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NÅR BØR MAN MISTENKE TYPE 1 SMA?

NÅR BØR MAN MISTENKE TYPE 2 SMA?

NÅR BØR MAN MISTENKE TYPE 3 SMA?

Type 2 SMA bør mistenkes dersom et spedbarn/småbarn viser følgende kliniske trekk: 

FUNN
• Generell muskelsvakhet, mer proksimalt  
enn distalt og mer i ben enn i armer
• Fin skjelving i hendene  

SJEKK
• Tungefascikulasjoner (kontinuerlige fine bevegelser) 
• Manglende dype senereflekser

Type 1 SMA bør mistenkes dersom et spedbarn viser følgende kliniske trekk: 

FUNN
•  Hypotoni og generell muskelsvakhet, særlig i ben 
• Intens øyekontakt som står i kontrast til hypotonien
• Svak muskulatur i brystveggen (bukpusting) 

SJEKK
• Tungefascikulasjoner (kontinuerlige fine bevegelser)
• Manglende dype senereflekser

Type 3 SMA bør mistenkes dersom et småbarn som kan gå, viser tegn til svakhet 
i bekkenpartiet/proksimalt i bena som for eksempel ved vaggende gange, og viser 
følgende kliniske trekk: 

FUNN
• Generell muskelsvakhet
• Fin skjelving i hendene

SJEKK
• Manglende eller reduserte dype senereflekser
• Plattfot ved gange

Spinal muskelatrofi (SMA) antas å ha en insidens på 1 av 10 000 - 12 000, dvs. cirka 5-6 
nye tilfeller per år i Norge, og er den nest vanligste autosomalt recessive sykdommen hos 
barn, etter cystisk fibrose.1   

SMA kjennetegnes ved degenerasjon av motoriske nerveceller i ryggmargen. Det fører til 
tiltagende parese av ekstremitetene (tydeligst i bena) og muskelsvinn. Sykdomssymptomene 
har man lenge kunnet ta hånd om, men nye, fremvoksende behandlinger krever tidlig og rask 
diagnostisering for bedre prognose.2  

Spinal muskelatrofi er inndelt i tre hovedtyper basert på debutalder og motorisk funksjon:3 

Type 1 SMA:    Debuterer g jerne i løpet av de første 6 mnd. Økende svakhet, vanskelig å holde 
hodet, kan ikke sitte uten støtte. 

Type 2 SMA:   Inntrer hos barn som kan sitte uten støtte, men før de har lært å gå  
(< 18 måneder). 

Type 3 SMA:   Inntrer etter at barnet har lært å gå. Noen ganger er nivået av kreatinkinase 
moderat forhøyet (2 til 5 ganger høyere enn normalt).

HVA ER SPINAL MUSKELATROFI?
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Dersom klinikken gir mistanke om spinal muskelatrofi, skal barnet så raskt som 
mulig (be g jerne laboratoriet spesifikt om å g jøre testen raskt) g jennomgå 
genetisk testing med tanke på SMN1-mutasjon (pluss bestemmelse av antall 
SMN2-genkopier), og i forbindelse med dette skal lokal barneavdeling 
kontaktes. Barneavdeling for nevrofag kontaktes straks dersom SMA 
bekreftes genetisk.
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