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) SDELENI Z PRAXE
SPINALNI MUSKULARNI ATROFIE POSTIHUJICI DO

NI KONCE

stereotypu chlize s rozvojem pfiblizné od
20 mésich véku. Jednalo se o divku ze tieti fy-
ziologické gravidity narozenou ve 37. tydnu
téhotenstvi cisaiskym fezem (pro polohu kon-
cem panevnim). Porod i bezprostiedni popo-
rodni adaptace byly nekomplikované. Porodni
hmotnost a délka byly v normé. Vyvoj ditéte
v novorozeneckém a kojeneckém obdobi se
zprvu zdal zcela fyziologicky, ale nastup sa-
mostatné bipedalnilokomoce az ve 20. mésici
véku jiz znacil mirné opozdéni ve vyvoji hrubé
motoriky. Navic si rodi¢e viimli, Ze se dévce
pfi chlzi zvlastné kolibe a ze v pohybovych
dovednostech zaostava za svymi vrstevniky.
Kdyz byly ditéti tfi roky, rodice se rozhodli na-
vstivit détského neurologa, ktery dceru odeslal
k diagnostické hospitalizaci na nasi kliniku.

Objektivni neurologicky nalez
Objektivné byla hol¢icka ¢ild, v pékném
socialnim kontaktu, bystra, s bohatou slov-
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ni zdsobou. Stoj byl stabilni s rekurva¢nim
zamkem v kolennich kloubech. Ndpadné bylo
abdomen prominens s hyperlordézou distaIni
hrudni a bederni pétefe. Lopatky neodstavaly.
Horni koncetiny byly normalni konfigurace,
schopné hybnosti v plném rozsahu. Byl patrny
abnormalni chlzovy stereotyp myopatického
charakteru s ndpadnou hypotrofii svall ste-
hennichilytkovych. Nebéhala, byla schopna
pouze popobéhnout, neskakala, dobie chodi-
la po $pickach, chiizi po patach nepredvedla.
Z podlozky se zvedala za opory hornich kon-
cetin myopatickym Splhem. Kontraktury ne-
byly pfitomny. Slachookosticové reflexy byly
na hornich i dolnich kon¢etindch vybavné.

Diagnosticky proces

Vstupni laboratorni odbéry véetné hladiny
kreatinkinazy a myoglobinu byly v normé. Pri
elektromyografickém (EMG) vysetieni byly
kondukéni studie senzitivnich i motorickych

Obr. 1. Magnetickd rezonance svald stehen divenky *2018 v T1 vdZené sekvenci; zobrazeni magnetickou
rezonanci'v T1 vdZené sekvenci ukazuje pokrocilou a stranové symetrickou tukovou degeneraciv prednich
svalovych skupindch obou stehen

Obr. 2. Magnetickd rezonance sval(i stehen matky probandky *1983 v T1 vdzené sekvenci; zobrazenf

magnetickou rezonanci v T1 vdZené sekvenci ukazuje znacné pokrocilou tukovou degeneraci prednich

a ¢dsti zadnich svalovych skupin obou stehen
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Y, DOMINANTNE DEDICNA (SMALED) JAKO PRIKLAD NON-5Q FORMY ONEMOCNENI

nervl na dolnich koncetinach v normé, jehlo-
va EMG byla nevytézna. MR mozku a michy by-
la se zcela normélnim nalezem. MR svall ste-
hen a bércd prokazalo vyznamnou chronickou
atrofii (tukovou degeneraci) symetricky posti-
hujici ventralni skupiny svald obou stehen,
bez edematéznich zmén (Obr. 1). Genetickym
vysetfenim byla vylou¢ena delece exonu7a 8
v genu SMNT podminujici klasickou 5q SMA.

Ddlezita role rodinné anamnézy
Zasadni ale byla rodinna anamnéza hol-
¢icky. Obdobny chlzovy stereotyp byl na
prvni pohled patrny i u jeji maminky. Zena,
narozend v roce 1983, byla na spadové
neurologii sledovand od détstvi s diagné-
zou spindlni muskularni atrofie Ill. typu v. s.
Uvadéla, ze i ona se zacala pfi chizi kolébat
zéhy potom, co se naucila chodit, tedy kolem
18. mésice véku. Nikdy se nenaucila poradné
béhat, skakat, postupné zacala chodit po
Spickach. V 18 letech podstoupila operaci
zkracenych Achillovych slach a od té doby se
nepostavila na paty. Usla maximalné jeden
kilometr bez zastaveni. S hornimi konceti-
nami zadné potize nereferovala. Jeji matka
(tedy babi¢ka nami vySetfované divenky)
méla rovnéz obdobné potize s chiizi. Byla
v minulosti vySetfovana pro myopaticky syn-
drom a pedes equinovares a jeji diagndza
znéla pravdépodobna hereditarni spasticka
paraparéza. Objektivné byla u matky divky
pfitomna chabd paraparéza dolnich konce-
tin s kofenovym maximem, hypotrofie svalQ
stehen a lytek, slachookosticova areflexie na
hornich i dolnich koncetindch, myopaticky
chlizovy vzorec. Ze dfepu se zvedala s oporou
hornich koncetin. Laboratorni odbéry vcet-
né hladiny kreatinkindzy a myoglobinu byly
v normé. Byla doplnéna EMG, kondukéni stu-
die motorickych i senzitivni nervli na dolnich
koncetindch vykazovaly normalni nalezy. Pfi
hodnoceni souboru akénich potenciald moto-
rickych jednotek (MUP), tedy v multi-MUP ana-
lyze, byla amplituda MUP ve viech vysetiova-
nych svalech stfedni az vyssi, byly poviechné
pfitomny polyfazie a kontrakéni kiivky byly
simplifikované, coz by tedy svédcilo spise pro
neurogenni charakter léze. Pfed¢asny ndbor
MUPs zachycen v zadném svalu nebyl. Trvani
MUPs bylo pfi vySetifeni musculus vastus late-
ralis vpravo a musculus vastus medialis vlevo
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