Pacient s myopatii... nebo ne?
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Klinicky obraz choroby je urcujicim faktorem pro stanoveni spravné diagndzy, a tim
i [écebného postupu. Neni ojedinélé, Ze k zevné patrnym symptomim mohou vést
etiopatogeneticky rlizné procesy. Je znama podobnost fenotypu hereditarnich
myopatii a adultnich forem spindlni svalové atrofie (SMA) - hlavné SMA lll. typu,
Kugelberg-Welanderova, nékdy pfimo oznacované pseudomyopaticka. Ve svétle
novych moznosti Ié¢ebné ovlivnit mutaci genu pro SMA pfipomindme naléhavost
revidovat diagnézy dospélych pacient(, budicich dojem myopat(. Diametralné jiné
jsou nejen mutaci postizené geny a Uroven léze motorické drahy, ale predevsim
soucasné moznosti lé¢by.
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Patient with myopathy... or not?

The clinical picture of the disease is a essential factor for determining the correct diag-
nosis and thus the treatment procedure. It is not uncommon that etiopathogenetically
different processes can lead to outwardly visible symptoms. The similarity of the phe-
notype of hereditary myopathies and adult forms of spinal muscular atrophy (SMA) is
known - mainly SMA lIl. type, Kugelberg-Welander, sometimes directly referred to as
pseudomyopathic. In the light of the new possibilities of therapeutically influencing
the SMA gene mutation, we remind you of the urgency of revising the diagnoses of
adult patients who give the impression of myopaths. Diametrically different are not
only the genes affected by the mutation and the level of the motor pathway lesion,
but above all the current treatment options.
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Uvod

Ubytek svalové hmoty a sily konéetino-
vych a trupovych svall se mize zacit rozvijet
v riizném véku a s rizné rychlou progresi ovliv-
ni mobilitu pacientl. Vénujme pozornost
v soucasnosti dospélym lidem, jejichz dia-
gnoza, vysvétlujici motoricky deficit, byla
stanovena v hlubsi minulosti, tedy pfed ru-
tinnim provadénim genetického testovani
nervosvalovych chorob v $ir§im rozsahu
gen.

Pausalné opisovana diagndza pacientd,
jejichz svalové obtize trvaji 30 a vice let, je
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vétsinou hereditarni myopatie NS. Pokud méme
k dispozici ddvnou zdravotnickou dokumentaci,
nachazime, krom klinického popisu pozvolna
a nezadrzitelné progredujici svalové slabosti
a atrofii, zminky o elevaci sérové kreatinkinazy
(CK-s) a myoglobinu a mnohdy nejasné inter-
pretované elektromyografické nalezy. Metodou,
kterd je mezi provedenymi testy ¢asto vnimana
jako stézejni, je svalova biopsie, hlavné pokud
genetické vysetfeni nepotvrdilo Duchenne/
Becker formu dystrofinopatie nebo nejcastéj-
i a nejdéle znamé formy LGMD. Bohuzel, ty-
to metody odrazeji pouze tehdejsi uroven
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