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Bulbospinální svalová atrofie (BSMA) je vzácné degenerativní onemocnění dospělého věku s pomalou progresí, způsobené expanzí 
CAG tripletů na prvním exonu androgenového receptorového genu chromozomu Xq11–12. Dědičnost je recesivní X-vázaná, ne-
moc se projevuje u mužů, ženy jsou přenašečky. Hlavní neurologické projevy jsou slabost, atrofie a fascikulace bulbárních (jazyka, 
obličejových svalů) a končetinových svalů (výraznější proximálně). Dalšími symptomy jsou gynekomastie, tremor rukou, svalové 
bolesti a krampi, lehký senzitivní deficit. Diagnóza je obvykle stanovena mezi 40 a 50 lety, ale první příznaky (gynekomastie, 
slabost, křeče) se objevují od 30 let. Elektromyografické vyšetření nalézá regenerační potenciály, fascikulace. Genetické vyšetření 
prokáže expanzi CAG tripletů nad 40. V současnosti není známá účinná léčba, nebývá významně zkrácená průměrná délka života.

Klíčová slova: Kennedyho nemoc, bulbospinální svalová atrofie, BSMA, hereditární onemocnění motoneuronu.

Kennedy's disease (bulbar and spinal muscular atrophy)

Bulbar and Spinal Muscular Atrophy (BSMA) is a rare degenerative disease with a slow progression and adult-onset and caused by 
the expansion of CAG triplets repeat on first exon of the androgen receptor gene of chromosome Xq11–12. Heredity is X-linked 
recessive and disease developed by male patients. Female are the carriers. The main neurological manifestations is a weakness 
and atrophy, fasciculation’s of muscles of bulbar (tongue, facial muscles) and limb muscles (more prominent proximally). Other 
disturbances: gynecomastia, tremor, cramps, slight sensory deficit. The diagnosis is usually established between 40 and 50 
years, but the first signs (gynecomastia, weakness, cramps) occur from 30 years. Electromyography shows neurogenic potentials, 
fasciculation’s. Genetic investigation shows expansion of CAG triplets over 40 repeats. No causal therapy is available. The life 
expectance is only slightly reduced.

Key words: Kennedy's disease, bulbar and spinal muscular atrophy, hereditary disease of motor neurone.

Úvod
Onemocnění bylo popsáno Kennedym 

(Kennedy et al., 1968). Název BSMA byl prvně 

použit Hardingovou a spolupracovníky v r. 1982 

(Harding et al., 1982). Genetický podklad onemoc-

nění v expanzi tripletu CAG byl identifikován v roce 

1991 (La Spada et al., 1991). A výraznou negativní 

korelaci mezi velikostí CAG repetice a začátkem 

klinické manifestace popsal Igarashi v r. 1992.

Epidemiologie
Podrobné epidemiologické studie nebyly 

ve světě ani u nás provedeny, incidence BSMA je 

ale nízká a Guidetti uvádí prevalenci 1,6/100 000 

mužů (Guidetti et al., 2001). V určitých regio-

nech je ale až 4–5× vyšší (oblast Vasa na západě 

Finska, některé oblasti Japonska), naopak nevy-

skytuje se u Aboriginiů a některých etnik Afriky. 

V ČR zatím nebyla provedena epidemiologická 

studie ohledem BSMA, nicméně od r. 2001 bylo 

diagnostikováno v ÚBLG FN Motol geneticky 41 

pacientů a 12 žen přenašeček mutace (osob-

ní sdělení Mazanec, 2016). Na Slovensku bylo 

v Neuromuskulárním centru Neurologické kliniky 

LF v Bratislavě v letech 1990–2013 vedeno 17 

pacientů (Cibulčík et al., 2015).

Etiologie a patogeneze
KD je onemocnění vázané na X chromo-

zom, projevuje se recesivně (XR dědičnost), te-

dy jen u mužů. Dcery postižených mužů jsou 

vždy přenašečkami genu, v další generaci je 

polovina jejich synů klinicky postižena a dce-

ry jsou v 50 % přenašečkami genu. Nemoc je 

způsobená expanzí trinukleotidových repetic 

CAG na 40–62 tripletů v exonu 1 androgenre-

ceptorového genu na chromozomu Xq11–12. 

