaans wel te zitten maar niet zelfstandig te staan of lopen. Andere kinderen kunnen dit wel, maar krijgen later problemen om dit zelfstandig te kunnen blijven doen.
De belangrijkste verschijnselen zijn ernstige spierzwakte en fasciculaties (spiertrillinkjes). De ziekte verloopt meestal langzaam progressief, wat wil zeggen dat de ziekte langzaam voortgaat en zich uitbreidt.
SMA type II is (nog) niet te genezen. Kinderen met deze aandoening hebben een redelijke levensverwachting, tot aan de volwassen leeftijd toe, maar dit kan van kind tot kind erg verschillen.

Beschrijving van SMA type II: verschijnselen
De ontwikkeling van de bewegingen van kinderen met SMA (spinale musculaire atrofie) type II is in de eerste zes maanden van hun leven over het algemeen normaal. Daarna worden de spieren zwakker. De meesten leren zitten, maar niet zelfstandig staan of lopen. Vooral de romp- en beenspieren gaan achteruit. De spierzwakte is symmetrisch, wat wil zeggen dat de ledematen links en rechts nagenoeg gelijktijdig zwakker worden. Verder komen vaak fasciculaties van de tong voor (fasciculaties zijn onwillekeurige samentrekkingen van kleine spierbundels). Deze spiertrillinkjes kunnen ook ontstaan als de vingers gestrekt worden gehouden. De peesreflexen ontbreken meestal. 
Kinderen met deze aandoening zijn duidelijk sneller vermoeid. Vaak krijgen ze vergroeiingen aan de wervelkolom (scoliose, zie apart onderwerp), de knieën, de ellebogen en de voeten. Een typisch kenmerk is ook een verhoogde beweeglijkheid van de gewrichten.
Met een goede ondersteuning van bijvoorbeeld de ademhaling kan de levensduur behoorlijk verlengd worden, ook tot in de volwassen leeftijd.

Beschrijving van SMA type III
SMA (spinale musculaire atrofie) type III is ook bekend als de ziekte van Wohlfart-Kugelberg-Welander. Dit type SMA begint meestal tussen het eerste en dertigste jaar, maar kan soms ook nog later beginnen. 
De ziekte varieert in ernst, maar verloopt meestal redelijk mild. Er zijn grote verschillen in de snelheid waarmee de ziekte voortgaat en zich uitbreidt. Over het algemeen geldt dat hoe later de ziekte zich openbaart, hoe langzamer het ziekteproces gaat. 
De belangrijkste verschijnselen zijn spierzwakte, het dunner en slapper worden van de spieren (atrofie) en trillende handen en vingers. 
SMA type III is erfelijk en (nog) niet te genezen. De levensduur van patiënten met deze aandoening is over het algemeen normaal.
Er zijn aanwijzingen dat de ziekte wat vaker bij mannen voorkomt dan bij vrouwen.

Beschrijving van SMA type III: verschijnselen
SMA (spinale musculaire atrofie) type III openbaart zich meestal tussen het eerste en dertigste jaar, soms ook nog later. De meeste kinderen gaan op een normale leeftijd lopen, soms wat aan de late kant. Geleidelijk aan ontstaat spierzwakte in de bovenbeen- en bekkengordelspieren. Traplopen en hardlopen worden dan moeilijker. De patiënt valt makkelijk en kan dan niet zonder steun van de handen overeind komen. 
Geleidelijk breidt de spierzwakte zich uit naar de schoudergordel- en bovenarmspieren, de nekspieren en de spieren in de handen en voeten. Bij een kwart van de patiënten worden op den duur ook de gezichts- en tongspieren aangetast.
De verzwakte spieren worden dunner en slapper (atrofie). De handen en vingers kunnen gaan trillen en de (pees)reflexen werken niet meer. Soms zijn de kuitspieren overontwikkeld en de kuiten daardoor wat vergroot. 
Vaak gaat SMA type III gepaard met een vergroeiing van de wervelkolom (scoliose, zie apart onderwerp) en vastzittende gewrichten. Ook is er soms een afwijking aan de voeten. Iemand heeft dan bijvoorbeeld spitsvoeten, holvoeten of platvoeten (meer informatie hierover kunt u vinden in aparte onderwerpen).

Beschrijving van SMA: oorzaken
De oorzaak van spinale musculaire atrofie (SMA) is een fout in de genen, het erfelijk materiaal van de cel. De erfelijke aanleg voor SMA ligt op chromosoom 5. Er zijn drie genen op dat chromosoom ontdekt die een rol spelen bij het ontstaan van de ziekte. Vaak is bij mensen met SMA een bepaald gen juist niet aanwezig. Welke rol deze drie genen precies spelen moet door de wetenschap verder worden onderzocht.

