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SPORAQIC'KE sglm'u.m' SVALOVE ATROFIE
V DOSPELEM VEKU
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Sporadické formy chorob dolniho motorického neuronu (spinalni svalové atrofie) v dospélém véku jsou heterogenni skupinou onemoc-
néni neznamé patogenezy. Nova klasifikace je zalozena na anamnéze, klinickém a elektrofyziologickém nalezu s dodrzenim vylu€ujich
kritérii v diferencialni diagnostice. Onemocnéni jsou rozdélena do skupin: 1. progresivni spinalni svalova atrofie - rychle progresivni,
srovnatelna s ALS a pomalu progresivni, 2. distalni spindlni svalova atrofie, 3. segmentalni distalni spinalni svalova atrofie, 4. segmentalni
proximalni svalova atrofie. V prehledném €élanku jsou informace o jednotlivych fenotypech a riziku vyvoje postizeni horniho motorického
neuronu po 4-6 letech trvani onemocnéni az u 70% nemocnych.
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Jde o heterogenni skupinu chorob s nezndmou
patogenezou. Ve velkych sériich dospélych pacientt
s ,chorobou motorického neuronu“ ma asi 10% pou-
ze piiznaky postizeni dolniho motorického neuronu
(DMN). Duchenne de Boulogne (1849) Aran (1850)
popsali nékolik pacientdl s riznymi typy svalové
slabosti a atrofii na konéetinach; Aran uvedl pojem
progresivni svalova atrofie, pozdéji jako synonyma
byly pouzivany nazvy poliomyelitis anterior chronica,
L,wasting palsy” - tato pojmenovani maji jiz jen histo-
ricky vyznam a v sou¢asné diagnostické klasifikaci
jsou zastarald, nevhodna. Miiller (1952) zaved! na-
zev progresivni spinalni svalova atrofie.

Jiz od prvnich popisti onemocnéni je diskutova-
no, zda jde o nozologickou jednotku oddélenou od
amyotrofické lateralni sklerézy (ALS). Klinické stu-
die nemocnych, u kterych jsou z po€étku pfitomny
pouze pfiznaky postizeni dolniho motorického neu-
ronu uvadéji, Ze se az u 70 % vyvinou po 4-6 letech
i pfiznaky postizeni horniho motorického neuronu,
charakteristické pro ALS. Je proto pravdépodobné,
Ze méné nez u 10% nemocnych s chorobou moto-
rického neuronu budou nadéle (po uvedenych 4-6
letech) pouze pfiznaky postizeni doIniho motorické-
ho neuronu (4, 7, 8, 9). Bylo by vhodné, pokud je to
mozné, aby dospéli nemocni se sporadickou SMA,
byli dispenzarizovani v ambulancich pro neuromus-
kuldrni onemocnéni.

V soucasné dobé se jevi nejvyrovnanéjsi klasi-
fikace rozdélujici tato riznorodd onemocnéni do 4
fenotypt:

1. Progresivni spindlni svalova atrofie
Z klinického hlediska je dilezité, co nejdfive sta-
novit, zda progrese choroby je rychld nebo pomala.
a) Rychle progresivni spinalni svalova atrofie
je srovnatelnd s ALS - progrese je v mésicich
a u 70% pacientl, u nichz choroba zaéinala
pouze znamkami postizeni dolniho motorického
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neuronu, se v obdobi 4 let vyvinuly pfiznaky po-
stizeni horniho motorického neuronu a bulbarni,
které jsou charakteristické pro ALS.

b) U pacientd s pomalou progresi je obvykly
asymetricky a distalni zaatek svalové slabos-
ti na hornich i dolnich konéetinéch. Postupny
rozvoj svalovych atrofii mzZe postihnout svaly
koncetin, dychaci svaly (véetné branice) a bul-
barni svaly. Primémé trvani pomalu progresivni
formy se uvadi kolem 10-12 let, v terminalnich
stavech je typicka dechova nedostatecnost.

