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Ziele der Studie:

Ziel der ESNEK-Abfrage ist es die Inzidenz der spinalen Muskelatrophie Typ O, den
Phdnotyp und Verlauf der Erkrankung (u.a. Meilensteine der motorischen
Entwicklung) und die durchgefiihrten Therapien und deren Outcome zu erfassen.

Hintergrund:

Die spinale Muskelatrophie (SMA, 5g-SMA) ist eine autosomal-rezessiv vererbte
neuromuskulare Erkrankung, deren Symptome vorwiegend durch eine Degeneration
der alpha-Motoneurone im Vorderhorn des Riickenmarks bedingt werden

Die schwerste Form der spinalen Muskelatrophie Typ 0 (SMA Typ 0) beginnt bereits
intrauterin und Symptome zeigen sich bereits vor dem 7. Lebenstag. Die Erkrankung
ist in der Regel rasch letal und fiihrt zu einem Versterben innerhalb der ersten
Lebenswochen. Fir die SMA gibt es aktuell drei zugelassene
krankheitsmodifizierende Medikamente (Nusinersen, Risdiplam und Onasemnogen
abeparvovec).

Aktuell fehlen Daten zur Haufigkeit der spinalen Muskelatrophie Typ 0, sowie auch
zur Erfassung des Spektrums des Phanotyps und standardisierten Erfassung einer
durchgefiihrten Therapie und den anschlieenden Verlauf und Komplikationen.

Einschlusskriterien

Eingeschlossen werden Kinder unter einem Alter von 18 Jahren bei denen eine
spinale Muskelatrophie Typ 0 seit 2017 diagnostiziert wurde. Per Definition
sollten die Symptome (schwere muskuldre Hypotonie, Muskelschwache,
Trinkschwéche, ausgepragte Kontrakuren, Arthrogryposis multiplex congenita,
respiratorische bzw. kardiale Insuffizienz) bei einer SMA Typ 0 intrauterin bis zum
7. Lebenstag beginnen.

Ablauf der Studie

Sie betreuen einen Patienten mit SMA Typ 0 und mdchten zu diesem Projekt
beitragen? Dann antworten Sie bitte auf diese Email, ihre Riickmeldung wird uns
weitergeleitet. Teilen Sie uns die Anzahl ihrer Patient*innen mit und wir schicken
lhnen die entsprechende Anzahl an Datenerhebungsbdgen per Email zu. Die
Daten werden anonymisiert erhoben und ausgewertet. Fiir Riickfragen stehen wir
lhnen gerne zur Verfligung.
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