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Větší děti od 3 let věku, adolescenti a dospělí

Klinický obraz 

 proximální symetrická svalová slabost více vyjádřená na DK než HK, 

hypo-, arefl exie, 

může být třes aker HK, kontraktury Achillovy šlachy, lehká pseudohypertrofi e lýtek, skolióza

Pomocná vyšetření 

CK – normální či max 10× nad normu 

EMG – v jehlové EMG je typický nález redukce interferenčního vzorce, akční potenciály mají vyšší amplitudu a prodlouženou dobu trvání

genetické testování 

test na delece SMN1 genu

genetické testování – test na průkaz delece 7. exonu SMN1 genu

0 kopií homozygotní delece SMN1 genu

stanovení počtu kopií SMN2 genu potvrzena diagnóza 5q SMA

nalezení mutace nenalezení mutace

1 kopie 

sekvenace SMN1 genu

2 kopie 

jiné NM onemocnění  

Kojenci a malé děti do 3 let

Nejdůležitějšími diagnostickými kritérii jsou klinický obraz a anamnestická data o opožděném motorickém vývoji či ztrátě již nabytých 

motorických dovedností při dobrém sociálním kontaktu a normálním psychickém vývoji.    

typický klinický obraz – generalizovaná hypotonie,

 symetrická svalová slabost s maximem proximálně, 

arefl exie,  

slabost dechových svalů s relativně zachovanou funkcí bránice – slabý pláč a kašel, zvonovitý tvar hrudníku, paradoxní dýchaní,

bulbární denervace – obtížné krmení a poruchy polykání, fascikulace jazyka 

genetické testování – test na průkaz delece 7. exonu SMN1 genu

EMG vyšetření není nutné 

provádět

0 kopií  homozygotní delece 7. exonu SMN1 genu

  vždy nutné vyšetřit i počet kopií SMN2 genu potvrzena diagnóza 5q SMA

nalezení mutace nenalezení mutace

1 kopie 

sekvenace SMN1 genu

2 kopie 

jiné NM onemocnění  
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