SCLEROZA LATERALA
AMIOTROFICA




CLASIFICAREA BOLILOR NEURODEGENERATIVE

* Epilepsia mioclonica progresiva UNVERRICHT — LUNDBORG
* Sindromul MERRF (mioclonii, epilepsie, "regged red fibers”

* Boala Parkinson
» Atrofia multisistemica

* Boala Alzheimer
* Dementa fronto-temporala

* Scleroza laterala amiotrofica (SLA)

* Boala Friedreich
* Ataxia teleangiectazica




DEFINITIA SCLEROZEI LATERALE AMIOTROFICE

Boala degenerativa cu patogenie neelucidata total, care afecteaza

neuronul motor central Si neuronul motor periferic

(BOALA NEURONULUI MOTOR)



PATOGENIE

SLA — boala neurodegenerativa a neuronului motor central Si periferic, cu
patogenie neelucidata total, de obicei cu aparitie sporadica

S-au descris Si cazuri familiale (5 — 10 %)

in patogenie se pare ci este implicati gena SODI de pe cromozomul 21 (in

20% din cazurile familiale)




TABLOU CLINIC




A.SINDROMUL DE NEURON
MOTOR PERIFERIC ()

SE MANIFESTA CLINIC PRIN:
DEFICIT MOTOR

Deficitul este strans corelat cu sediul leziunii:
Nucleii motori ai nervilor cranieni (bulbo-pontini)

Cornul anterior al maduvei spinarii

FORMA CU PRINDERE BULBO-PONTINA se
manifesta prin:

Tulburari de articulare a cuvintelor

Tulburari de deglutitie pentru solide Si lichide
Voce nazonata

Tulburari de masticatie

Tulburari in formarea bolului alimentar

Scadere in greutate (lipsa alimentatiei)

FORMA CU PRINDERE SPINALA

Se manifesta clinic cel mai frecvent la nivelul membrului superior,
unde apare deficit motor pe musSchii eminentei tenare Si
hipotenare Si pe muschii interososi; in acest fel scade forta de
prehensiune Si posibilitatea de a efectua miScari fine cu degetele
mainii. Debutul bolii este de obicei unilateral, dar in evolutie se
bilateralizeaza.

in alte cazuri debutul este crural, de cele mai multe ori prin stepaj
in mers.

Deficitul musculaturii intercostale duce la tulburari respiratorii



A. SINDROMUL DE NEURON MOTOR PERIFERIC (Il)

ATROFIILE MUSCULARE
La extremitatea cefalica — facies plangaret, gura intredeschisa, facies scobit
La membrul superior — aparitia "mainii simiene” Si a ’mainii in gheara”

La membrul inferior — atrofia lojei antero-externe a gambei




A. SINDROMUL DE NEURON MOTOR PERIFERIC (IIl)

FASCICULATIILE

Sunt miScari involuntare cauzate de contractia fibrelor musculare ale uneia
sau mai mai multor unitati motorii.
Uneori preced atrofia musculara

Nu dispar in somn




B. SINDROMUL DE NEURON MOTOR CENTRAL

ROT exagerate
Spasticitate

Semnul Babinski




EXAMEN ELECTROMIOGRAFIC (EMG)

Activitate in muschiul in repaus — potentiale de fasciculatie polifazice, durata de
8 — 12 msec, amplitudine 100 — 300 uV, frecventa de 6 — 12 cicli/sec
Traseul neurogen

Viteza de conducere = normala




PROGNOSTIC

Prognosticul bolii este rezervat in lipsa unui tratament eficient.

Tulburarile de deglutitie reprezinta provocarea cea mai mare deoarece
pacientul nu se poate alimenta Si scade in greutate. De asemenea, este crescut
riscul aparitiei pneumoniei de aspiratie.

in cazul formei cu deficit de functionare a muschilor intercostali apare riscul
insuficientei respiratorii.

Decesul survine mai rapid la cei cu suferinta bulbo-pontina (pana la 2 ani) Si

mai tardiv la cei cu forma spinala.




TRATAMENT

RILUZOLE 50 mg, 2 cp/zi
Poate prelungi supravietuirea cu 3 — 9 luni.

SIMPTOMATIC:

Gastrostoma pentru alimentatie
Hipersalivatia:
Amitriptilina
Toxina botulinica in glandele salivare
Ventilatie cu presiune pozitiva (pentru tulburarile respiratorii)

Antibiotic — pentru pneumonia de aspiratie




EREDOATAXIA FREIDREICH




ETIOPATOGENIE

Reprezinta peste 50% din ataxiile spinocerebelose progresive.

Se transmite autosomal recesiv.

Gena responsabila de aparitia bolii este situata pe cromozomul 9.

Mutatia consta intr-o repetare anormala a trinucleotidului GAA in gena care
codifica FRATAXINA

Rolul frataxinei (o proteina mitocondriala) este legata de homeostazia celulara
a fierului — previne incarcarea cu fier a mitocondriei. Afectarea frataxinei va

avea drept consecinta tulburari in lantul respirator Si in ciclul Krebs




TABLOU CLINIC

Pacientul prezinta tulburari de coordonare, imposibilitatea de a efectua miscari
fine cu degetele mainii, oscilatii ale trunchiului Si capului.

Mersul este de tip tabetic-cerebelos (cu baza de sustinere largita) vizibil mai
ales la intuneric sau la inchiderea ochilor (prin tulburarile de sensibilitate

profunda constienta)




EXPLORARI PARACLINICE

Examen EMG — viteza de conducere pe fibrele senzitive este normala.
EKG si examen cardiologic — pentru blocuri de conducere, HVS
Examen CT / RMN — evidentiaza atrofia cerebeloasa

Teste genetice




TRATAMENT

Neuroprotector

Simptomatice: Rezultate

Antioxidant
. . . e neconcludente
Gimnastica medicala

Tratarea tulburarilor cardiace

Tratamentul diabetului zaharat (daca apare)

Chirurgical:

5 hidroxitriptofan

Scolioza severa

Deformarea severa a piciorului

Evolutie — imobilizare dupa 15 — 20 ani de evolutie



