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SDĚLENÍ Z PRAXE
Spinální muskulární atrofie postihující dolní končetiny, dominantně dědičná (SMALED) jako příklad non-5q formy onemocnění

retrográdního transportu nápadněji projeví. 

Kromě mutace v DYNH1C1 může být SMALED 

podmíněna i mutací v genu BICD2, což je gen 

pro bicaudální D cargo adaptér 2, který je 

stejně jako dynein důležitý při axonálním 

transportu. Proto se někdy SMALED dělí na 

typ SMALED1 (s mutací DYNH1C1) a SMALED2 

(s mutací BIDC2) (Picher‑Martel et al., 2020).

Neurovývojové poruchy 
podmíněné mutací genu 
DYNH1C1

Druhou skupinu nemocných s  mutací 

DYNH1C1 tvoří nemocní s neurovývojovými 

poruchami. Dyneiny totiž nezabezpečují pou‑

ze retrográdní transport axonem, ale zajiš‑

ťují i pohyb organel uvnitř buňky, účastní se 

mitózy a jsou tedy nezbytné při neuronální 

proliferaci, buněčné diferenciaci a migraci. 

U nemocných jsou popisovány malformace 

centrální nervové soustavy, pachygyrie a po‑

lymikrogyrie, které se často kombinují s ano‑

máliemi komorového systému, hypoplazií mo‑

zečku či corpus callosum (Willemsen et al., 2012; 

Scoto et al., 2015). Tito nemocní pak mají různý 

stupeň vývojové poruchy intelektu, učení či 

řeči a mohou trpět i epilepsií (Matsumoto et al., 

2015). Centrální nervový systém postižen ani 

u jedné z našich pacientek není.

Závěrem
Klinický nález u obou pacientek, kde domi‑

novala porucha stereotypu chůze, která impo‑

novala jako myopatická, a výskyt potíží ve třech 

generacích nás vedly k suspekci na hereditární 

svalové onemocnění. Avšak výsledky parakli‑

nických vyšetření během diagnostického pro‑

cesu nebyly pro toto zcela přesvědčivé. MR 

svalů prokázala nespecifickou tukovou dege‑

neraci, která může být následkem jak chronické 

myogenní, tak neurogenní léze. Stejně tak EMG 

nám s jistotou odlišit myogenní a neurogenní 

lézi v tomto případě nedovedla. Avšak klinický 

obraz přesvědčivě imponoval jako myopatický 

syndrom, a tak nás výsledek genetického vy‑

šetření, které prokázalo, že se jedná o variantu 

SMA a tedy neurogenní postižení, překvapil.

Kazuistika je příkladem toho, že i když je 

k dispozici MR svalů a jehlová EMG, chronickou 

neurogenní a myogenní lézi se nedaří vždy 

spolehlivě rozlišit. SMA je ve většině případů 

choroba s autosomálně recesivní dědičností 

a rychle progredující svalovou slabostí podmí‑

něnou degenerací míšních motoneuronů. My 

popisujeme případ SMA s jiným fenotypem, 

podmíněným mutací genu DYNH1C1, tedy 

příklad non-5q SMA. Svalová slabost se pro‑

jevuje výhradně na dolních končetinách, a to 

především proximálně – postihuje musculus 

quadriceps femoris. Horní končetiny, dýchací 

a polykací svaly postiženy nejsou. Jako u ty‑

pické SMA, i toto onemocnění začíná v raném 

dětském věku, ale nezkracuje délku života ani 

významně nenarušuje jeho kvalitu. Toto ale 

nemusí platit u všech nemocných s mutací 

DYNH1C1 a například někteří pacienti s cent‑

rálním typem postižení plnohodnotný život 

vést ani zdaleka nemohou. Znalost přesné 

diagnózy a předpoklad, že tento typ onemoc‑

nění bude progredovat pouze velice pomalu 

a málo, i přestože kauzální léčba neexistuje, 

mají pro rodinu, především maminku, která 

byla dosud sledována s dg. SMA III. typu vs., 

zásadní význam a vedly k velké psychické úle‑

vě v rodině.
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