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SHORT COMMUNICATION KRÁTKÉ SDĚLENÍ

Kennedyho choroba v materiáli Centra 
pre neuromuskulárne ochorenia Bratislava

Kennedy’s Disease in the Neuromuscular Centre in Bratislava

Súhrn
Úvod: Kennedyho spinálna a bulbárna svalová atrofia patrí k hereditárnym ochoreniam s dedično-

sťou viazanou na X chromozóm. Je najčastejšou formou spinálnej muskulárnej atrofie v dospelom 

veku a je spôsobená zmnožením trinukleotidových repetícií v géne pre androgénový receptor. Cieľ: 

Porovnanie klinických a genetických charakteristík našich pa cientov s pa cientmi v troch veľkých 

súboroch z Japonska, USA a Veľkej Británie. Súbor a metodika: V rokoch 1990– 2013 sme na Neuro-

logickej klinike LF SZU a UN Bratislava v jej Centre pre neuromuskulárne ochorenia dia gnostikovali 

a sledovali 17 pa cientov s geneticky verifi kovanou dia gnózou Kennedyho choroby. U všetkých 

pa cientov sme odobrali podrobnú anamnézu, urobili neurologické, laboratórne a elektrofyzio-

logické vyšetrenia včítane genetického vyšetrenia materiálu PCR metodikou. Výsledky: Väčšina 

zistených parametrov bola podobná údajom zo zahraničných prác –  priemerný vek pa cientov 

pri vyšetrení bol 53,6 ± 9,7 roka, priemerný vek pri vzniku klinických ťažkostí bol 43,1 ± 8,1 roka, 

priemerná doba od vzniku ťažkostí po určenie dia gnózy bola 5,2 ± 4,6 roka a priemerná doba tr-

vania ochorenia 9,2 ± 7,7 roka. Podobné boli i lokality úvodných príznakov ochorenia –  najčastejšie 

boli pozorované v pletencoch dolných končatín (47 % pa cientov), nasledujú bulbárne svaly (17 %) 

a pletence horných končatín (po 12 %). V našom súbore sme zistili v porovnaní so zahraničnými 

nižšiu frekvenciu výskytu ochorenia v rodine (35 %), priemerný počet repetícií CAG trinukleotidu 

bol podobný s ostatnými súbormi (44,4 ± 3,2). Bola zistená veľmi silná korelácia medzi počtom 

CAG repetícií a najvyššou zistenou hladinou kreatínfosfokinázy a silná korelácia medzi trvaním 

ochorenia a najvyššou zistenou hladinou kreatínfosfokinázy, iné významné korelácie sme nezistili. 

Abstract
Background: Kennedy´s spinal and bulbar muscular atrophy is a hereditary disease and the most 

common form of spinal muscular atrophy in adult age. This disease is caused by a CAG - repeat 

expansion in androgen receptor gene on the X-chromosome. Aim: A comparison of clinical and 

genetic characteristics of our patients with patients in three large studies available from Japan, USA 

and Great Britain. Methodology: Between 1990 and 2013, we observed 17 patients with genetically 

verifi ed diagnosis of Kennedy´s disease. We ascertained detailed medical history, all patients had 

neurological, electrophysiological and laboratory examinations, including genetic testing using 

PCR methodology. Results: The majority of parameters were similar to data from foreign studies – 

the mean age at the time of data collection was 53.6 ± 9.7 years and 43.1 ± 8.1 years at the time 

of fi rst symptoms, the mean time from onset of symptoms was 9.2 ± 7.7 years and the mean time 

from onset of symptoms to diagnosis was 5.2 ± 4.6 years. Initial disease symptoms occurred, simi-

larly to the other studies, in proximal parts of the lower extremities (47% of patients), followed by 

bulbar region (17%) and the muscles of the upper limb (12%). Compared to other studies, fewer pa-

tients (35%) had a positive family history, while the average CAG repeat size was similar (44.4 ± 3.2). 

