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Spinalni svalova atrofie (SMA) je dédi¢né neuromuskuldrni onemocnéni charakte-
rizované degeneraci motorickych neuron(, coz vede ke svalové slabosti a atrofii.
Diferencialni diagnostika SMA mUze byt naroc¢nd kvuli stejnym nebo podobnym
symptomum s jinymi neuromuskuldrnimi chorobami a vést tak k nespravné in-
terpretaci pfiznakd a opozdénému stanoveni spravné diagndzy. Prezentujeme
kazuistiku pacienta se spindlni svalovou atrofii, jez ¢ekal na stanoveni spravné
diagnodzy 43 let.

Klicova slova: spinalni svalova atrofie, svalova dystrofie, neuromuskularni choroby,
periferni motoneuron.

Spinal muscular atrophy and its differential diagnosis.
A patient's case report and his journey to diagnosis

Spinal muscular atrophy (SMA) is a hereditary neuromuscular disease characterized
by degeneration of motor neurons, leading to muscle weakness and atrophy. Differ-
ential diagnosis of SMA can be challenging due to the same or similar symptoms with
other neuromuscular diseases, leading to misinterpretation of disease symptoms and
delayed diagnosis. We present a case report of a patient with spinal muscular atrophy
who had been waiting for a correct diagnosis for 43 years.

Key words: spinal muscular atrophy, muscular dystrophy, neuromuscular diseases,
peripheral motor neuron.

Uvod

Spinalni svalova atrofie (SMA) je skupina
dédi¢nych neurodegenerativnich onemocné-
ni s postizenim motoneuron( prednich rohtd
misnich a jader motorickych hlavovych nerva.
Nejcastéjsi forma SMA je zptisobena homo-
zygotni deleci 7. exonu SMNT1 (survival motor
neuron 1) genu (tzv. 5q SMA), kterd vede ke
snizenému mnozstvi SMN (survival motor
neuron) proteinu. Nedostatek SMN protei-
nu vede ke ztraté motoneurond s naslednou
svalovou atrofii.

Vyvoj nové lé¢by SMA, jejimz cilem je
zachovani motorickych neuront a zlepseni
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svalovych funkci, umoznil zmirnéni pfiroze-
ného pribéhu onemocnéni. Zasadni z hle-
diska prognodzy je vcasné zahdjeni terapie,
nez dojde k nevratné ztraté motoneurond.
Proto zacatek lé¢by v raném véku, idealné
v presymptomatické fazi, ma vétsi ptinos nez
v dobé, kdy jsou jiz pfitomny pfiznaky nemoci
a nemuze tak dojit ke kompenzaci postizeni.
S dostupnosti terapie ma tak odliseni SMA od
jinych neuromuskularnich chorob zdsadni vy-
znam. Cilem sdéleni je poukdazat na rozsahlost
diferenciélni diagnostiky SMA a upozornit tak
na moznost chybné zafazenych dospélych
pacient( se SMA pod jinymi diagnézami.
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Kazuistika

