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P. Ridzon (2016) publikoval v Neurologii pro
praxi 2016; 17(6): 359-361 strucny, ale kvalitny
prehladovy ¢ldnok ,Kennedyho nemoc (bul-
bospinalni svalova atrofie)”. Spinalna a bulbarna
muskuldrna atrofia (SBMA - Kennedyho cho-
roba) je hereditarne ochorenie s dedi¢nostou
viazanou na X chromozém. Manifestuje sa
v dospelom veku a je spdsobené zmnozenim
trinukleotidovych repeticii v géne pre androgé-
novy receptor.V podkapitole ,Epidemiologie” P.
Ridzon spravne konstatuje, Ze vo svete ani u nas
neboli realizované podrobné epidemiologické
studie, incidencia je nizka a prevalencia je len
odhadovana. P. Ridzor vo svojom ¢lanku uvad-
za, 7e na Slovensku bolo v Neuromuskuldrnom
centre Neurologickej kliniky SZU v Bratislave v ro-
koch 1990-2013 vedenych 17 pacientov (Cibulcik
et al, 2015). Dalsie informéacie o epidemiologii
SBMA v SR autor neuviedol. Dovolujeme si kon-
Statovat, Ze praca Cibulcika et al. bola klinickou
a elektromyografickou studiou len ¢asti paci-
entov s Kennedyho chorobou, ktori su evido-
vani v Centre pre neuromuskuldrne ochorenia
(CNMO) a v registri SBMA v SR.

Register SBMA sa v SR vytvdral od roku 1990.
Jeho vytvéranie ulahcil fakt, Zze velka vacsina
pacientov bola klinicky zachytend v bratislav-
skom CNMO s celoslovenskou poésobnostou
aich diagndza definitivne potvrdend moleku-
larno-genetickym vysetrenim v Ustave lekér-
skej bioldgie, genetiky a klinickej genetiky alebo
v Laboratdriu lekarskej genetiky Alpha medical,
s. 1. 0, Bratislava. Iné pracoviskd na Slovensku
DNA diagnostiku Kennedyho choroby nevy-
kondvaju. Na Slovensku sa nédm podarilo kon-
stituovat prvy narodny register SBMA, v inych

krajindch doteraz vytvoreny nebol. O epide-
mioldgii aj o genetickych, klinickych a labora-
térnych aspektoch Kennedyho choroby sme
v roku 2016 publikovali dve préace. Zelinkova et
al. (2016) referovali o molekuldrno-genetickej
diagnostike u 40 pacientoch so SBMA, ktori boli
diagnostikovani v rokoch 1990-2014. Spalek et
al. (2016) referovali o genetickych a klinickych
charakteristikdch Kennedyho choroby a o jej epi-
demioldgii. K 31.12.2015 bolo v SR evidovanych
46 pacientov, prevalencia ochorenia bola 8,5/
milién populécie. V tomto prispevku mézeme
konstatovat, Ze za rok 2016 pribudli dalsi 4 pa-
cienti so SBMA a prevalencia ochorenia k 31. 12.
2016 stupla na 9,3/milién populdcie. Priemerny
vek muzov pri vzniku klinickych tazkosti bol 42,9
+ 7,7 rokov, pri urceni diagnézy 52,4 + 9,3 rokov.
Oproti minulym rokom sa vek pacientov pri ur-
¢eni diagndzy SBMA znizuje. V minulosti bola
Kennedyho choroba spravidla diagnostikova-
nd u muzov s rozvinutym typickym klinickym
fenotypom. Nielen podla nasich skisenosti, ale
aj podla Finsterera a Soraru (2016), sa SBMA dia-
gnostikuje uz v nizsich vekovych skupinach pri
inicidlnych klinickych tazkostiach, ktorymi mozu
byt len svalové krce, fascikulacie, akény tremor.
Typické priznaky rozvinutého $tadia SBMA slabo-
st a atrofie proximalneho svalstva, dysartria, dys-
fagia a gynekomastia nemusia byt v inicidlnych
fdzach ochorenia vzdy zjavné. Ojedinele moze
byt prvym priznakom SBMA zvysend hladina
kreatinkinazy v sére (Finsterer et Soraru, 2016).
K dobrému podchyteniu SBMA v SR prispel aj
relativne vysoky zachyt 17 prenasaciek a ochota
pribuznych podrobit sa DNA diagnostike vo
vcasnych stadidch ochorenia.
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V zahrani¢nych centrach su patomechaniz-
my SBMA extenzivne vysetrované a do urcitej
miery boli objasnené, ale doteraz nie je k dis-
pozicii ziadna Uc¢inna lie¢ba ani relevantné epi-
demiologické udaje o SBMA. Preto v roku 2016
z niekolkych centier vzisla iniciativa, aby sa kon-
stituovala European Registry and Biorepository
for Patients with Spinal and Bulbar Muscular
Atrophy (D. Pareyson et al., 2016). Ciele tohto me-
dzindrodného registra su: definovat prirodzeny
vyvoj ochorenia, zistit jeho epidemiologické pa-
rametre, Standardizovat starostlivost o pacientov
50 SBMA, poskytovat informacie o pokrokoch vo
vyskume a o prebiehajucich klinickych $tudiach.
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