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) SDELENI Z PRAXE
SPINALNI SVA ROFIE A JEJT DIFERENCIA

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
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