We have identifi ed a very strong correlation between the number of CAG repeats and the maxi-

mum detected value of creatine kinase and a strong correlation between the duration of the dis-

ease and maximal detected value of creatine kinase. 
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Úvod
Americký neurológ William R. Kennedy 

v roku 1966 v abstrakte opísal a s kolektívom 

v roku 1968 publikoval [1] podrobnosti klinic-

kého postihnutia 11 mužov z dvoch rodín. 

Toto postihnutie bolo charakterizované pro-

ximálnou svalovou slabosťou so vznikom 

v 4.– 5. decéniu. Ochorenie nazval progre-

sívna proximálna spinálna a bulbárna sva-

lová atrofia vyššieho veku a popísal jeho na X 

chromozóm viazaný spôsob prenosu. Po zis-

tení abnormalít pri vyšetrení senzitívnych 

nervových vlákien v roku 1982 Hardingová 

použila pre ochorenie názov na X chromo-

zóm viazaná bulbospinálna neuronopatia, 

do klinického spektra prejavov pribudli ne-

skôr tras horných končatín, periorálne fas-

cikulácie a endokrinologické poruchy s ty-

pickou gynekomastiou. V roku 1986 bol 

genetický defekt lokalizovaný na proximál-

nej časti dlhého ramienka chromozómu X, 

neskôr bola popísaná expanzia repetície 

cytozín- adenín- guanínového trinukleotidu 

v prvom exóne génu pre androgénový re-

ceptor [2]. V česky a slovensky písanej litera-

túre prvý kazuistický popis nájdeme v práci 

Mayera et al už v roku 1995 [3]. V literatúre 

boli dodnes publikované tri práce venu-

júce sa popisu charakteristík väčších súbo-

rov –  u 223 japonských [4], 57 amerických [5] 

a 61 britských pa cientov [6]. V bratislav-

skom Centre pre neuromuskulárne ochore-

nia boli dia gnostikovaní 17 pa cienti s gene-

ticky verifi kovanou Kennedyho chorobou. 

Cieľom našej práce bolo porovnať klinické 

a genetické charakteristiky našich pa cientov 

s pa cientmi žijúcimi v iných geografi ckých 

a genetických populáciách.

Súbor a metodika
V rokoch 1990– 2013 sme na Neurologickej 

klinike LF SZU a UN Bratislava v jej Centre pre 

neuromuskulárne ochorenia dia gnostikovali 

a sledovali 17 pa cientov s geneticky verifi -

kovanou dia gnózou Kennedyho choroby. 

U všetkých pa cientov sme odobrali pod-

robnú anamnézu a urobili neurologické vy-

šetrenie. Pri retrospektívnom vyhodnotení 

údajov sme sa zamerali na rodinnú anam-

nézu (prítomnosť ochorenia s klinickými 

charakteristikami Kennedyho choroby v ro-

dine), vek pa cienta, vek pri začiatku prízna-

kov, iniciálne príznaky ochorenia, čas do 

určenia dia gnózy, trvanie ochorenia, prítom-

nosť gynekomastie a sprievodné ochorenia. 

Elektromyografické vyšetrenie (EMG) sme 

robili na prístroji Medtronic Keypoint, vyšet-

rovali sme motorické vedenie v nervus (n.) 

medianus, ulnaris a tibialis obojstranne, sen-

zitívne vedenie v n. medianus, ulnaris a sura-

lis obojstranne a urobili sme protokol repeti-

tívnej stimulácie so zameraním na poruchu 

neuromuskulárneho prevodu v n. radialis (so 

snímaním z m. anconeus) a n. facialis (so sní-

maním z m. nasalis) bilaterálne. U EMG vyšet-

renia sme hodnotili prítomnosť odchýliek 

v porovnaní s normatívnymi dátami neuro-

fyziologického laboratória nášho pracoviska. 