Prezentujeme kazuistiku pacienta, muze
ve véku 47 let, jenz byl v minulosti vysetfen
v neuromuskuldrnim centru, nadéle kontroly
probihaly mimo centrum. Anamnesticky byla
od 2 let véku udavana chlize po $pickach,
pozdéji potize vstat ze dfepu, s postupnym
rozvojem myopatické chlize. Do 18 let véku
byl pacient schopen stale chodit samostat-
né, pak postupné s oporou a od 30 let véku
je na voziku. P¥i objektivnim neurologickém
vysetieni byla pfitomna areflexie, chabd
kvadruparéza akcentovana v kofenovych
svalech na hornich a dolnich kon¢etinédch do
velmi tézkého stupné (stupnice svalové sily,
MRC: abdukce paze 1, flexe lokte 3, exten-
ze lokte 2, flexe kycle 0, extenze kolene 1).
V akrélnich svalech na dolnich koncetindch
bylo svalové oslabeni tézkého stupné a na
hornich koncetinach stfedné tézkého stup-
né se zachovanou schopnosti se samostat-
né najist a psat s oporou lokte (MRC: flexe
a extenze zapésti 3, dorzalni a plantarni flexe
nohy 2). Pacient byl schopen samostatného
sedu a drzeni hlavy. V objektivnim nalezu déle
bez zndmek slabosti oblicejovych a respirac-
nich svald, bez znamek bulbarniho postizeni.
Nebyly pfitomné ani fascikulace, kontraktury,
senzitivni deficit, skoliéza ¢i jiné deformity
skeletu. Subjektivné pacient neudaval myalgie
¢i kiece. V rodinné anamnéze nebyl vyskyt
neuromuskuldrnich onemocnéni, rodice
a sestra byli zdravi. Pacient se s ni¢im nelécil
a zadné léky neuzival. V ramci diagnostického
procesu bylo v obdobi dospivéani provedeno
elektromyografické vysetieni s normalnim
nalezem v konduk¢nich studiich a hrani¢nim
nalezem v jehlové EMG ve smyslu myogen-
nich zmén. Laboratorné svalové enzymy byly
v normé. Svalova biopsie provedena v dét-
stvi poukdzala na pfitomnost myopatickych
zmén. Genetické vysetieni nepotvrdilo dystro-
finopatii typu Duchenne/Becker, ani tehdy
znamé formy LGMD a facioskapulohumeralni
svalovou dystrofii. Pozdéji dopInéné sekveno-
vani nové generace bylo bez priikazu pato-
gennich variant ve vysetfeném panelu genl
pro neuromuskuldrni choroby. Kardiologické
vysetfeni bylo taktéZ v normé. Pacient byl tedy
veden pod diagnézou pletencové myopatie
s rozvojem potizi od 2 let véku a s neobjas-
nénym geneticky podkladem.V dobé, kdy jiz
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v Cesku probihala Ié¢ba dospélych pacient(i
se spinalni svalovou atrofii, pacient sam oslo-
vil neuromuskularni centrum s dotazem, zda
by tato terapie nebyla indikovana i u ného.
Prestoze byl pacient veden pod diagn6zou
myopatie, ale s nejasnou kauzalni mutaci, bylo
u ného tedy doplnéno molekularné genetické
vysetfeni na pfitomnost mutace v SMNT genu.
Vysledkem byla potvrzena homozygotni de-
lece 7. exonu a heterozygotni delece 8. exonu
SMNT1 genu, pfitomnost 4 kopii SMN2 genu.
Byla tedy potvrzena diagnéza spinalni svalové
atrofie (SMA typ lll, Kugelberg-Welanderova
choroba) a zahdjena terapie. Po zahdjeni l1é¢by
doslo ke stabilizaci motorickych funkci bez
dalsi progrese svalového oslabeni. Ve sledo-
vanych motorickych 3kalach doslo ke zlepseni
sily akrélnich svald hornich koncetin, trupo-
vych svald a zlepseni respiracnich parametrd.
Pacient udava snazsi manipulaci s predméty,
lepsi stabilitu trupu a ije, mensi Unavu, coz

vede k vétsi samostatnosti a nezavislosti.

Diskuze

Spinalni svalova atrofie je klasifikovana do
typu 0 az IV podle véku ndstupu a zdvaznos-
ti pfiznakl choroby a predstavuje tak Siroké
spektrum pocatku klinickych projevd. Zatimco
nejtézsi typ 0 SMA ma priznaky jesté pred
narozenim, na druhém konci typ IV SMA se
klinicky manifestuje az v dospélosti. Klasicky
fenotyp SMA zahrnuje pomalu progreduji-
ci symetrickou pfevazné proximalni slabost
koncetin, axidlni slabost, bulbarni postizeni,
respiracni insuficienci, az rozvoj kontraktur
a skoliézy (Haberlova et al., 2016). Studie pro-
vedend na 112 pacientech s diagnézou SMA
typu |, Il alll Zjistila, Ze prestoze rozpoznani
prvnich symptom choroby bylo velmi rych-
1é, obvykle do mésice, stanoveni definitivni
diagnézy zejména u typu Il a lll bylo vyrazné
opozdéné, kdy median ke stanoveni diagné-
zy u typu lll SMA byl kolem dva a pul roku
(s rozpétim od 4 mésicl do 24 let) (Bolario
Diaz et al., 2023). To poukazuje na slozitost
v interpretaci ptiznakli onemocnéni u SMA
s pozdéjsim nastupem, a to zejména u SMA
typ lll (Kugelberg-Welanderova choroba),
nékdy oznacované jako pseudomyopaticka.

