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Rdzeniowy zanik mięśni (SMA)
Rdzeniowy zanik mięśni jest grupą chorób, których wspólną cechę stanowi utrata komórek ruchowych rdzenia kręgowego. Neurony ruchowe rdzenia kręgowego przewodzą impulsy nerwowe do mięśni. Ich obumieranie prowadzi w konsekwencji do postępującego osłabienia i zaniku mięśni.
Znanych jest kilka postaci rdzeniowego zaniku mięśni. Postaci te różnią się rozkładem zaników i sposobem dziedziczenia. Zajęte mogą być mięśnie dosiebne (czyli mięśnie obręczy biodrowej i barkowej) albo mięśnie dystalne (mięśnie dłoni i stóp). Choroba może dziedziczyć się w sposób autosomalny recesywny, dominujący albo recesywny sprzężony z płcią. 
Najczęstszą postacią w tej grupie chorób jest dosiebny dziecięcy i młodzieńczy rdzeniowy zanik mięśni o dziedziczeniu autosomalnym recesywnym. Pozostałe postaci występują bardzo rzadko i dotyczą osób dorosłych.
Dosiebny dziecięcy i młodzieńczy rdzeniowy zanik mięśni bywa często określany skrótem SMA, pochodzącym z języka angielskiego - Spinal Muscular Atrophy. Początek choroby przypada zwykle na wiek niemowlęcy albo pierwszych kilka lat życia. Znacznie rzadziej objawy pojawiają się w wieku młodzieńczym. Osłabienie dotyczy przede wszystkim mięśni dosiebnych czyli mięśni obręczy biodrowej i barkowej, przy czym mięśnie kończyn dolnych są zdecydowanie bardziej zajęte niż mięśnie kończyn górnych. 
Choroba dziedziczy się w sposób autosomalny recesywny. Aby wystąpiły objawy choroby, uszkodzone muszą być zatem dwie kopie genu. Rodzice są nosicielami jednego zmutowanego genu. W przypadku, gdy oboje oddadzą swojemu dziecku „chory” gen - pojawia się choroba. Rodzice będący nosicielami SMA ponoszą w każdej ciąży ryzyko 25% wystąpienia choroby u kolejnego dziecka. Zachorowanie na rdzeniowy zanik mięśni nie zależy od płci - chorują zarówno chłopcy, jak i dziewczynki. U nosicieli SMA nie występują żadne objawy. Co pięćdziesiąta osoba wśród nas jest nosicielem tej choroby (na chromosomie 5).
Ponieważ choroba charakteryzuje się bardzo szerokim spektrum początku i nasilenia objawów, Międzynarodowe Konsorcjum SMA przyjęło podział na trzy podstawowe formy kliniczne dosiebnego dziecięcego i młodzieńczego rdzeniowego zaniku mięśni:

· SMA1 (choroba Werdniga-Hoffmanna)
Do tej grupy zaliczane są dzieci, które nigdy nie osiągają zdolności samodzielnego siedzenia.
W tej formie SMA objawy pojawiają się w pierwszych sześciu miesiącach życia. W wyjątkowo ciężkich przypadkach pierwsze symptomy widoczne są już po urodzeniu - dzieci są wiotkie, mają problemy z oddychaniem. Częściej bywa tak, że rodziców lub lekarzy pediatrów niepokoi brak postępu w rozwoju dziecka - dzieci nie dźwigają głowy o czasie, nie kopią nóżkami w kąpieli, są zbyt spokojne, cicho płaczą. Często rozpoznanie stawiane jest w szpitalu, gdzie dziecko trafia z powodu zapalenia płuc. Konsultujący neurolog stwierdza wiotkość i brak odruchów. Ze względu na osłabienie mięśni oddechowych dzieci z SMA mają skłonność do częstych infekcji dróg oddechowych.