Ďalej sme u všetkých pa cientov vyšetrili zá-

kladné bio chemické parametre v krvi –  hla-

dinu glukózy, kreatinínu, kreatínfosfokinázy 

(CK), laktátdehydrogenázy (LDH) a sérových 

transamináz (AST, ALT, GMT). U všetkých 

pa cientov bol odobratý materiál na gene-

tické vyšetrenie. Toto bolo robené na Od-

delení molekulovej a bio chemickej gene-

tiky LF UK a UN Bratislava. Pri vyšetrení bola 

použitá amplifi kácia CAG repetícií v 1. exóne 

génu pre androgénový receptor metódou 

PCR, elektroforéza a fragmentačná analýza 

PCR produktu. Za fyziologický sa považo-

val počet repetícií CAG trinukleotidu v roz-

medzí 11– 35, za patologický počet repetí-

cií 38 a viac. Získané dáta boli sumarizované 

s použitím deskriptívnej štatistiky –  výpoč-

tom mediánu, aritmetického priemeru, sme-

rodajnej odchýlky, intervalu, percentuálneho 

zastúpenia. Na posúdenie korelácie medzi 

zistenými veličinami bol použitý Spearma-

nov korelačný koeficient. Na výpočet bol 

použitý štatistický modul programu SPSS.

Výsledky
Vyšetrili sme 17 vzájomne nepríbuzných 

pa cientov s dia gnózou Kennedyho spi-

nobulbárnej atrofie (tab. 1). Priemerný vek 

pa cientov pri vyšetrení bol 53,6 ± 9,7 roka, 

priemerný vek pri vzniku klinických ťaž-

kostí 43,1 ± 8,1 roka, priemerná doba od 

vzniku ťažkostí po určenie dia gnózy bola 

5,2 ± 4,6 roka a priemerná doba trvania 

ochorenia 9,2 ± 7,7 roka. Pa cienti boli pred 

určením dia gnózy Kennedyho choroby ve-

dení pod rôznymi pracovnými dia gnózami –  

motor neuron disease 3×, Kennedyho cho-

roba 3×, polymyozitída 3×, polyneuropatia 

2×, po jednom pa cientovi boli zastúpené 

dia gnózy myastenia gravis, benígne fasciku-

lácie, hepatopatia, gynekomastia a bulbárny 

syndróm nejasnej etiológie.

U šiestich pa cientov (35 %) sa podarilo zis-

tiť výskyt ochorenia v rodine, u 11 pa cientov 

(65 %) bola zistená gynekomastia. Úvodné 

príznaky ochorenia –  prevažne únavnosť 

s fascikuláciami a krampami –  boli najčas-

tejšie pozorované v pletencoch dolných 

končatín (47 % pa cientov), nasledujú bul-

bárne svaly (17 %), pletence horných kon-

čatín a predkolenia (po 12 %), jeden pa cient 

(6 %) mal ako prvý príznak popísanú gy-

nekomastiu a jeden slabosť svalstva pred-

laktí. Klinicky významný tras sme v rozpore 

so skúsenosťami v zahraničí zistili len u čty-

roch pa cientov a len u jedného dominoval 

v klinickom obraze vo forme posturálneho 

trasu. Na rozdiel od pomerne uniformného 

priebehu ochorenia popisovaného najmä 

japonskými autormi bola heterogenita prí-

Tab. 1. Súbor 17 pacientov s Kennedyho chorobou – demografi cké a klinické údaje.

aritmetický priemer ± smerodajná odchýlka 
(rozsah; medián)

Vek pacienta (roky) 53,6 ± 9,7 (41–76; 50)

Vek pacienta pri vzniku príznakov (roky) 43,1 ± 8,1 (33–62; 40)

Doba od vzniku po diagnózu (roky) 5,2 ± 4,6 (1–15; 4)

Trvanie ochorenia (roky) 9,2 ± 7,7 (1–28; 8)

počet (% zo všetkých)

Ochorenie v rodine 6 (35)

Gynekomastia 11 (65)

Úvodné príznaky

pletenec DK 8 (47)

pletenec HK 2 (12)

bulbárne svaly 3 (17)

predlaktie 1 (6)

predkolenie 2 (12)

gynekomastia 1 (6)
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znakov u našich pa cientov podstatne väč-

šia, čo sa týka ich výskytu v čase aj intenzite. 