SMA patii do okruhu onemocnéni dolniho
(periferniho) motoneuronu, ten je klinicky
charakterizovan hyporeflexii, svalovou sla-
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bosti a atrofii, bez pfitomnosti senzitivniho
deficitu. Postizeni dolniho motoneuronu vzni-
ka v dasledku patologického procesu zasa-
hujiciho bunky pfednich roh misnich nebo
motoricky nerv. Etiologie takového postizeni
muze byt dédicnad, imunitné zprostfredkovana
nebo sporadicka. Klinické hodnoceni pacienta
zahrnuje posouzeni poc¢atku choroby a rych-
lost jeji progrese, distribuci postizeni a sy-
metrii svalového oslabeni (proximalni nebo
distalni, symetrické nebo asymetrické, slabost
v distribuci jednotlivych perifernich nerva),
pfevaha postizeni hornich nebo dolnich kon-
Cetin, pfitomnost bulbarniho postizeni, pfi-
tomnost svalové atrofie, reflexq, fascikulace
atd. Osobni anamnéza (infekce, radioterapie,
onkologicka a systémova onemocnéni, endo-
krinopatie), znama farmakoterapie (zejména
imunosupresiva, hypolipidemika) a rodinna
anamnéza mohou poskytnout cenné informa-
ce ke stanoveni spravné diagnozy. Klinické vy-
Setfeni je pak dopInéno elektromyografickym
(EMG) vysetienim (zhodnoceni axonalniho
nebo demyeliniza¢niho postizeni, pfitomnost
blokl vedeni, denervac¢ni zmény, fascikulace,
zndmky neurogenniho nebo myogenniho po-
stizenf), zobrazovacimi metodami (MR plex(,
svall, patere), laboratornim vysetienim jako
kreatinkinaza (CK), myoglobin, specifické pro-
tilatky, dale vysetfenim mozkomisniho moku,
genetickym vysetfenim, ev. biopsii svalu nebo
nervu.

Pfed dobou dostupného genetického vy-
Setfeni byla diagnostika hereditarnich neuro-
muskularnich chorob zalozena zejména na
klinickém obraze. Vzhledem k podobnosti
klinickych projev SMA s jinymi neuromusku-
larnimi chorobami, byli pacienti nezfidka dia-
gnostikovani chybné. Tento prehled je zamé-
fen na pacienty v dospélém véku a stru¢né
shrnuti diferencialni diagnostiky SMA je uve-
deno v tabulce 1.

Neurogenni léze

Mezi dédi¢né formy onemocnéni perifer-
niho motoneuronu kromé SMA s postizenim
SMN1 genu patfi ostatni geneticky podminéné
typy SMA s mutaci v jinych genech, déle bul-
bospinalni muskularni atrofie nebo distalni
hereditarni motorické neuropatie. Zvysujici se
dostupnost sekvenovani nové generace (NGS)
s moznosti paralelniho sekvenovani vice genl

www.neurologiepropraxi.cz



Tab. 1. Diferencidini diagnostika spindini svalové atrofie

ROFIE A JEJI DIFERENCIALNI DIAGNOSTIKA.

SDELENI Z PRAXE (
NTA A JEHO CESTA ZA DIAGNOZOU

T

AZUISTIKA

Etiologie

Podobné se SMA

Odlisné od SMA

Neurogenni léze

Non-5q spinélni
svalova atrofie

B dédi¢nost AD, AR nebo X-vézana
B nejcastéji mutace v genech DYNCIH],
BICD2, TRPV4, ASAH1, VCP, HEXB, DNAJB2 aj.

