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) SDELENI Z PRAXE
SPINALNI SV \TROFIE A JEJI DIFERENCIA

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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