SPINALNI SVALOVA ATROFIE A JEJI DIFERENCIALNI DIAGNOSTIKA

Tab. 1. Diferencidini diagnostika spindini svalové atrofie

SDELENI Z PRAXE (
D

IAGNOZOU

T

\CIENTA A JEHO CESTA /

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

azejména v bulbdrni oblasti
B fascikulace

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

B gynekomastie
B typicka vyssi elevace CK

svalova atrofie

pozice

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

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 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

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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