B 7 Sirokého spektra klinickych projevd az
tfetina se projevuje proximalni svalovou
slabosti

W nastup Castéji v dospélosti
B bulbadrni nebo respiracni pfiznaky méné
casto

Distalni dédi¢né

B dédi¢nost AD, méné AR nebo X-vazana

B nastup variabilni, ¢astéji v détstvi nebo

B priméarné slabost distélnich sval(, obvykle

muskuldrni atrofie

B expanze CAG trinukleotidové repetice
v exonu 1 genu androgenniho receptoru

motorické B mutace ve vice nez Ctyficeti zndmych ge- dospivani symetricka
neuropatie nech, nejcastéji HSPBI1, GARS, BICD2, DNAJB2, | B symptomatologie velmi variabilni (nékteré | B bulbdrni postizeni vzacné
HSPBS, BSCL2, DCTN1, SLC5A7, TRPVA4 aj. genetické varianty mohou mit i proximalni
svalovou slabost)
Bulbospindlni B dédi¢nost X-vazana B slabost proximalnich svald, oblicejovych | B nastup v dospélosti

azejména v bulbdrni oblasti
B fascikulace

B gynekomastie
B typicka vyssi elevace CK

svalova atrofie

pozice

Imunitné B primarné autoimunitni mechanismy B MMN: mohou byt fascikulace B MMN: obvykle asymetricka distalni slabost
zprostiredkované B CIDP: vzacné ¢isté motorickd symetricka ¢astéji na hornich koncetinach
neuropatie proximalni a distalni slabost B bulbarni postizeni neni typické

(MMN, CIDP) B EMG: postizeni demyelinizacni
Progresivni B sporadicka, bez jasné genetické predis- | M pomalejsi progrese nez jiné formy MND | B zacina v dospélosti

B fascikulace
B bulbdrni postizeni se rozviji pozdéji s pro-
gresi onemocnéni

B svalova slabost asymetrickd zejména distaini
B MEP mohou prokazat postizeni central-
nich drah

Familiarni formy MND/
ALS s predominantnim
postizenim periferniho
motoneuronu

B dédi¢nost obvykle AD

B mutace v mnoha genech, nejcastéji SOD],
FUS, CHMP2B, ev. C9ORF72, TARDBP, ALS2,
VAPB

B nékteré mutace se projevuji pomalou pro-
gresi s primarné proximalnim postizenim

B asymetricka slabost

W Castéji akcentace slabosti distalni nad pro-
ximalni

B ¢asto pridruzené klinické znamky postizeni
centralniho motoneuronu

Myogenni léze

Pletencové
svalové dystrofie

B mutace v mnoha zndmych genech (napf.
CAPN3, DYSF, ANO5, SGCA, SGCB, SGCG,
SGCD, FKRP, TTN aj.)

B prevazné symetrickd proximalnf svalova
slabost

B nékteré jednotky maji postizeni srdce
M obvykle elevace CK
B EMG s prakazem myogennich zmén

Duchennova
a Beckerova svalova
dystrofie

B dédi¢nost X-vazana
B mutace v genu pro dystrofin (nej¢astéji
delece, ev. duplikace, bodové mutace aj.)

B néstup obvykle v détstvi (DMD) nebo
v dospivani ¢i dospélosti (BMD)
B symetrickd proximalni svalova slabost

B vyrazna elevace CK

M postizeni srdce (DMD)

B pseudohypertrofie lytkového svalstva
B EMG s prakazem myogennich zmén

Emery-Dreifuss
svalova dystrofie

B dédi¢nost AD, AR i X-vazana
B mutace v genu LMNA, EMD, FHL], ev. dalsi
(SYNET, SYNE2)

B nastup v détstvi nebo dospivani
B prevazné proximalni svalova slabost

B ¢asné kontraktury
M postizeni srdce

AR - autozomdiné recesivni; AD — autozomdlIné dominantni; CAG — cytosine-adenine—guanine; CK — kreatinkindza; EMG — elektromyografické vysetreni; MEP — motorické evo-
kované potencidly; MMN — multifokdIni motorickd neuropatie; CIDP — chronickd zdnétlivd demyelinizacni polyneuropatie; MND — motor neurone disease; ALS — amyotrofickd
laterdini skleréza, DMD — Duchennova svalovd dystrofie; BMD — Beckerova svalova dystrofie

poskytuje v dnesni dobé ucinnéjsi a cenové
vyhodnéjsi zplsob stanoveni diagnézy. To
zejména plati pro mnoho syndromu s here-
ditdrnim postizenim dolniho motoneuronu,
protoze mezi jednotlivymi genotypy a feno-
typy je velky prekryv.

