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KLINICKÝ OBRAZ SPINÁLNÍ SVALOVÉ ATROFIE V DĚTSKÉM VĚKU
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Klinický obraz spinální svalové atrofie 
v dětském věku

Clinical features of spinal muscular atrophy in children

Souhrn 
Spinální svalová atrofie (SMA) je neurodegenerativním onemocněním se ztrátou motoneuronů 

v předních rozích míšních. Hlavním klinickým příznakem je především proximální progredující 

svalová slabost. Klinický obraz zahrnuje dále respirační, gastrointestinální a nutriční komplikace, 

skoliózy, kontraktury. Nejčastější formou tvořící 95 % případů je autozomálně recesivní SMA 

spojená s mutací survival motor neuron (SMN1) genu. Jedná se o vzácné onemocnění s incidencí 

1 : 6 000 až 1 : 10 000 živých novorozenců. Klinický obraz zahrnuje široké spektrum postižení od 

imobilních novorozenců s časným úmrtím po dospělé pacienty s jen mírnou slabostí. Klasifi kace 

rozlišuje základní čtyři typy podle věku, ve kterém se objevily počáteční příznaky, a podle 

dosaženého motorického maxima. Současné možnosti terapie a multioborová péče významným 

způsobem mění průběh onemocnění, zlepšují předpokládané dožití a kvalitu života pacientů se 

SMA.

Abstract
Spinal muscular atrophy (SMA) is a neurodegenerative disease characterized by a loss of motor 

neurons in the anterior horn of the spinal cord and by resultant progressive, mainly proximal, 

weakness. A phenotypic spectrum includes pulmonary, gastrointestinal, nutritional complications, 

scoliosis and contractures. The most common form of SMA, accounting for 95% of cases, is 

autosomal recessive proximal SMA associated with mutations in the survival of motor neurons 

(SMN1) gene. It is a rare disorder with the incidence 1 : 6,000–1 : 10,000. The clinical spectrum 

ranges from early infant death to normal adult life with only mild weakness. SMA is classified into 

four types depending on the age of onset and highest level of motor function achieved. Actual 

treatment and multidisciplinary care change the course of the disease and improve life expectancy 

and quality of life.
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Úvod
Spinální svalové atrofie (SMA) jsou skupinou 

genetických nemocí s degenerací motoneu-

ronů předních rohů míšních a motorických 

jader hlavových nervů. Nemoc je nejčastěji 

způsobena mutací survival motor neuron 

genu (SMN1) na 5q13 chromozomu. 

Jedná se o vzácné onemocnění s inci-

dencí 1 : 6 000 až 1 : 10 000 živých novoro-

zenců s frekvencí nosičů 1 z 40. V ČR se ka-

ždoročně předpokládá narození 10 dětí se 

SMA. Tato incidence činí SMA druhým nej-

častějším vrozeným nervosvalovým one-

mocněním po Duchenneově svalové dys-

trofii. Nemoc bývala nejčastější příčinou 

úmrtí na vrozené onemocnění v kojenec-

kém věku [1,2]. 

Spinální svalová atrofie byla nejdříve po-

psána u případů dvou bratrů Guidem Werd-

nigem v roce 1891 a u dalších sedmi pří-

padů Johannem Hoffmannem mezi lety 

1893 a 1900. Ačkoliv se eponymum Werdnig-

-Hoff mannova nemoc stala označením pro 

těžkou infantilní formu SMA, jejich případy 

byly intermediální. První popis těžké infan-

tilní formy byl uskutečněn Sylvestrem v roce 

1899 a Beevorem v roce 1903. Lehčí formy 

SMA, u kterých zůstala schopnost stoje 

a chůze, byly popsány před rokem 1950 Wohl -

fartem, Fezem a Eliassonem a poté podrob-

něji Kugelbergem a Welanderovou. V roce 

1964 Dubowitz popsal fenotyp intermediál-

ního typu SMA II u 12 pacientů a rozlišil tři zá-

kladní typy SMA. 