Diagnose stellen bij SMA type I, II en III
Om de juiste diagnose te stellen bij SMA (spinale musculaire atrofie) type I, II en III is onderzoek door een (kinder)neuroloog noodzakelijk. Een neuroloog is een arts die gespecialiseerd is in de lichamelijke ziekten van het zenuwstelsel en hun behandeling.
Allereerst zal de arts de patiënt klinisch onderzoeken. Gekeken wordt naar verschijnselen als fasciculaties (spiertrillinkjes), zwakke of afwezige (pees)reflexen en spieratrofie (atrofie betekent dunner en slapper worden).
Daarna wordt meestal een elektromyografisch onderzoek (EMG) gedaan. Met dit elektrische spier-zenuwonderzoek worden dunne naalden via de huid in de spieren gebracht. Via elektrische stroomstootjes worden de zenuwen geprikkeld. De arts kijkt in hoeverre de bijbehorende spieren hierop reageren. (Voor meer informatie zie het onderwerp elektromyogram.)
Ook kan de neuroloog een spierbiopsie doen waarbij een stukje spierweefsel wordt weggenomen en microscopisch onderzocht. 
Verder kan stamboomonderzoek worden gedaan. Hierbij wordt uitgezocht hoe vaak SMA in de familie voorkomt en wat het patroon van overerving is. 
Bij mensen met de ziekte van Wohlfart-Kugelberg-Welander (SMA type III) is een bepaald enzym in het bloed (creatinekinase) soms wat verhoogd. Het bloed wordt hier dan op onderzocht.

Erfelijkheid bij SMA type I, II en III
SMA type I, II en III zijn erfelijke ziekten. De wijze van overerven is autosomaal recessief. Dit betekent dat een kind de ziekte alleen kan krijgen als beide ouders de erfelijke aanleg voor de ziekte doorgeven. Zowel de vader als de moeder moet daarvoor drager zijn van de ziekte. Geschat wordt dat in Nederland één op de 45 mensen drager is van de erfelijke aanleg voor SMA. Dragers hebben zelf over het algemeen geen klachten en weten vaak niet van zichzelf dat ze de aanleg voor de ziekte met zich meedragen. Als beide ouders inderdaad drager zijn, is de kans dat het kind de ziekte krijgt 25%. Het kind heeft 50% kans ook alleen drager te zijn (en dus zelf geen klachten te krijgen). Er is 25% kans op een gezond kind dat ook geen drager is.
Sinds bekend is welk gen-defect verantwoordelijk is voor de verschillende varianten van SMA, is het onderzoek naar dragerschap sterk verbeterd. Dit geldt ook voor de mogelijkheid om met zwangerschapsonderzoek (vruchtwaterpunctie, vlokkentest of echografie) vast te stellen of het ongeboren kind SMA heeft.

Medische en paramedische behandeling van SMA type I, II en III
SMA (spinale musculaire atrofie) type I, II en III is (nog) niet te genezen. De behandeling is dan ook in de eerste plaats gericht op het zo veel mogelijk tegengaan van de gevolgen van de ziekte. Met fysiotherapie kunnen bij SMA type II en III de niet-verlamde spieren worden versterkt en kunnen contracturen (het vastzitten van gewrichten) worden voorkomen. Ook kan fysiotherapie helpen om scoliose (verkromming van de wervelkolom) tegen te gaan. Soms is daarvoor een operatieve behandeling nodig. 
Bedrust heeft een slechte invloed, omdat de nog gezonde spieren dan ook niet meer gebruikt worden. De klachten verergeren erdoor, want ook gezonde spieren die niet gebruikt worden verslappen en worden dunner. Operatieve ingrepen waarbij bedrust nodig is (bijvoorbeeld verlenging van de achillespezen bij spitsvoeten) worden daarom zo veel mogelijk beperkt. Soms is het nodig om de ademhaling te ondersteunen.

Patiënten- en belangenorganisaties SMA
Voor verdere informatie over spinale musculaire dystrofie (SMA) kunt u contact opnemen met de Vereniging Spierziekten Nederland. Deze vereniging geeft informatie en behartigt de belangen van mensen met een spierziekte, onder wie mensen met SMA. Ook voor lotgenotencontact kunt u hier terecht.

Vereniging Spierziekten Nederland, Spierziekteninfolijn: 0900-548 04 80.

Wetenschappelijk onderzoek bij SMA
Momenteel wordt veel wetenschappelijk onderzoek gedaan naar SMA. Onlangs zijn ontdekkingen gedaan die misschien in de toekomst mee kunnen helpen bij het zoeken naar genezing.
Zo zijn er stoffen gevonden die aangetaste zenuwcellen weer actief kunnen maken: zenuwgroeistoffen. Ook zijn manieren ontwikkeld waarmee op het erfelijk materiaal gezocht kan worden naar de veroorzaker(s) van SMA.
Ook al is er steeds meer bekend over de erfelijke aanleg, er blijft toch nog veel onduidelijk. Het zoeken naar bijvoorbeeld medicijnen is erg moeilijk, omdat de zenuwcellen in het ruggenmerg die zorgen voor het bewegen van de spieren erg moeilijk te bereiken zijn met medicijnen.
Bij de Rijksuniversiteit Groningen (RUG) is een register aangelegd om zo veel mogelijk informatie te verzamelen over patiënten met SMA. Artsen die wetenschappelijk onderzoek doen, kunnen onder bepaalde voorwaarden gebruik maken van de daar opgeslagen informatie bij hun zoektocht naar genezing van deze ziekte.

Rijksuniversiteit Groningen: (050) 363 91 11