Ostatni genetické formy SMA (non-5q
SMA) predstavuji skupinu chorob s vyraznou
klinickou a genetickou heterogenitou. Nékteré
mutace jsou vzacné a vyskytuji se pouze
v urcitych populacich. Po¢atek onemocnéni
je variabilni, ackoli vétsina chorob ma spise
nastup v dospélosti. Fenotypova variabilita je
velkd, nékteré jednotky maji slabost predevsim
proximalnich sval(, ale castéji se vyskytuje jak
proximalni, tak distalni svalova slabost, a nékdy
je pozorovan tzv. scapuloperonealni fenotyp
(Fernandez-Eulate et al., 2023).

Distalni dédi¢né motorické neuropatie
(dHMN) jsou pomalu progreduijici a taktéz
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predstavuji geneticky heterogenni skupinu
s vyraznou variabilitou a pfekryvanim klinic-
kych fenotypl pro mnoho zndmych genf,
prestoze asi 60 az 70 % pfipadd dHMN zU-
stdva stale geneticky nezjisténych (Tazir et
Nouioua, 2024; De Winter et Baets, 2024; Garg
et al., 2017). Vék rozvoje klinickych pfiznaka
je ¢asto v détstvi nebo dospivani, ale nastup
v dospélosti neni neobvykly. Nékteré formy
maji dominantni postizeni hornich koncetin
(dHMN V), jiné respira¢ni postizeni (dHMN typ
VI) nebo dokonce paralyzu hlasivek (dHMN
typ VII), a u nékterych pacientd mohou byt
pfitomné i pyramidové pfiznaky (Garg et al.,
2017; De Jonghe et al., 1998). Bulbarni po-
stizeni je u dHMN vzacné (Garg et al., 2017).
Vzhledem k tomu, Ze chybi vyrazné senzoric-
ké postizeni, umoznuje to odliseni dHMN od
axonalnich forem Charcot-Marie-Toothovy
choroby, i kdyz jsou zndmé mutace, které
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mohou zpUsobit oba fenotypy chorob, coz
pridava dalsi slozitost v diagnostickém pfi-
stupu (Rossor et al., 2012).

Bulbospinalni muskularni atrofie (tzv.
Kennedyho choroba) s mutaci v genu pro
androgenovy receptor mé za nasledek dege-
neraci motorickych neuronli v mise a mozko-
vém kmeni. Po¢atek choroby je v dospélosti
a klinicky se projevuje pomalu progresivni
svalovou slabosti a atrofii proximalnich svalQ
koncetin, svalli obli¢ejovych a v bulbarni ob-
lasti, dale jsou pfitomné fascikulace, svalové
kiece, posturalni ties a pfidruzend androgenni
rezistence muze mit za nasledek gynekomas-
tii, atrofii varlat a oligospermii (Verschueren,
2017). Bulbdrni symptomy se Casto rozvijeji
jiz na pocatku onemocnéni. Na rozdil od ji-
nych onemocnéni motorickych neurond je
¢asto pfitomna axondlni senzoricka neuro-
patie (Verschueren, 2017; Garg et al., 2017).
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Choroba je X-vazana, a proto postihuje muze,
i kdyz zeny, které jsou pfenaseckami, mohou
mit mirné pfiznaky, jako fascikulace nebo kie-
¢e (Mariotti et al., 2000; Verschueren, 2017).
Pfestoze u neurogennich chorob s denervacni
atrofii je bézné pfitomno jen lehké zvyseni
hladin CK, zda se, ze u Kennedyho nemoci jsou
charakteristické vyssi hladiny kreatinkinazy
(Soraru et al., 2008). Podobné matoudi je, ze
elektromyografie a svalova biopsie ¢asto vy-
kazuji smiSené nalezy myogenni a neurogenni
(Schmidt et al., 2002).