V literatúre popisovanú hypertrofiu svalstva 

lýtok sme nepozorovali, autonómne poru-

chy vo forme ortostatických ťažkostí sme 

našli len u pa cienta s najdlhším priebehom 

ochorenia. 

Pri vyhodnotení laboratórnych para-

metrov (tab. 2) sme zistili priemernú hod-

notu počtu repetícií CAG 44,4 ± 3,2, 

priemerná hodnota maximálnej namera-

nej hladiny kreatínfosfokinázy (CK) bola 

19,4 ± 14,1 μkat/ l. U 10 pa cientov (59 %) bol 

zistený patologický nález (nízka amplitúda, 

chýbanie odpovede alebo spomalenie ve-

denia) pri vyšetrení vedenia aspoň v jed-

nom z vyšetrených senzitívnych nervov, kli-

nické prejavy poruchy citlivosti z toho mali 

piati pa cienti (u dvoch z nich boli spôsobené 

úžinovým syndrómom v karpálnom kanáli). 

Pri vyšetrení vedenia motorickými vláknami 

bolo u všetkých pa cientov zistené zníženie 

amplitúdy odpovede v aspoň jednom mo-

torickom nerve, u jedného pa cienta sa vy-

skytlo zistené i spomalenie vedenia a feno-

mén časovej disperzie, u jedného pa cienta 

signifikantný pokles odpovedí pri repeti-

tívnej stimulácii. V ihlovej elektromyogra-

fi i bol u pa cientov zistený obraz subakútne 

priebiehajúcej periférne neurogénnej lézie 

s nukleárnymi črtami, ktorého rozsah závisel 

od trvania ochorenia. 

Vybrané dáta sme podrobili korelačnej 

analýze. Veľmi silnú koreláciu (rho 0,802) sme 

zistili medzi počtom repetícií CAG a najvyš-

šou nameranou hodnotou CK, silnú kore-

láciu (rho 0,678) medzi trvaním ochorenia 

a najvyššou nameranou hodnotou CK. Iné 

významnejšie korelácie medzi sledovanými 

parametrami neboli zistené (tab. 3).

Diskusia
Kennedyho spinálna a bulbárna atrofia je 

považovaná za najčastejšiu formu spinálnej 

muskulárnej atrofie so vznikom v dospelom 

veku s predpokladanou prevalenciou 1,6 na 

100 000 obyvateľov [7]. Pri uvedenej preva-

lencii by v Slovenskej republike malo byť pri-

bližne 85 chorých, naše centrum s celoslo-

venskou pôsobnosťou ich zachytilo 17. Tento 

záchyt je pri porovnaní počtu obyvateľov 

mierne vyšší ako v súbore prospektívne ak-

tívne vyhľadaných pa cientov neurologic-

kých pracovísk vo Veľkej Británii. Porovna-

nie vybraných parametrov z nášho súboru 

a troch zahraničných súborov prináša tab. 4.

Pri porovnaní demografi ckých charakte-

ristík sme zistili u väčšiny priemerných hod-

nôt výraznú podobnosť v súboroch z rôz-

nych geografi ckých lokalít. Priemerný vek 

pa cientov v dobe spracovávania údajov 

bol 53– 57,6 roka, priemerný vek pa cienta 

v dobe zistenia prvých klinických prízna-

kov kolísal medzi 41 až 43,4 roka. V súbo-

Tab. 2. Súbor 17 pacientov s Kennedyho chorobou – údaje z paraklinických vyšetrení.

aritmetický priemer ± smerodajná 
odchýlka (rozsah; medián)

Počet CAG repetícií 44,5 ± 3,2 (38–51; 44)

Maximálna hodnota CK (μkat/l) 19,4 ± 14,1 (5–50; 12)

počet (% zo všetkých)

Patologické vedenie  senzitívnymi nervami 10 (59)

Patologické 

vedenie motoric-

kými nervami

nízka amplitúda odpovede 17(100%)

pomalšie vedenie, 

časová disperzia
1(6)

repetitívna stimulácia 1(6)

CAG – trinukleotid cytozín-alanín-guanín, CK – kreatínfosfokináza.

