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(KENNEDYHO NEMOC)
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Bulbospinalni svalova atrofie (Kennedyho nemoc) je vzacné degenerativni pomalu progredujici onemocnéni postihujici prevazné spinalni
a bulbarni periferni motoneuron. Genetickym podkladem je expanze CAG tripletii na prvnim exonu androgenového receptorového genu X
chromozomu. Jde o onemocnéni s gonozomalné recesivni dédi¢nosti, projevuje se u muzi. V rozvinutém stadiu onemocnéni je charak-
teristicky klinicky obraz — svalové atrofie, slabost a fascikulace, zvlasté v bulbarni oblasti (jazyk, mimické svaly), na konéetinach svalll
proximalnich. DalSimi pfiznaky jsou gynekomastie a tremor rukou, svalové bolesti a krampi. Onemocnéni byva diagnostikovano v 4.-5.
dekadé, kdy je klinicky obraz pIné rozvinut, prvni znamky onemocnéni (gynekomastie, unavnost, krampi) se objevu;ji jiz o 1-2 dekady
dfive. Elektrofyziologické vySetfeni nachazi obraz chronické neurogenni Iéze s obrovskymi potencialy v jehlové EMG, dale pak ¢etné

fascikulace.
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Onemocnéni (synonymicky bulbospinalni neu-
ronopatie, X-linked bulbospinal muscular atrophy,
BSMA) bylo prvné popsano Kennedym a kolegy
v r. 1968, od r. 1991 je zndma mutace zpusobuijici
onemocnéni. Prvni uceleny popis onemocnéni byl
podén v Ceské literatufe Mayerem a kol. v roce 1995
(8). Jde 0 onemocnéni projevuijici se klinicky u mu-
20 v plné mife ve 3.-5. dekadé Zivota. PIné rozvi-
nuté onemocnéni se projevuje fascikulacemi, atrofii
jazyka a proximalnich svalli, pomalu progredujici
svalovou slabosti, tremorem rukou, areflexii, krampi
a gynekomastii (5, 7).

Klinicky obraz

V &asném stadiu onemocnéni - tedy jiz ve 2.-3.
dekadé - Ize najit gynekomastii, pfed¢asnou svalo-
vou Unavu a zvlasté pozéatézové krampi. Méné Casto
i tremor rukou (tabulka 1). Jde tedy o dosti nespeci-
fické zmény, na které se pacient adaptuje a vétSinou
nevedou k vySetfeni a diagnoze.

Od 3. do 5. dekady se objevuji svalové atrofie, sla-
bost a fascikulace. Atrofie a slabost svalil se projevuje
vice na proximalnich svalech koncetin a na jazyku,
progrese je velmi pomala (Iéta az desetileti). V rozvinu-
tém klinickém obraze nachazime fascikulace v obliCeji,
koncetinach a trupu. V rozvinutém stadiu jsou napadné
kolem Ust a na bradé. Jsou dobfe prokazatelné i v klidu,
ale 1épe pfi mimé kontrakci (snaha o zapiskéni a pod.).
Kromé obli¢ejovych svalll nachazime fascikulace také
na jazyku a v 0 néco men$i mife v proximainich sva-
lech koncetin. Jazyk je atroficky, svrastély. Dysartrie
a dysfagie nebyva pfitomna, pokud se objevi, pak az
po 10 a vice letech klinickych projevil onemocnéni.
Reflexy Slachovosvalové jsou snizeny, nebo vyhaslé.
Senzitivni deficit byva vzécny, a¢ elektrofyziologicky
vétsinou dobie prokazatelny, rovnéz pak biopsie sen-
zitivniho nervu prokaze smiSeny nalez postizeni tlusté
myelinizovanych senzitivnich axond. Kromé jiz zmi-
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néné gynekomastie se mlze vyskytnout i testikularni
atrofie s azoospermii a neplodnosti (1, 2, 10). Zeny
prenaSecky jsou v naprosté vétSiné asymptomaticke,
u nékterych ale byla prokdzana mirmnd slabost a neuro-
genni zmény v elektromyografickém obraze (4).

Etiopatogeneze, genetika

Jde 0 onemocnéni s recesivné X vazanou dédic-
nosti — projevuje se tedy u muzd, Zeny jsou pfevazné
asymptomatické prenaSeCky na dalsi generaci. Pro
klinicky obraz je uvadéna anticipace a somaticky mo-
zaicizmus. PFiCinou onemocnéni je mutace - expanze
CAG tripletd, které kdduiji polyglutaminovy fetézec na
1. exonu genu androgenového receptoru. Obvykla
velikost repeatll CAG je 11-15, u BSMA je to 40-62.
Gen je umistén na X chromozomu v lokusu Xp12-21.
Protein adrogenového receptoru je liganddependent-
ni jaderny transkripéni faktor a ma vyznam pro riist
dendritli a pfeZiti bunék, jeho ligandem je testosteron.
Degenerace proteinu adrogenového receptoru se
zfejmé podili na neurodegeneraci (6). Néktefi autofi
uvadéji ur€itou korelaci mezi velikosti trinukleotido-
vé expanze a CastéjSim za¢atkem nemoci, pfipadné
analyza provadénd z odeslané nesrazlivé krve nebo
genetického materidlu v Ustavu biologie a lékafské
genetiky 2. LF UK ve FN v Motole (6).

Elektrofyziologie, biochemie

V jehlové elektromyografii (EMG) z jazyka a sva-
10 konéetin nachazime klidové fascikulace vysokych
amplitud, velice fidce i fibrilace. V obli¢ejovych sva-
lech pak repetitivni vyboje pfi mirné kontrakci svald.
Analyza MUP (potencidli motorickych jednotek)
ukaZe obrovské regeneraéni MUP. Nalez v jehlové
EMG je tedy obrazem velmi pomalu progredujiciho
onemocnéni — zaniku motoneuron( pfednich rohl
miSnich. V neurogramu je chybéjici, nebo redukova-
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Tabulka 1. Vyskyt jednotlivych pfiznaki v procen-

tech v zavislosti na stadiu onemocnéni (10)

symptom ini_ciélm’ rozyinuté
stadium (%)  stadium (%)
tremor 26 83
gynekomastie 52 100
fascikulace 0 100
zvySena unavnost 62 88
krampi 38 54
svalové bolesti 24 42
bulbarni pfiznaky 4 100
senzitivni postizeni 0 50
parézy 4 97

ny senzitivni akéni potencial (SNAP), pfi vySetfeni
somatosenzorickych evokovanych potenciald (SEP)
chybi korovy SEP a je prodlouzena korové latence
P40. Kreatinkindza byva zvy$ena vyraznéji, nez u ji-
nych onemocnéni motoneuronu (1, 2, 3, 10).

Diferencidlni diagnézy

Amyotroficka laterdlni sklerdza, spinalni svalova
atrofie 1V, progresivni svalova atrofie, multifokalni
motorické neuropatie, pletencové myopatie.

Lécba
K zmiréni tremoru lze pouzit s Uspéchem pro-
pranolol, dalSi projevy onemocnéni nejsou kurabilni.

Prognéza

Onemocnéni progreduje pomalu, mize vést po
letech k invalidizaci, zvlasté u manualnich povolani,
neni udavano zkraceni délky zivota (2).
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