Dalsi etiologickou skupinou v diferenci-
alni diagnostice SMA jsou ziskané choroby.
Imunitné zprostfedkované neuropatie, jako
je multifokdlIni motorickd neuropatie (MMN)
a chronickd zdnétlivd demyelinizaéni poly-
neuropatie (CIDP) se mohou projevovat Cisté
nebo pfevazné motorickym postizenim. Je
dilezité tyto choroby odlisit od dédi¢nych
a degenerativnich pficin zejména z hlediska
odlisnosti terapie. MMN se obvykle proje-
vuje asymetrickou distélni slabosti, castéji
s pocate¢nim postizenim na hornich kon-
Cetinach s pomalou nebo stupriovitou pro-
gresi. Bulbarni a respiracni postizeni neni
typické pro MMN, i kdyz zndmky respira¢ni
slabosti mohou byt v dasledku postizeni
brani¢niho nervu (Garg et al., 2017). Svalové
atrofie alespon v pocatku choroby nejsou
typické a mlzou byt ptitomné fascikulace
i kiece (Garg et al., 2017). Nékteré atypické
formy CIDP mohou mit pfedevsim moto-
rickou symptomatiku. Pfestoze kondukéni
studie pii elektromyografii dokazou dobfre
diagnostikovat demyeliniza¢ni postizeni,
situace se komplikuje, pokud je pfitomné
tézké sekundarni axonalni postizeni, zejména
v pokrocilych stadiich onemocnéni. Vysetieni
mozkomisniho moku, MR plex{ nebo vyset-
feni specifickych autoprotilatek v séru maze
pak pomoci v diagnostice, eventualné bi-
opsie nervu v atypickych pfipadech CIDP
potvrdit primarné demyeliniza¢ni proces
(Verschueren, 2017). Pro Uplnost mezi dalSimi
ziskanymi pfi¢inami postizeni motorického
neuronu mohou byt postradia¢ni postizeni,
paraneoplastické neuropatie nebo infekéni
plvod (HIV, lymska boreliéza, poliovirus ev.
jiné enteroviry a flaviviry), zejména postpolio
syndrom, event. toxické (olovo), amyloidové
nebo porfyrické neuropatie.
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Nemoci motoneuronu (MND, motor neu-
ron diseases) je heterogenni skupina neurode-
generativnich poruch. Kombinace postizeni
centralniho a periferniho motoneuronu je ty-
pickym projevem varianty oznacované jako
amyotroficka lateraIni skleréza (ALS). Existuji ale
formy, které obvykle v pocatku onemocnéni
maji projevy postizeni pouze dolniho moto-
neuronu. Varianta oznacovana jako progresivni
svalovd atrofie (PMA) je charakterizovana pro-
gresivnimi znamkami postizeni periferniho mo-
toneuronu bez klinickych zndmek dysfunkce
centrélniho motoneuronu, i kdyz u vyznamné
¢asti nemocnych se v priibéhu choroby tyto
centrélni pfiznaky rozvinou (Kim et al., 2009).
Odhaduije se, ze syndrom predstavuje asi 5 %
MND, zacina v dospélosti a mé obvykle poma-
lejsi progresi nez jiné formy MND (Kim et al.,
2009). Pokud tyto centrdlni zndmky postizeni
chybi, mlze byt spolehlivé odliseni od jinych
forem postizeni periferniho motoneuronu ob-
tizné, to potom vyzaduje obdobi pozorovani
k posouzeni progrese stavu (Garg et al., 2017).
Ptipady s pfevaznym klinickym postizenim
dolniho motoneuronu zahrnuji i nékteré fa-
milidrniformy MND (Garg et al., 2017; Rowland,
2010). Mezi vzacné varianty MND s postizenim
prevazné periferniho motoneuronu jsou popi-
sovany i tzv. ,flail arm syndrome” (brachialni
amyotroficka diplegie nebo ,man-in-the-ba-
rrel” syndrome) a ,flail leg syndrom” (znama
jako pseudopolyneuriticka varianta), kdy je
dominantné postizeni pouze hornich nebo
dolnich koncetin a zndmky centralniho posti-
Zeni jsou bud minimalni, nebo k jejich rozvoji
dochazi pozdéji (Garg et al., 2017).

