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SDĚLENÍ Z PRAXE
SPináLní SvaLová atrofie a její diferenCiáLní diaGnoStika. kazuiStika PaCienta a jeHo CeSta za diaGnózou 

je popsáno výše, mohou mít hodnoty CK také 

normální. Z důvodu absence podezření na neu-

rogenní lézi jsme se tedy u pacienta zaměřili 

pouze na genetické testování myopatie. Kvůli 

těmto omylům v minulosti je v současné době 

homozygotní delece exonu 7 již vyšetřována 

v rámci panelu neuromuskulárních chorob, 

ale celý SMN1 gen v panelu analyzován není 

vzhledem k odlišné metodice vyšetření, to je 

nutné požadovat zvlášť.  Obdobné případy 

záměny SMA za myogenní poruchy nejsou ani 

v zahraniční literatuře ojedinělé. Zajímavé zjiš-

tění přinesla skupina korejských autorů (Hwang 

et al., 2017), kteří retrospektivně vyhodnotili 

u 15 pacientů zdravotní záznamy (EMG, svalo-

vou biopsii, laboratorní testy) diagnostického 

procesu, u nichž byla následně provedením 

genetického testování potvrzena SMA. U šesti 

z těchto pacientů byla před genetickými testy 

původně chybně diagnostikována myopatie, 

a to na podkladě elektromyografického vyšet-

ření, nebo svalové biopsie, nebo obojího v pří-

padě dvou pacientů. Ve všech případech byla 

typicky přítomna symetrická primárně proxi-

mální svalová slabost končetin a normální nebo 

jen lehce zvýšená hladina CK, anamnesticky 

s nástupem příznaků onemocnění v dětství. 

Závěr
Je potřeba přehodnocovat závěry sledo-

vaných pacientů s nejasnou nebo pochybnou 

diagnózou z minulosti. Opakování dříve pro-

vedených pomocných vyšetření (EMG, svalová 

biopsie) může být nápomocné. Pokud v péči 

ambulantních neurologů nebo praktických 

lékařů jsou pacienti s nejasnou diagnózou neu-

romuskulární choroby, s neobjasněnou etio-

logií myopatie z minulosti nebo netypickou 

symptomatikou a průběhem pro již stanovené 

neuromuskulární onemocnění, je potřeba ta-

kového pacienta odeslat do neuromuskulární-

ho centra. Je nutné také myslet na to, že SMA 

není pouze dětskou diagnózou a že k rozvoji 

tohoto onemocnění může dojít i v dospělosti. 

Povědomí o chorobě a včasná diagnóza pa-

cienta se spinální svalovou atrofií jsou klíčem 

k přístupu k terapiím, které mohou zásadně 

změnit průběh onemocnění a kvalitu života. 
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