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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.
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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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