Tab. 3. Korelácie vybraných parametrov v súbore pacientov s Kennedyho chorobou.

Hodnota CK max. Počet repetícií CAG

vek pri vzniku ochorenia 0,158 0,163

vek pri zisťovaní 0,121 0,101

trvanie ochorenia      0,678** 0,267

počet repetícií CAG        0,802*** NA

Hodnoty: Spearmanovo rho: ** – silná korelácia, *** – veľmi silná korelácia, CK – kreatínfosfoki-

náza, CAG – trinukleotid cytozín-alanín-guanín, NA – neznáme.

Tab. 4. Porovnanie údajov súborov pacientov – spracované podľa [4–6].

Slovensko Japonsko USA Veľká 
Británia

Vek pacienta (roky)
53,6 ± 9,7 

(41–76)

55,2 ± 10,5 

(30–87)

53 ± 10 

(37–79)

57,6 

(19–75)

Vek pacienta pri vzniku 

príznakov (roky)

43,1 ± 8,1 

(33–62)
N

41 ± 10 

(18–64)

43,4 

(14–75)

Doba od vzniku po diagnózu 

(roky)

5,2 ± 4,6 

(1–15)
N 5,5 N

Trvanie ochorenia (roky)
9,2 ± 7,7 

(1–28)

9,8 ± 7,2 

(0–37)
11,8

16,6 

(0–43)

Ochorenie v rodine (%) 35 N 68 71,7

Počet CAG repetícií
44,4 ± 3,2 

(38–51)

46,6 ± 3,5 

(40–57)

46,7 ± 2,5 

(41–53)

45,5

(40–53)

Patológia SNAP (%) 59 N 97 N

CK zvýšené (%) 100 N 88 N

SNAP – senzitívny neurogram, CK – kreatínfosfokináza, N – nedostupné údaje.

Ak nie je uvedené inak, údaje vo formáte aritmetický priemer ± smerodajná odchýlka (rozsah).
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roch z Veľkej Británie a USA boli zazname-

nané záchyty prvých príznakov ochorenia aj 

v mladom veku (14, respektíve 18 rokov), čo 

sa prejavilo i v priemernom trvaní ochore-

nia v súboroch –  zatiaľ čo slovenský a japon-

ský súbor vykázal podobné priemerné trva-

nie ochorenia 9,2 a 9,8 roka, v súbore z USA 

to bolo 11,8 a v súbore z Veľkej Británie do-

konca 16,6 roka. Reprezentatívnejší z hľa-

diska skutočného zastúpenia chorých by bol 

údaj o mediáne, ktorý však z iných prác ne-

máme k dispozícii. V našej práci bol medián 

trvania osem rokov –  rozdiel v porovnaní 

s aritmetickým priemerom je spôsobený tr-

vaním ochorenia u jediného pa cienta, ktoré 

je výrazne dlhšie ako u ostatných pa cientov. 