Androgenový receptor (AR) zprostředkovává 

buněčný růst a diferenciaci v AR senzitivních 

tkáních. Obvyklý počet repetic je 18–25. Podle 

některých autorů počet repetic 30–40 je asoci-

ovaný s poklesem kognitivních funkcí. Velikost 

expanze repetic je v negativní korelaci s věkem 

začátku nemoci, nebyla ale nalezena korelace 

mezi velikostí expanze repetic a tíží průběhu 
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onemocnění (Finsterer, 2010). Mutace de novo 

jsou vzácné, při negativní rodinné anamnéze jde 

spíše o dědičnost skrze nemanifestní přenašečky 

(prababička-babička-matka).

Klinický obraz
Projevy onemocnění lze zaznamenat až 

ve 3.–4. decenniu a prvními příznaky je statický 

tremor končetin, svalové křeče a gynekomas-

tie. Později, typicky do 5. decenia, se objevuje 

svalová slabost, která je spíše proximální a více 

na dolních končetinách (DK). Na tváři, zvl. při 

tonizaci lze pozorovat fascikulace až polymyo-

klonie a kromě tváře jsou pozorovatelné na krku 

a jazyku. Fascikulace končetin se rovněž zvýrazní 

při tonizaci svalů. S postupující nemocí se objeví 

a po letech zvýrazní huhňavá řeč, atrofie jazyka, 

někdy laryngospazmus nebo dysfagie. Obtíže 

často zhoršuje chlad a únava (Finsterer et Soraru 

2016; Sperfeld et al., 2002; Ridzoň, 2014). 

V objektivním nálezu nacházíme kromě uve-

dených příznaků dále areflexii, senzitivní lézi 

(snížení vibračního čití event. diskrétní poruchu 

taktilního čití) a typický je nález až výrazné gy-

nekomastie (obrázek 1). Jako projev androgenní 

insenzitivity můžeme zjistit zvýšenou hladinu 

testosteronu nebo progesteronu. Méně často 

najdeme testikulární atrofii nebo sníženou plod-

nost při oligospermii. Ženy přenašečky jsou v na-

prosté většině asymptomatické, jen výjimečně 

se najde subklinický nález, lehká svalová slabost 

a regenerační potenciály v jehlové EMG (Sobue 

et al., 1989; Soraru et al., 2008) (tabulka 1).

Pomocná vyšetření
Pravidelně prokážeme elevaci svalových 

enzymů: sérové kreatinkinázy (CK), aspartáta-

minotransferázy (AST) a myoglobinu. Diagnózu 

většinou jednoznačně potvrdí elektromyogra-

fické vyšetření (EMG), při kterém nacházíme 

v jehlové EMG patologický nález u všech pa-

cientů. Klidově lze nalézt fascikulace vysokých 

amplitud. Fibrilace a pozitivní ostré vlny většinou 

nenacházíme – úměrně pomalému průběhu ne-

moci. V analýze potenciálů jsou typické vysoké 

až obrovské regenerační potenciály a reduko-

vaná volní křivka. Při vyšetření vedení zjistíme 

zpomalení senzitivního vedení, nízké amplitu-

dy senzitivních nervových akčních potenciálů 

(SNAP), později až nevýbavné vedení. Obdobně 

při vyšetření somatosenzorických evokova-

ných potenciálů (SEP) lze zaznamenat patologii 

v periferní části vedení. V motorickém vedení 

úměrně pokročilosti nemoci můžeme nalézt 

nízké amplitudy. Histopatologicky lze prokázat 

úbytek motoneuronů v předních rozích míš-

ních a v mozkovém kmeni, jsou ale zachovaná 

jádra okohybných nervů. Neurony senzitivních 

spinálních ganglií jsou postiženy méně výrazně. 

Ve svalu vidíme neurogenní a výjimečně i myo-

genní změny (Finsterer, 2009; Sobue et al., 1989; 

Soraru et al., 2008).

Genetické vyšetření
Klinicky a  elektromyograficky stanove-

nou diagnózu je nutné potvrdit geneticky. 

Onemocnění je způsobené expanzí repetic 

CAG v exonu 1 androgenreceptorového genu 

na chromozomu Xq11–12. V případě průkazu 

expanze repetic CAG nad 40 je diagnóza BSMA 

nezpochybnitelná a je nutné klinicky a geneticky 

vyšetřit i příbuzné z nejbližší generace (matka, 

případné sourozence a dcery pacienta). Dcery 

pacienta by měly být logicky přenašečky genu, 

s vědomím nejistoty paternality je ale vhodné 

genetické vyšetření i v tomto případě. Další ge-

nerace se vyšetří v případě průkazu mutace. 