· SMA2 (postać pośrednia)
Do tej grupy zaliczane są dzieci, które samodzielnie siedzą, ale nigdy samodzielnie nie chodzą.
Również i w tej formie SMA rodziców zaczyna niepokoić brak postępu w rozwoju ruchowym. Dzieci dźwigają głowę o czasie, siadają samodzielnie, ale nie zaczynają chodzić. Wiele z nich sprawnie raczkuje, nie jest jednak w stanie utrzymać ciężaru ciała na nogach. Rozwój intelektualny jest bardzo dobry. Dzieci łatwo nawiązują kontakty, często rządzą całym otoczeniem. Kontrolują swoje potrzeby fizjologiczne. Ze względu na unieruchomienie i wielogodzinne przebywanie w pozycji siedzącej wcześnie i łatwo dochodzi do skrzywień kręgosłupa. Dlatego tak ważna jest rehabilitacja i wczesne wkraczanie z zaopatrzeniem ortopedycznym.

· SMA3 (choroba Kugelberga-Welander)
Pierwsze objawy choroby pojawiają się po osiągnięciu zdolności samodzielnego chodzenia.

Część dzieci z postacią łagodną od początku chodzi źle, kaczkowato. Inne rozwijają się zupełnie prawidłowo. Jako pierwsze pojawiają się trudności z wchodzeniem po schodach, wstawaniem z podłogi czy niskiego fotela. Czasem nauczyciele wychowania fizycznego zauważają, że dziecko ma problemy z wykonywaniem pewnych ćwiczeń. Bywa i tak, że przez wiele lat dziecko czy młody człowiek postrzegany jest jako osoba niechętna do wykonywania wysiłku fizycznego i dopiero wystąpienie poważnych trudności w życiu codziennym skłania do poszukiwania innych przyczyn. Objawem charakterystycznym, choć nie występującym stale, jest drżenie palców.
Wymienione trzy postacie SMA wywołane są uszkodzeniem tego samego genu - SMN1. Ponad 95% tych uszkodzeń stanowią delecje (brak części genu). Gen SMN1 produkuje białko SMN, odgrywające istotną rolę w wielu procesach komórkowych, między innymi w metabolizmie RNA. Niedaleko genu SMN1 zlokalizowany jest gen SMN2 - niemal bliźniaczo podobny do SMN1. Również i on produkuje białko SMN, ale w bardzo niewielkiej ilości. Obecnością bliźniaczego genu tłumaczy się różnorodne nasilenie objawów choroby. Okazało się bowiem, że chorzy z łagodną postacią choroby mają kilka kopii genu SMN2. Każda z nich, produkując choć niewielkie ilości białka SMN, częściowo niweluje niedobór związany z uszkodzeniem genu SMN1.
Identyfikacja genu SMN1 bardzo ułatwiła diagnostykę rdzeniowego zaniku mięśni. Dzięki analizie DNA osoby z podejrzeniem SMA, możemy potwierdzić lub wykluczyć chorobę. Dzięki analizie DNA można także potwierdzić lub wykluczyć chorobę u płodu.
Badania prenatalne wykonywane są w 11-13 tygodniu ciąży. Proponowane są przede wszystkim rodzinom wysokiego ryzyka, czyli rodzinom, w których urodziło się już dziecko z SMA i ryzyko urodzenia się kolejnego dziecka chorego wynosi 25%. Możliwe jest również przeprowadzenie takich badań w rodzinach, gdzie chory jest ojciec czy matka lub choroba wystąpiła u bliskich krewnych np. u rodzeństwa.
Formy pomocy chorym z rdzeniowym zanikiem mięśni ograniczają się jak do dotąd do leczenia objawowego. Bardzo istotna jest rehabilitacja, wczesne leczenie ortopedyczne. Stosowane są także leki wpływające na energetykę mięśnia: L-carnityna, kreatyna.
Ogromne nadzieje terapeutyczne wiązane są z obecnością drugiego genu - SMN2. Gdyby gen ten „zmusić do cięższej pracy”, tak by produkował więcej białka SMN, objawy choroby uległyby prawdopodobnie osłabieniu. Wysiłek wielu laboratoriów na świecie skierowany jest na takie próby. Testuje się miliony substancji, poszukując tej właściwej, o wymienionym działaniu. Pierwsze pozytywne wyniki prac są już widoczne.
Miejmy nadzieję, że bezpieczny i skuteczny lek zostanie wkrótce zidentyfikowany i trafi do wszystkich chorych.
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