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	בדיקות סקר גנטיות בארץ
	מאת:                                                                                      
	ד"ר דורית לב
	מנהלת המכון לגנטיקה                                                     
	מרכז רפואי וולפסון  
	7.  Spinal Muscular Atrophy  (SMA ) - מחלה של הנוירון המוטורי אשר נגרמת  בשל מוטציה בגן SMN . יש שלש דרגות חומרה במחלה. הצורה השכיחה והחמורה ביותר מתבטאת מיד לאחר הלידה בהיפוטוניה והעדר החזרים פריפרים וזמן קצר לאחר מכן, אי ספיקה נשימתית ומוות.  המחלה יכולה להתבטא גם בגילאים מאוחרים יותר אולם בכל המקרים התפקוד המוטורי נפגע, החולים מגיעים לכסא גלגלים ונזקקים לתמיכה נשימתית. יחד עם זאת האינטליגנציה שמורה. המחלה קיימת בכל האוכלוסיות בעולם. (9) 
	 