Během dalších let probíhala kontroverze, 

zda infantilní, juvenilní a adultní formy SMA 

reprezentují jednu nebo více nemocí. 

V roce 1995 bylo zjištěno, že 95 % případů 

SMA nezávisle na typu je způsobeno ho-
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mozygotní delecí SMN1 genu na chromo-

zomu 5q13 [3]. Patogeneze je předmětem 

další části supplementa.

Klasifi kace 
V roce 1991 byla přijata Mezinárodním kon-

sorciem SMA klasifi kace SMA, která stanovila 

tři typy SMA založené na věku pacienta s po-

čátečními příznaky onemocnění a na nej-

vyšší úrovni motorických funkcí (tab. 1). Poz-

dější modifi kace přičlenila typ IV pro dospělé 

případy a typ 0 pro pacienty s prenatálním 

počátkem a úmrtím během týdnů až měsíců 

po narození. Typ SMA I byl subklasifi kován 

na typ Ia s novorozeneckým nebo antena-

tálním počátkem, typ Ib – typický m. Werd-

nig-Hoff mann s počátkem po novorozenec-

kém údobí – a Ic s pozdějším počátkem, se 

schopností sedu s oporou, lehkými bulbár-

ními a respiračními příznaky během prvních 

6 měsíců života. Klasifi kace rozlišuje typ IIIa 

s počátkem do 3 let věku a typ IIIb s počát-

kem po 3. roce věku [3,4].

Třebaže téměř 25 % pacientů nelze přesně 

klasifikovat, tato klasifikace zůstává rele-

vantní v genetické éře a poskytuje užitečné 

klinické a prognostické informace [3]. 

Klinická specifi ka typů SMA
SMA typ I – m. Werdnig-Hoff mann, infan-

tilní SMA, je těžkou a nejčastější klinickou 

formou. Vyskytuje se přibližně u poloviny 

pacientů se SMA. Obtíže jsou patrné již při 

narození nebo se vyvíjejí do 6 měsíců věku. 

V klinickém nálezu dominuje relativně 

rychle progredující hypotonie se svalovou 

slabostí, která vede k opoždění motorického 

vývoje a poruše držení hlavy při slabosti šíjo-

vého svalstva. Svalová slabost je symetrická, 

více vyjádřená na dolních končetinách a na 

proximálních svalech končetin. Děti nikdy 

nejsou schopny samostatného sedu. Šla-

chosvalové refl exy jsou nevýbavné. Posti-

žené svaly podléhají atrofi i, která bývá mas-

kována vrstvou podkožního tuku. Děti mají 

slabý křik a kašel. Fenotyp dítěte se ozna-

čuje jako fl oppy infant a je projevem časné 

generalizované hypotonie s typickou hyper-

abdukcí v kyčlích (obr. 1, 2). Na jazyku pozo-

rujeme atrofi i a fascikulace. Průběh je pro-

gresivní s prohlubováním motorického 

defi citu. Většinou zůstává částečně zacho-

valá motorika aker horních končetin. Díky 

tomuto je pacient často schopen ovládat 

elektrický vozík a PC. U dětí je nápadná dis-

krepance mezi chabou motorikou a dobrým 

sociálním kontaktem [1,2,5]. 

Slabost interkostálních svalů při relativ-

ním ušetření bránice vede k typickému 

bráničnímu paradoxnímu „abdominál-

nímu“ dýchání s břišní protruzí a k deformi-

tám hrudníku. Efektivitu ventilace výrazně 

ovlivňuje také skolióza, porucha polykání 

a gastroezofageální refl ux (GER). Slabost in-

spiratorních i exspiratorních svalů vede k hy-

poventilaci nejdříve ve spánku, slabému kašli 

s nedostatečnou expektorací a k poruše vý-

voje stěny hrudníku a plic s nízkou kapaci-

tou plic. Noční hypoventilace s hyposaturací 

a hyperkapnií progreduje do denní respi-

rační insufi cience, kterou dále zhoršují plicní 

infekce (obr. 3). Opakované respirační infekce 

zhoršují povšechnou svalovou slabost. 

