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Onemocnění (synonymicky bulbospinální neu-
ronopatie, X-linked bulbospinal muscular atrophy, 
BSMA) bylo prvně popsáno Kennedym a kolegy 
v r. 1968, od r. 1991 je známá mutace způsobující 
onemocnění. První ucelený popis onemocnění byl 
podán v české literatuře Mayerem a kol. v roce 1995 
(8). Jde o onemocnění projevující se klinicky u mu-
žů v plné míře ve 3.–5. dekádě života. Plně rozvi-
nuté onemocnění se projevuje fascikulacemi, atrofií 
jazyka a proximálních svalů, pomalu progredující 
svalovou slabostí, tremorem rukou, areflexií, krampi 
a gynekomastií (5, 7).

Klinický obraz
V časném stadiu onemocnění – tedy již ve 2.–3. 

dekádě – lze najít gynekomastii, předčasnou svalo-
vou únavu a zvláště pozátěžové krampi. Méně často 
i tremor rukou (tabulka 1). Jde tedy o dosti nespeci-
fické změny, na které se pacient adaptuje a většinou 
nevedou k vyšetření a diagnóze.

Od 3. do 5. dekády se objevují svalové atrofie, sla-
bost a fascikulace. Atrofie a slabost svalů se projevuje 
více na proximálních svalech končetin a na jazyku, 
progrese je velmi pomalá (léta až desetiletí). V rozvinu-
tém klinickém obraze nacházíme fascikulace v obličeji, 
končetinách a trupu. V rozvinutém stadiu jsou nápadné 
kolem úst a na bradě. Jsou dobře prokazatelné i v klidu, 
ale lépe při mírné kontrakci (snaha o zapískání a pod.). 
Kromě obličejových svalů nacházíme fascikulace také 
na jazyku a v o něco menší míře v proximálních sva-
lech končetin. Jazyk je atrofický, svraštělý. Dysartrie 
a dysfagie nebývá přítomna, pokud se objeví, pak až 
po 10 a více letech klinických projevů onemocnění. 
Reflexy šlachovosvalové jsou sníženy, nebo vyhaslé. 
Senzitivní deficit bývá vzácný, ač elektrofyziologicky 
většinou dobře prokazatelný, rovněž pak biopsie sen-
zitivního nervu prokáže smíšený nález postižení tlustě 
myelinizovaných senzitivních axonů. Kromě již zmí-

něné gynekomastie se může vyskytnout i testikulární 
atrofie s azoospermií a neplodností (1, 2, 10). Ženy 
přenašečky jsou v naprosté většině asymptomatické, 
u některých ale byla prokázána mírná slabost a neuro-
genní změny v elektromyografickém obraze (4).

Etiopatogeneze, genetika
Jde o onemocnění s recesivně X vázanou dědič-

ností – projevuje se tedy u mužů, ženy jsou převážně 
asymptomatické přenašečky na další generaci. Pro 
klinický obraz je uváděna anticipace a somatický mo-
zaicizmus. Příčinou onemocnění je mutace – expanze 
CAG tripletů, které kódují polyglutaminový řetězec na 
1. exonu genu androgenového receptoru. Obvyklá 
velikost repeatů CAG je 11–15, u BSMA je to 40–62. 
Gen je umístěn na X chromozomu v lokusu Xp12-21. 
Protein adrogenového receptoru je liganddependent-
ní jaderný transkripční faktor a má význam pro růst 
dendritů a přežití buněk, jeho ligandem je testosteron. 
Degenerace proteinu adrogenového receptoru se 
zřejmě podílí na neurodegeneraci (6). Někteří autoři 
uvádějí určitou korelaci mezi velikostí trinukleotido-
vé expanze a častějším začátkem nemoci, případně 
výraznějšími projevy onemocnění (9). V ČR je DNA 
analýza prováděná z odeslané nesrážlivé krve nebo 
genetického materiálu v Ústavu biologie a lékařské 
genetiky 2. LF UK ve FN v Motole (6).

Elektrofyziologie, biochemie
V jehlové elektromyografii (EMG) z jazyka a sva-

lů končetin nacházíme klidově fascikulace vysokých 
amplitud, velice řídce i fibrilace. V obličejových sva-
lech pak repetitivní výboje při mírné kontrakci svalů. 
Analýza MUP (potenciálů motorických jednotek) 
ukáže obrovské regenerační MUP. Nález v jehlové 
EMG je tedy obrazem velmi pomalu progredujícího 
onemocnění – zániku motoneuronů předních rohů 
míšních. V neurogramu je chybějící, nebo redukova-

ný senzitivní akční potenciál (SNAP), při vyšetření 
somatosenzorických evokovaných potenciálů (SEP) 
chybí korový SEP a je prodloužena korová latence 
P40. Kreatinkináza bývá zvýšená výrazněji, než u ji-
ných onemocnění motoneuronu (1, 2, 3, 10). 

Diferenciální diagnózy
Amyotrofická laterální skleróza, spinální svalová 

atrofie IV, progresivní svalová atrofie, multifokální 
motorická neuropatie, pletencové myopatie.

Léčba
K zmírnění tremoru lze použít s úspěchem pro-

pranolol, další projevy onemocnění nejsou kurabilní. 

Prognóza
Onemocnění progreduje pomalu, může vést po 

letech k invalidizaci, zvláště u manuálních povolání, 
není udáváno zkrácení délky života (2).
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Bulbospinální svalová atrofie (Kennedyho nemoc) je vzácné degenerativní pomalu progredující onemocnění postihující převážně spinální 
a bulbární periferní motoneuron. Genetickým podkladem je expanze CAG tripletů na prvním exonu androgenového receptorového genu X 
chromozomu. Jde o onemocnění s gonozomálně recesivní dědičností, projevuje se u mužů. V rozvinutém stadiu onemocnění je charak-
teristický klinický obraz – svalové atrofie, slabost a fascikulace, zvláště v bulbární oblasti (jazyk, mimické svaly), na končetinách svalů 
proximálních. Dalšími příznaky jsou gynekomastie a tremor rukou, svalové bolesti a krampi. Onemocnění bývá diagnostikováno v 4.–5. 
dekádě, kdy je klinický obraz plně rozvinut, první známky onemocnění (gynekomastie, únavnost, krampi) se objevují již o 1–2 dekády 
dříve. Elektrofyziologické vyšetření nachází obraz chronické neurogenní léze s obrovskými potenciály v jehlové EMG, dále pak četné 
fascikulace. 
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Tabulka 1. Výskyt jednotlivých příznaků v procen-
tech v závislosti na stadiu onemocnění (10)

symptom iniciální 
stadium (%)

rozvinuté 
stadium (%)

tremor 26 83

gynekomastie 52 100

fascikulace 0 100

zvýšená únavnost 62 88

krampi 38 54

svalové bolesti 24 42

bulbární příznaky 4 100

senzitivní postižení 0 50

parézy 4 97
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