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Spinalni muskularni atrofie (SMA) je degenerativni onemocnéni motoneuronl prednich roht misnich, které je priblizné v 95 %
pfipadd zplsobené mutaci v SMNT genu na chromozomu 5q13. Pokroky v genetickém testovani, predevsim sekvenovani nové
generace, vede k objeviim dalsich kauzalnich gent podminujicich vznik non-5q forem SMA. Ty jsou velmi vzacné a geneticky i feno-
typové velmi heterogenni. Jeden z téchto subtypu je podminén mutaci genu pro tézky fetézec cytoplazmatického dyneinu, genu
DYNHICI. Jedna se o formu SMA s dominantnim postizenim dolnich koncetin, autosomalné dominantné dédi¢nou, v literature tedy
popisovanou pod zkratkou SMALED. Ackoli se jedna o SMA, tento fenotyp choroby je jen velmi pomalu progredujici a vyznamné
nenarusuje kvalitu Zivota.
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Spinal muscular atrophy affecting the lower limbs, dominantly inherited (SMALED), an example of a non-5q form
of the disease

Spinal muscular atrophy (SMA) is a degenerative disease of the motoneurons of the anterior horns of the spinal cord, which in ap-
proximately 95% of cases is caused by a mutation in the SMN1 gene on chromosome 5q13. Progress in genetic testing, particularly
next-generation sequencing, has led to the discovery of additional causative genes underlying non-5q forms of SMA. These are very
rare and genetically and phenotypically very heterogeneous. One of these subtypes is caused by a mutation in the cytoplasmic heavy
chain gene dynein, gene DYNHICI. Itis a form of SMA with dominant involvement of the lower autosomal dominantly inherited and
thus described in the literature under the acronym SMALED. Although it is SMA, this phenotype of the disease is only very slowly
progressive and does not significantly impair quality of life.
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Uvod

Spinalni muskuldrni atrofie (SMA) je sku-
pinou dédi¢nych neuromuskularnich chorob
vedoucich k degeneraci motoneuront v pied-
nich rozich misnich, a tedy pUsobici progre-
sivni svalovou slabost, kterad vede ke zvysené
morbidité a u nékterych typ nemoci k pred-
¢asnému umrti nejcastéji vlivem respiracni-

ho selhani. Pfiblizné v 95 % pfipadd se jedna

o autosomalné recesivné dédi¢né onemocnéni
zplsobené mutaci v SMNT genu na kratkém
raménku 5. chromozomu. Zbytek piipadu je
geneticky i klinicky velmi variabilni. Popisujeme
pfipad SMA, kterd se primarné a dominantné
projevuje na dolnich koncetinach a je autoso-
malné dominantné dédi¢na (spinal muscular
atrophy, lower extremity, dominant — SMALED).
Napadnd a neobvykl4 je svoji velmi pomalou

progresi a tedy vyrazné lepsi prognézou ve
srovnani s klasickou formou SMA. Je podminé-
nd mutaci genu pro tézky fetézec cytoplazma-
tického dyneinu, genu DYNHI1C]I.

Kazuistika

V 1été 2021 byla na détské oddéleni nasi
kliniky pfijata 3leta divka bez prenatélnich
¢i perinatélnich rizik k dosetfeni poruchy

MUDr. Pavlina Hemerkova

pavlina.hemerkova@fnhk.cz

Neurologicka klinika LF UK a FN Hradec Kralové

Cit. zkr: Neurol. praxi. 2023;24(1):65-69
Clanek piijat redakcf: 13. 6. 2022
Clanek pijat k publikaci: 22. 8. 2022

www.neurologiepropraxi.cz

/ Neurol. praxi. 2023;24(1):65-69 / NEUROLOGIE PRO PRAXI 65


https://doi.org/10.36290/neu.2022.051