Děti představují zvýšené riziko post-

anestetických komplikací, které vedou k pro-

dloužené intubaci, nozokomiálním infekcím, 

atelektázám, nutnosti tracheostomie a pří-

padně smrti [4]. 

Ke konci prvního roku života se u vět-

šiny dětí objevují potíže s příjmem potravy. 

Je nutné sondování, zavedení perkutánní 

gastrostomie (obr. 4). Bulbární dysfunkce 

u pacientů s těžkou slabostí vede k po-

ruše kousání, žvýkání, polykání a aspiračním 

pneumoniím. Snížený rozsah pohybů man-

Tab. 1. Klasifi kace SMA. 

Věk počátku potíží Nejlepší dosažená funkce Nejčastější věk dožití

SMA 0 prenatálně respirační podpora, ležící do 6 měsíců

SMA I 0–6 měsíců neschopen sedu bez opory do 2 let

SMA II do 18 měsíců neschopen samostatné chůze 3.–4. dekáda věku

SMA IIIa 18 měsíců až 3 roky schopen samostatné chůze většinou normální věk dožití

SMA IIIb po 3. roce schopen samostatné chůze
většinou normální věk 

dožití

SMA IV dospělý věk chodící normální věk dožití

SMA – spinální svalová atrofi e    

Obr. 1. Těžká hypotonie u kojence se SMA I.
Fig. 1. Severe hypotonia in an infant with SMA I.

Obr. 2. Floppy infant – SMA I.
Fig. 2.  A fl oppy infant – SMA I.
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dibuly omezuje otevírání úst a vede k pro-

dloužení doby jídla. Slabá stabilita hlavy je 

rovněž faktorem ovlivňujícím příjem stravy. 

Gastrointestinální problémy zahrnují také 

obstipaci, opožděné vyprazdňování ža-

ludku a GER. Bulbární potíže krmení vý-

razně prodlužují, zvýrazňují únavu a vedou 

k dušení a kašli během krmení. Opakované 

pneumonie jsou možným indikátorem 

aspirací.

Gastroezofageální refl ux je významným 

faktorem mortality a morbidity dětí se SMA. 

Může být spojen s aspirací a život ohrožují-

cími událostmi. Ně kte ré děti mohou odmítat 

jídlo pro obtížné polykání s následnou po-

ruchou výživy. Zpomalená peristaltika vede 

k obstipaci a vzedmutí břicha. Pacienti mají 

sklon k hypoglykémii a katabolizmu. Častá je 

porucha růstu [4].

Myokard a hladká svalovina jsou obvykle 

intaktní. Ušetřeny jsou okohybné svaly. Není 

přítomna mentální retardace a sfi nkterová 

porucha. Postižení senzitivních vláken nervů 

a porucha čití nejsou přítomny [4,5]. 

Častá je indikace operačního řešení pro-

gredující skoliózy nejdříve v předškolním 

věku, výjimečně v batolecím věku. Progre-

dují kloubní kontraktury. Většina dětí má za-

chovalou schopnost řeči. Pacienti mají nor-

mální intelekt, mnozí jsou schopni studia 

a alespoň částečného pracovního zařazení 

a ekonomické soběstačnosti. V ČR je to spíše 

výjimečné na rozdíl od pacientů v USA a zá-

padní Evropě [1,2]. U malé části pacientů pře-

devším se SMA typu 0 a I se mohou vyskyt-

nout postižení dalších orgánů jako mozku, 

srdce, cév a pankreatu s poruchou glukózo-

vého metabolizmu [5]. Hladina kreatinkinázy 

(CK) je většinou normální, ale může být i lehce 

zvýšena [5].

Celkem 95 % dětí bez ventilační podpory 

umíralo do 18 měsíců věku. Respirační in-

suficience a infekce jsou nejčastější příči-

nou úmrtí [2]. Tab. 2 shrnuje hlavní znaky 

SMA I. 