Genetické vyšetření metodou sekvence CAG 

repetic provádí v ČR Ústav biologie a lékařské ge-

netiky 2. LF UK ve Fakultní nemocnici v Motole, 

kam lze zaslat buď extrahovanou DNA, nebo 

nesrážlivou venózní krev. 

Diferenciální diagnostika
Na prvním místě je potřeba vyloučit jiné ty-

py onemocnění motoneuronu – amyotrofickou 

laterální sklerózu (ALS) s pomalým průběhem, 

zvláště její bulbární variantu, dále progresivní 

svalovou atrofii (PMA) a spinální svalovou atrofii 

IV (SMA IV). V širší diferenciální diagnostice ně-

které myopatie (např. okulofaryngeální svalovou 

dystrofii), deficit hexosoaminidázy A, syringobul

bii (Ridzoň, 2014). 

Prognóza
Onemocnění progreduje velice pomalu, 

první příznaky nacházíme v  3. decéniu, vý-

znamná svalová slabost se objeví o 10–15 let 

později, celkově nemoc trvá asi tři desetiletí. Při 

chůzi do schodů se začnou nemocní přitahovat 

o zábradlí v průměru v 49. roku, průměrný věk 

pro začátek používání hole je 59 let a používání 

vozíku 61 let. Jen výjimečně pacienti užívají ne-

invazivní podpůrnou tlakovou ventilaci. Délka 

života je normální nebo nevýznamně zkráce-

na. Nicméně obvyklá příčina smrti je nejčastěji 

aspirační pneumonie, nebo respirační selhání 

(Atsuta et al., 2006).

Terapie
Kauzální léčba není známá. Obvyklá symp-

tomatická léčba: krampi lze tlumit hořčíkem, 

antiepileptiky (gabapentinem, valproátem, 

carbamazepinem) nebo backlofenem. Tremor 

lze částečně ovlivnit propranololem. Cílenou 

rehabilitací lze zvýšit kondici a svalovou slabost, 

nicméně časem je nutné předepsat hůl, mecha-

nický vozík, nástavec na WC a další pomůcky. 

Podobně jako u ALS a myopatií je nutné řešit 

sociální stránku – invalidní důchod, příspěvek 

na péči. U nemoci není obvyklá výrazná de-

chová insuficience, u některých jedinců se ale 

může vyvinout chronická noční hypoventilace, 

event. recidivující záněty plic. V tomto případě 

je indikovaná podpůrná neinvazivní dechová 

podpora. Pacienti neprogredují do stavu těžké 

respirační insuficience a není potřeba umělé 

plicní ventilace. Polykací obtíže v některých 

případech zvl. v terminálních stadiích můžou 

vést k potřebě zavést výživu skrze PEG. Pokusy 

o kauzální terapii jsou zaměřené na antitesto

steronovou terapii a zatím neukázaly použi-

Obr. 1.  Gynekomastie u Kennedyho nemoci

Tab. 1.  Charakteristika BSMA v bodech
�� Vzácné onemocnění, geneticky podmíněné  

a průkazné expanzí repetic CAG nad 40 v AR genu
�� Manifestně se projeví u mužů; ženy jsou pře-

našečky mutace
�� Klinický začátek mezi 30. až 40. rokem
�� Objektivně je přítomná svalová slabost a fas-

cikulace proximálních končetinových svalů i 
svalů bulbárních (huhňavá řeč), jsou nízké re-
flexy, třes, gynekomastie, lehká senzitivní léze 
(ladička, EMG)
�� Typický je nález na EMG: chronická neurogenní 

léze v končetinových svalech a v jazyku; v bio-
chemii elevace CK a AST
�� Dif. dg.: ALS bulbární forma, progresivní svalová 

atrofie, myopatie (vše u mužů)
�� Onemocnění není léčitelné, není významně 

zkrácena délka života
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telné výsledky. Studii s  leuprorelinem, který 

inhibuje produkci testosteronu a zabraňuje 

nukleární translokaci aberantního AR, publi-

koval Yamamoto v r. 2013. Další hormonální 

terapie (dutasterid) se rovněž ukázala jako 

neefektivní (Tanaka et al., 2012).
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