2. Distdlni spindlni svalovd atrofie

Jde o onemocnéni, které se projevuje symetric-
kou distalni svalovou slabosti na hornich i dolnich
koncetinach. Zacatek onemocnéni miize byt od ob-
dobi dospivani az do pokroCilého véku. Progrese je
velmi pomald, mnohaletd. Rozsifeni svalové slabosti
na proximalni ¢asti hornich nebo dolnich koncetin je
dlouhodobé pouze subklinické.

Diferencidlné diagnostickym problémem jsou
u tohoto onemocnéni distéini formy hereditarni
motorické a senzitivni neuropatie (HMSN typ 2)
s odlinou prognézou; klinicky obraz tohoto one-
mocnéni dopliuje tremor a ataxie a abnormalni
nebo nevybavné senzitivni nervové akéni poten-
cialy (SNAP), i kdyz klinicky senzitivni ztrata neni
vzdy zfejmd. Rychld progrese (obvykle béhem 18
mésicl) slabosti k proximalnim svalim a objeveni
se zndmek postizeni horniho motorického neuronu

neuronu — na ALS.

3. Segmentalni distalni spindlni svalova
atrofie

Poprve byla choroba popsana Hirayamou v ro-
ce 1963. Klinicky je pfitomna fokalni svalova slabost
a atrofie, které se projevuiji na rukou a predloktich.
Zacinaji pfedevSim v mladém véku — proto i Casty
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nazev juvenilni. Obvyklym doprovazejicim pfizna-
kem je jemny posturdini tfes rukou (1). Nedavno
(2003) byly u tohoto onemocnéni popsany i periferni
a segmentalni spinalni abnormity SEP n. mediani
a n. ulnaris jako potvrzeni, Ze mize byt postizen
i senzitivni systém (5). Svalové hypotrofie se obvyk-
le vyvinou do 2-3 let od prvnich zndmek slabosti
rukou a nemivaji dalSi progresi. Vznikla hypotéza
,chronického traumatu® kréni michy jako pficiny
postizeni (3). Alternativni hypotézou jsou degenera-
tivni zmény v pfednich minich rozich. Onemocnéni
je povazovano za benigni fokéini variantu spindlni
svalové atrofie.

Ojedinélym typem distaini svalové atrofie je tzv.
,Split hand“ fenomén (fenomén ,roz8tépené ruky”
(Willbourn et al., 2003) — svaly laterdini strany ru-
ky (m. interosseus dors. 1., svaly thenaru) jsou vice
postizeny, neZ svaly medidlni strany (hypothenaru).
Tento jev se jevi specificky pro postizeni pfednich
mi8nich roh(. Byl pozorovan u autozomalné domi-
nantni spinaini svalové atrofie, spinocerebelarni ata-
xie —typ 3 a juvenilni svalové atrofie (6).

4. Segmentdlni proximdlni spindlni
svalovd atrofie

Asymetricky postizeny jsou proximalni svaly
hornich konéetin (2). Pfi dlouhodobém trvani ne-
moci - vice nez 20 let — jsou popsany pfipady se
$ifenim postizeni i na protilehlou horni koncetinu
a proximalni svaly dolnich koncetin. Proximalni
slabost postizené paze je tézka, horni koncetina
se podoba cepu (,flail-like arm®). Takto zaginajici
postizeni Casto pfechazi do piného obrazu ALS
s rychlym priibéhem (do 4 let), ke smrti vede respi-
racni insuficience. Pokud tato forma zistava zcela
lokalizovéna, nedochazi k respiracni insuficienci
a dal$i pribéh je stacionarni. Je zajimavé, ze ve
vétSich sestavach zcela pfevazuji muzi (uvadéna
pfevaha az 10:1).
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Kritéria svédcici pro diagnézu

spindlni svalové atrofie dospélych:

1. vék pfi zaétku pfiznakl ma byt vyssi nez 18
let

2. trvani choroby od zaCatku svalové slabosti by
mélo byt miniméiné 4-6 let

3. postizeni dolniho motorického neuronu se ma
projevovat klasickymi pfiznaky — slabost, fasci-
kulace — mohou byt necetné nebo nepfitomny,
zvlasté v hypo- az atrofickych svalech

4. postizeni dolniho motorického neuronu musi
byt potvrzeno jehlovou elektromyografii (pou-
ze kondukéni EMG studie nestaci — je dulezité
zhodnoceni bloku vedeni /multifokalni motoric-
ka neuropatie/, pfipadné repetitivni stimulace pfi
podezfeni zvIasté na myasthenia gravis), nélez
,myogennich“ zmén, které nejsou v Kkorelaci
s klinickym ndlezem, vyzaduje vzdy provedeni
kvantitativni EMG (analyzy motorickych jedno-
tek a turns/amplitude (T/A) analyzy)

5. je potfebné provedeni MEP a SEP.

Vyluéujici kritéria:

1. rodinng anamnéza

2. podezieni na choroby, které by mohly sporadic-
kou spinalni svalovou atrofii napodobit: post-po-
liomyeliticky syndrom, vicekofenové kompre-
sivni syndromy (C5-C7), diabetickd plexopatie
a neuropatie, svalové postizeni pfi tyreotoxi-
kéze, myopatie a myastenie — zvlasté distéini,
hereditarni neuropatie s pozdnim zacatkem,
pfipadné dalSi

3. klinické znamky postizeni horniho motorického
neuronu — pseudobulbarni syndromy, vysoky
masseterovy reflex, povSechnd hyperreflexie,
extenzorové plantarni odpovédi

4, zietelné klinické znamky senzitivniho postizeni
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5. Casna ventilaéni podpora

6. nutné vylouceni jinych strukturalnich lézi: tumo-
rd zvlasté kraniospinalniho pfechodu, vyhfezi
meziobratlové ploténky, vaskularni léze, syrin-
gomyelie

7. pfi kondukénich EMG studiich nutné vylouceni
blok motorického vedeni

8. dalSi pomocna vysetfeni, ktera mohou byt dife-
rencialné diagnosticky zavazna: z laboratornich
testd je vhodné vySetfeni kreatinkindzy a myo-
globinu v séru, provedeni elektroforézy bilkovin
séra a imunoelektroforézy, pfi podezfeni na
myasténii vySetfeni protilatek proti AChR v séruy;
ze zobrazovacich metod dopliiujeme CT a MR
kraniocervikalniho pfechodu a kréni michy; po-
kud se u pacient(l nachazeji néktera kritéria pro
v dospélosti zaéinajici hereditarni SMA (typ IV)
nebo Kennedyho chorobu, pak je vhodné ge-
netické vySetfeni a DNA analyza - identifikace
telomerickych SMN (survival motor neuron) ge-
ni — SMN1 a SMN2 (7, 9), u Kennedyho choro-
by viz samostatny ¢lanek
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9. svalovou biopsii nepovazujeme za zavazné vy-
Setfeni, je vSak potfebna pfi podezfeni na myo-
patii po biochemickém a EMG vySetfeni.

Lééba

Nemocni s progresivni spindlni svalovou atrofif
mohou profitovat z 1&Eby riluzolem (7) ze stejnych
divodd a indikaci jako u ALS (viz €lanek prof. Am-
blera), jinak je hlavni Ié¢ba pfedevsim rehabilitaéni
(dlouhodobé) a symptomaticka.

Pozndmka k opréavnéné otdzce: jakou stanovit
pracovni diagndézu v prvnich 4-6 letech onemoc-
néni? Domnivam se, Ze nejvhodné;jsi pro posudkové
hodnoceni a indikaci lazeriské lécby je G12.8 — mis-
ni svalova atrofie (za podminky, ze nemocny je
nadale dispenzarizovan nejlépe v ambulanci pro
nervosvalové onemocnéni).
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