Doba od vzniku ťažkostí po presné určenie 

dia gnózy je v našom súbore podobná ako 

v súbore z USA –  5,2 oproti 5,5 roka, medián 

v našom súbore bol štyri roky. Podobne ako 

v iných súboroch aj v našom súbore domi-

novali pri hodnotení prvých príznakov ťaž-

kosti na dolných končatinách sledované 

hornými končatinami a bulbárnou symp-

tomatológiou. Väčšina ťažkostí na HK za-

čala v proximálnej –  pletencovej lokalizácii, 

u dvoch pa cientov sa však jednalo o pred-

kolenia. Považujeme za dôležité poukázať 

aj na tento menej typický priebeh ochore-

nia, ktorý môže imitovať obraz polyneuropa-

tie. U jediného z našich pa cientov sme mohli 

sledovať klinické príznaky v dlhšom časo-

vom období –  viac ako 20 rokov. Priebeh 

zneschopnenia u pa cienta zodpovedá po-

pisovaným priebehom v japonskej a britskej 

štúdii –  pa cient má aktuálne 58 rokov a je 

schopný chôdze za pomoci palíc alebo cho-

didla. Medián veku pa cientov, kedy začínajú 

byť pripútaní na invalidný vozík, je v japon-

skej a britskej štúdii udávaný okolo 60 rokov. 

Na rozdiel od pomerne uniformne najmä ja-

ponskými autormi popisovaného priebehu 

ochorenia v skorších štádiách bola hetero-

genita príznakov u našich pa cientov pod-

statne väčšia, čo sa týka ich výskytu v čase 

aj intenzite.

Výrazný rozdiel bol v prítomnosti pozi-

tívnej rodinnej anamnézy –  v našom sú-

bore sme ju zistili v 35 % pa cientov, v súbore 

z USA bola udávaná hodnota 68 % a z Veľ-

kej Británie až 71,8 %. Príčinou tohto roz-

dielu je nejasná, najskôr je spôsobený inter-

pretáciou ťažkostí a nedostatočnými údajmi 

o príbuzenstve u nami vyšetrovaných jedin-

cov. Na druhej strane v súbore pa cientov 

z Kórei [8] s veľkosťou podobnou nášmu bol 

popísaný familiárny výskyt u 50 % pa cientov, 

čo je číslo bližšie naším zisteniam. 

Priemerný počet CAG repetícií sa v za-

hraničných prácach pohyboval v rozpätí od 

45,5 do 46,7, najmenší zistený počet bol 40. 

V našej práci sme zistili podobnú priemernú 

hodnotu počtu repetícií –  priemerne 44,4, 

zachytili sme i pa cienta s počtom repetí-

cií 38. Nezistili sme koreláciu medzi vekom 

vzniku ťažkostí a počtom CAG repetícií, ktorá 

bola popísaná v zahraničných súboroch [4,6]. 

Objavili sme však silnú koreláciu medzi poč-

tom repetícií, respektíve dĺžkou trvania ocho-

renia a najvyššou nameranou hodnotou CK. 

Vysoká hladina sérovej kreatínfosfokinázy 

je jav uniformne popisovaný u pa cientov 

s Kennedyho chorobou a je u iných neuro-

génnych ochorení vzácny. Defi nitívne objas-

nenie tohoto javu nie je známe. Niektorí au-

tori ho vysvetľujú „myopatickými zmenami“ 

popisovanými pri dlhšie trvajúcej neuropa-

tii s porušením nervových vlákien a bunko-

vej odpovede vo svale. Pre tento mecha-

nizmus by mohla nepriamo svedčiť i nami 

zistená silná korelácia medzi trvaním ocho-

renia v čase odberu a nameranou maximál-

nou hodnotou CK. Na druhej strane autori 

prác venujúcich sa morfologickým zmenám 

vo svaloch pa cientov s Kennedyho choro-

bou upozorňujú, že rozsah „myopatických“ 

zmien nekoreluje s trvaním ochorenia, ale 

skôr s poruchou funkcie [9]. Podľa ich názoru 

sú „myopatické“ zmeny u pa cientov s Kenne-

dyho chorobou spôsobené poruchou akti-

vácie satelitných buniek, ktoré majú kľúčový 

význam v procesoch opravy a prevencie 

svalového poškodenia. 

