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Definicia

* Kennedyho choroba, tiez znama ako bulbospinalna muskularna atrofia je

- vzacne X viazané recesivne ochorenie postithujice motorické neurdny.

Prejavuje sa proximalnym a bulbarnym svalovym ubytkom.

* Epidemiolégia: prevalencia 1/30000 narodenych chlapcov




Klinicky popis ochorenia

®* (Ochorenie sa vo vacsine pripadov zacina prejavovat’ medzi 30. a 60. rokom

nezretel'na re¢. S postupom choroby sa zacina objavovat’ celkova slabost’,
ubytok koncatinovych a bulbarnych svalov, objavuje sa dysarthria, dysphonia,
zvesena Celust’, ubytok jazyka, problémy so Zutim a prehltanim a obmedzena
mobilita. Intelektualne schopnosti nie si chorobou zasiahnuté. V konecnom
stadiu pacient nedokaze prehltat’ a dychat’. Neneurologické priznaky su
gynekomastia a hypodonadizmus (problémy s plodnost’ou).

- zivota. Zacina sa prejavovat’ ako tremor, kfce a zasklby svalstva, unava,




Diagnostika

* Zvysené hladiny kreatinin-kinazy, progesteronu, testosteronu, folikuly
- stimulujiceho hormoénu, luteinizacného hormonu, spomalenie nervového

vedenia, znizenie amplitudy nervového akéného potencialu, akutna alebo
chronicka denervacia, mézu byt’ zaznamenané elektromyografom alebo z

genetického vysSetrenia.




Etiologia

* Ide o ochorenie s recesivne X viazanou dedicnost’ou. Pri¢inou ochorenia je
expanzia CAG tripletov, ktoré koduju polyglutaminovy retazec na 1. exone
- génu androgénového receptoru.Vel'kost” repeatov CAG u BSMA je to 40—062.
Gén je umiestneny na X chromozéme v lokuse Xpl12-21. Protein
androgénového receptoru je liganddependentny jaderny transkripcéni faktor a
ma vyznam pro rast dendritiov a prezitie buniek, jeho ligandom je
testosteoon.

* Degeneracia proteinu androgenového receptoru sa zrejme podiel’a na
neurodegenerécii.




Prognoza

* Progresia ochorenia je
pomal4, asi 1/3
pacientov po 20. rokoch
kondi na voziku, preto

ma len slaby vplyv na

skratenie zivota
pacientov.
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