Myogenni léze

Svalové choroby, a to zejména heredi-
tarni svalové dystrofie, jsou dalsi skupinou
nemoci, které mohou napodobovat SMA.
Pletencové svalové dystrofie (LGMD, Limb-
Girdle Muscular Dystrophies) zahrnuji Sirokou
skupinu velmi variabilnich klinickych jednotek
s rliznym genetickym i patofyziologickym pod-
kladem. Kauzalni geny LGMD kéduji proteiny
s nejrliznéjsimi funkcemi v sarkolemé, cyto-
solu a v jadre svalového vlakna, a tak vedou
k rznym patofyziologickym mechanismim
uplatriiujicim se u poskozeni svalovych vlaken
s findlni ndhradou svalové tkané tkani vazi-

vovou ¢i tukovou (Wallace et McNally, 2009).
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LGMD se projevuje pfevazné symetrickou pro-
ximalni svalovou slabosti s Sirokym nastupem
prvnich piiznakl od raného détstvi po pozdni
dospélost. Klinické projevy jsou velmi varia-
bilni od asymptomatické elevace CK po tézké
postizeni. Slabost obli¢ejovych a bulbarnich
svall neni pro LGMD charakteristicka, naproti
tomu slabost respiracnich svalli nebo kardialni
poruchy (kardiomyopatie ¢i pfevodni poru-
chy) jsou ¢asté. Ani hladina CK nemusi byt
zcela ndpomocna v diferencialni diagnostice,
jelikoz u LGMD nachazime jak vysoké hod-
noty CK typicky v fadu desetindsobku normy
a vyssich (zejména mutace v bilkovinach sar-
kolemy), tak pouze mirné zvyseni CK, az po
normalni hodnoty u pokrocilych forem LGMD.
Dystrofinopatie (Duchennova a Beckerova sva-
lovd dystrofie, symptomatické prenasecky) se
projevuje shodné proximalni svalovou slabosti,
je ptitomna hypertrofie lytek, také je ale pfi-
tomna nasobna elevace CK. Emery-Dreifuss
svalovd dystrofie obvykle s rozvojem v dét-
stvi nebo dospivani se taktéz mUize projevovat
prevazné proximalni svalovou slabosti, dale je
ale typicky charakteristicky ¢asny rozvoj kon-
traktur loktl a Achillovych slach a pfitomnost
postizeni srdce (kardiomyopatie, pfevodni po-
ruchy), coz neni charakteristické pro SMA. Jak
v pfipadé ziskanych neurogennich poruch, tak
i ziskané myopatie (napt. endokrinni, toxické
nebo autoimunitni) mohou byt na zvazeni pfi
diferencidlni diagnostice, aviak i zde zasadni
roli hraji zejména anamnestické udaje o pfi-
druzenych onemocnénich nebo napf. o uzivani
potenciondlné myotoxickych |ékd. Zasadnim
vysetfenim pfi podezieni na ziskanou myopatii
je svalova biopsie.

V pfipadé prezentované kazuistiky klinicky
obraz vedl k Uvaze nad myopatii a provede-
na pomocna vysetreni mylné podpotila po-
dezfeni na myogenni postizeni. Tato chybna
interpretace elektromyografickych naleza
a svalové biopsie u pacientd se SMA neni oje-
dinéld a v praxi byla popsana i jinymi autory
(Junkerova et al., 2024). Moznym voditkem ke
stanoveni spravné diagnézy u naseho pacien-
ta byla normalni hladina svalovych enzymu
v krvi. U SMA je hladina CK typicky normalni
nebo jen lehce zvysend. Pro myopatii svéd¢i
obvykle nékolikanasobné zvysené hodnoty
sérové CK a myoglobinu, i kdyz je tieba opa-
trnosti, protoze nékteré jednotky LGMD, jak
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je popséno vyse, mohou mit hodnoty CK také
normalni. Z diivodu absence podezieni na neu-
rogenni 1ézi jsme se tedy u pacienta zaméfili
pouze na genetické testovani myopatie. Kvali
témto omyldm v minulosti je v soucasné dobé
homozygotni delece exonu 7 jiz vy3etfovana
v rdmci panelu neuromuskuldrnich chorob,
ale cely SMN1 gen v panelu analyzovan neni
vzhledem k odlisné metodice vysetfeni, to je
nutné pozadovat zvlast. Obdobné pfipady
zamény SMA za myogenni poruchy nejsou ani
v zahranic¢ni literature ojedinélé. Zajimavé zjis-
téni prinesla skupina korejskych autort (Hwang
et al,, 2017), kteii retrospektivné vyhodnotili
u 15 pacientd zdravotni zaznamy (EMG, svalo-
vou biopsii, laboratorni testy) diagnostického
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