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SPINALNI SVALOVA ATROFIE A JEJI DIFERENCIALNI DIAGNOSTIKA. KAZUISTIKA PACIENTA A JEHO CESTA ZA DIAGNOZOU

je popséno vyse, mohou mit hodnoty CK také
normalni. Z ddvodu absence podezieni na neu-
rogenni 1ézi jsme se tedy u pacienta zaméfili
pouze na genetické testovani myopatie. Kvali
témto omyldm v minulosti je v soucasné dobé
homozygotni delece exonu 7 jiz vysetiovana
v ramci panelu neuromuskularnich chorob,
ale cely SMN1 gen v panelu analyzovan neni
vzhledem k odlisné metodice vysetreni, to je
nutné pozadovat zvlast. Obdobné pfipady
zamény SMA za myogenni poruchy nejsou ani
v zahranicni literature ojedinélé. Zajimavé zjis-
téni prinesla skupina korejskych autort (Hwang
et al,, 2017), kteii retrospektivné vyhodnotili
u 15 pacientd zdravotni zaznamy (EMG, svalo-
vou biopsii, laboratorni testy) diagnostického
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