SMA typ II – intermediální a druhá nej-

častější forma SMA. Děti se během prvních 

6 měsíců života vyvíjejí většinou normálně. 

Rozvoj onemocnění nastává do 18. měsíce 

věku se zástavou a následnou regresí mo-

torického vývoje. Svalová slabost je symet-

rická a více vyjádřená na proximálních sva-

lech dolních končetin. Děti jsou hypotonické 

s hyporefl exií až arefl exií šlachosvalových re-

fl exů. Jsou schopny sedu bez opory, nikdy 

nejsou schopny samostatné chůze (obr. 5). 

Ně kte ré děti jsou schopny stoje ve stojanu 

nebo s ortézami. Je přítomné vysoké ri-

ziko rozvoje kloubních kontraktur a kyfo-

skoliózy (obr. 6). Hypertrofie lýtkových svalů 

není obvyklá. Typický je jemný třes aker hor-

ních končetin. Sérová CK může být lehce 

zvýšená [5]. Potíže s příjmem potravy jsou 

Obr. 4. 13měsíční batole (SMA I), terapie nusinersenem
od 3. měsíce věku, PEG od 1 rok věku. 
Fig. 4. A 13-month old child (SMA I), therapy with nusinersen 
from 3 months of age, PEG from 1 year of age.

Obr. 3. 5letá dívka (SMA I), umělá plicní ventilace nutná 
od 3 let věku. 
Fig. 3. A 5-year old girl (SMA I), ventilation necessary from 3 years 
of age.

Tab. 2. Hlavní příznaky spinální svalové atrofi e typu I.

Muskuloskeletální

rychle progredující, symetrická, převážně 

proximální slabost

hypotonie – fl oppy infant

dítě neschopno sedu

rozvoj kontraktur, skoliózy

Respirační

abdominální dýchání

deformity hrudníku

opakované respirační infekce

časná respirační insufi cience

Gastrointestinální

časná porucha příjmu potravy

gastroezofageální refl ux

aspirační pneumonie

Ušetřeno

relativně zachovalá hybnost aker končetin

normální intelekt

myokard, hladká svalovina, okohybné svaly

Prognóza 95 % dětí umíralo do 18 měsíců věku
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málo časté [3], ale někdy vedou k neprospí-

vání dětí (obr. 7). U jiných dětí je obezita při 

nízkém energetickém výdeji [4]. Někteří pa-

cienti mají rovněž brániční typ dýchání. Pa-

cienti mají sníženou efektivitu kašle a riziko 

zahlenění dýchacích cest [4]. S postupujícím 

věkem vzrůstá riziko respirační insufi cience 

s nutností podpory ventilace. Délka života 

je zkrácená. Celkem 70 % pacientů přežívá 

25 let [4]. Pacienti se většinou dožívají 4. de-

kády [7]. Tab. 3 shrnuje hlavní znaky SMA II.

SMA typ III – m. Kugelberg-Welander, ju-

venilní mírná forma s přežitím do dospělého 

věku. Z dětských forem SMA je nejméně 

častá. Klinicky se první potíže objevují po 

18. měsíci věku. Tíže fenotypu je velice varia-

bilní. Čím dříve se nemoc projeví, tím těžší 

Obr. 5. Batole se SMA II.
Fig. 5. A child with SMA II.

Obr. 6. 17letá dívka se SMA II. Výrazná dextrokonvexní skolióza 
Th-L páteře s rotací obratlů. Menší sinistrokonvexni zakřivení 
v kraniálni části Th páteře s rotací obratlů. 
Fig. 6. A 17-year old girl with SMA II. Severe dextroscoliosis of 
Th-L spine with vertebral rotation and smaller sinistroscoliosis 
of the cranial part of the thoracic spine with vertebral rotation.

Obr. 7. Chlapec se SMA II s poruchou 
výživy.
Fig. 7. A boy with SMA II and malnutrition. 

Tab. 3. Hlavní příznaky spinální svalové atrofi e typu II.