U jedného pa cienta z nášho súboru sme 

zistili známky poruchy neuromuskulárneho 

prevodu pri elektrofyziologickom vyšetrení 

(typický pokles odpovedí po repetitívnej sti-

mulácii) a liečebnom teste –  v úvode úprava 

ťažkostí pri farmakologickej liečbe a dlhodo-

bejší ústup ťažkostí po tymektómii. Koinci-

denciu geneticky verifi kovanej Kennedyho 

choroby s myastenickými príznakmi (únav-

nosť, pokles odpovede pri repetitívnej sti-

mulácii a zlepšenie únavnosti po venózne 

podanom edrofóniu) prvý krát popísali Ya-

mada et al v roku 1997 [10]. Vzhľadom ku chý-

bajúcej terapeutickej odpovedi na tymektó-

miu a podávanie pyridostigmínu per os, ako 

aj chýbaniu protilátok proti acetylcholíno-

vému receptoru, hľadali príčinu elektrofyzio-

logického nálezu pri repetitívnej stimulácii 

v procese chronickej denervácie a reinervá-

cie pri Kennedyho chorobe. Podobnú kazu-

istiku uvádza aj Stevic s kolektívom v roku 

2014 [11]. Napriek pozitívnej odozve na 

liečbu inhibítormi acetylcholínesterázy sa 

autori v súlade s nálezmi Inoueho et al [12] 

domnievajú, že podkladom pre patolo-

gické nálezy pri single fi ber elektromyogra-

fi i je pri Kennedyho chorobe znížená schop-

nosť motoneurónov k reinervácii, prípadne 

ich odumretie pred vytvorením terminál-

neho vetvenia. Boz et al [13] v roku 2007 re-

ferovali kazuistiku pa cienta s kolísavými pre-

javmi diplopie, ptózy a porúch prehĺtania 

a dlhšie trvajúcimi svalovými krampami. 

Elektrofyziologickým vyšetrením bola potvr-

dená porucha neuromuskulárneho prevodu, 

okulárne a bulbárne príznaky ustúpili po po-

daní inhibítorov acetylcholínesterázy. Ge-

netickým vyšetrením bola potvrdená poru-

cha typická pre Kennedyho chorobu. Autori 

stav uzatvorili ako prvý popis koincidencie 

okulárnej formy myasténie gravis a Kenne-

dyho choroby. Koincidenciu séropozitív-

nej myasténie gravis a Kennedyho choroby 

u jedného pa cienta popísali neskôr Jokela et 

al [14]. V prípade nášho pa cienta sa domnie-

vame, že vzhľadom ku terapeutickej odo-

zve a dlhodobému obdobiu remisie klinic-

kých príznakov po imunosupresívnej liečbe 

sa jedná o tretí popísaný prípad koinciden-

cie myasténie gravis a Kennedyho choroby.

Kennedyho spinálna a bulbárna atro-

fia je najčastejšou formou spinálnej musku-

lárnej atrofie so vznikom v dospelom veku. 

Typický vek začiatku jej príznakov je 

40 rokov, vyskytuje sa u mužov a začína naj-

častejšie slabosťou, fascikuláciami a kram-

pami na DK, predilekčne v pletencoch. Kli-

nické symptómy však môžu byť variabilné, 

na čo sme poukázali i v našej práci. Správna 

dia gnóza pomocou genetickej dia gnostiky 

je v dnešnej dobe dôležitá najmä pri odlí-

šení iných amyotrofií s výrazne horšou prog-

nózou, nakoľko účinnú liečbu Kennedyho 

choroby dnes nemáme k dispozícii. Klinické 

štúdie s leuprorelínom (release hormónom 

luteinizujúceho hormónu) a dutasteridom 

(inhibítorom 5-alfa-reduktázy) nepriniesli 

očakávaný efekt. Ako perspektívna sa uka-

zuje cesta farmakologickej aktivácie obran-

ných mechanizmov bunky –  molekulárnych 

chaperónov, ubikvitín-proteazomóvého sys-

tému a autofágie [15]. 
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