Muskuloskeletální

progredující symetrická převážně proximální 

slabost více dolních končetin

dítě schopno sedu bez opory 

neschopno samostatné chůze

vysoké riziko rozvoje skoliózy a kontraktur

Respirační
pozdější respirační insufi cience

snížená efektivita kašle

Gastrointestinální málo časté

Prognóza 70 % pacientů se dožívá 25 let
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je fenotyp. Děti jsou schopny samostatného 

stoje a chůze (obr. 8). Vedoucím počáteč-

ním příznakem je porucha chůze při syme-

trickém oslabení proximálních svalů dolních 

končetin. Často je přítomna pseudohyper-

trofie lýtkových svalů. Fenotyp onemocnění 

připomíná myopatii. U ně kte rých pacientů 

může být lehká elevace CK [5]. Častý je třes 

aker horních končetin. Progrese onemoc-

nění je pomalá. V pozdějších stadiích jsou 

přítomny kontraktury zejména lýtek a sko-

lióza. U ně kte rých pacientů se slabost ge-

neralizuje se ztrátou schopnosti samostatné 

chůze již během dětství. Respirační insufi -

cience s noční hypoventilací a bulbární sym-

ptomatologie jsou vzácné. Obezita je častá 

při nízkém energetickém výdeji [4]. Časté 

jsou bolesti svalů a kloubní hypermobilita. 

Délka života většinou není zkrácena [3,7].

Tab. 4 shrnuje hlavní znaky SMA III.

SMA typ 0 – tzv. fetální forma, v novější 

klasifi kaci odlišena od typu I, je nejtěžší for-

mou onemocnění s počátkem slabosti již 

prenatálně se slabými pohyby plodu nebo je-

jich absencí. Při porodu je patrna těžká gene-

ralizovaná hypotonie, velmi chudá spontánní 

hybnost a mnohočetné kontraktury. Brzy po 

porodu nastává respirační insufi cience. Bez 

umělé plicní ventilace většina dětí umírá 

v prvních týdnech až měsících života [2,3]. 

SMA typ IV má začátek v dospělosti a je 

předmětem další části supplementa.

Popsaný přirozený klinický obraz a vývoj 

pacientů se SMA se významně mění s roz-

vojem multioborové péče a inovativní tera-

pie. Více než 100 let od prvního popisu ne-

moci terapie zahrnovala hlavně podpůrnou 

a paliativní péči. Během posledních dekád se 

v souvislosti s proaktivní klinickou péčí a ze-

jména neinvazivní ventilací výrazně zlep-

šily možnosti řešení respiračních, nutrič-

ních, ortopedických a dalších problémů. 

Tento multioborový přístup, možnosti sym-

ptomatické péče, zavedení terapie ovlivňu-

jící splicing SMN2 genu a genová terapie 

významným způsobem mění přirozený prů-

běh onemocnění, zlepšují předpokládané 

dožití a kvalitu života dětských pacientů 

se SMA [1,8,9].

Non-5q varianty SMA 
Mimo uvedené typy SMA s vazbou na mu-

tace SMN genu existují tzv. varianty SMA 

(non-5q SMA). Jedná se o klinicky a gene-

ticky heterogenní skupinu nemocí s růz-

nými typy dědičnosti. Mimo časnou dener-

vaci, svalovou slabost a atrofie jsou přítomny 

i další abnormity jako artrogrypóza, růstová 

retardace, parézy bránice s časným respirač-

ním selháním, pontocerebelární degenerace 

a další. Slabost bývá častěji distální [1,2,10]. 

Popis této skupiny přesahuje rámec sdělení. 
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Obr. 8. Sestry (dvojčata) se SMA III.
Fig. 8. Sisters (twins) with SMA III.

Tab. 4. Hlavní příznaky spinální svalové atrofi e typu III.
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pomalu progredující porucha chůze

častá pseudohypertrofi e lýtek

později kontraktury a skolióza

Respirační noční hypoventilace vzácná

Gastrointestinální vzácné

Prognóza délka života nezkrácena
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