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Fibrilace komor - prvni klinicky projev
myotonické dystrofie
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Myotonicka dystrofie typ 1 (MD1) je autosomalné dominantni onemocnéni pricné pruhované i hladké svaloviny. Klinicka symptomato-
logie choroby zahrnuje nejen svalové projevy, ale dalsi pfiznaky prameni z postizeni zejména srdce, o¢i, centralniho nervového systému
nebo nékterych zlaz s vnitini sekreci.

V kazuistice je prezentovan chlapec, u kterého byla v 10 letech diagnostikovana asymptomaticka MD1. V dal$im obdobi pak nebyl nejen
neurologicky sledovan, ale ani nikdy kardiologicky vysetien. V 17 letech pfi sportu zkolaboval a byla u ného zaznamenana zavazna fibri-
lace komor. Nasledné byl chlapec komplexné vysetifen a jako prevence dal$i mozné dysrytmie mu byl zaveden implantabilni kardioverter
defibrilator. Sdéleni ma pfipomenout, ze svalova onemocnéni mohou mit i nékteré jiné, neziidka opomijené doprovodné projevy.

Kli¢ova slova: myotonicka dystrofie typ |, fibrilace komor, implantabilni kardioverter defibrilator.

Ventricular fibrillation as an initial clinical manifestation of myotonic dystrophy

Myotonic dystrophy type 1 (MD1) is an autosomal dominant disease affecting both striated and smooth muscle. Clinical symptomatology
of the disease includes not only muscular manifestations but also other symptoms resulting, in particular, from the involvement of the
heart, eyes, central nervous system or some endocrine glands.

A case report is presented of a boy who was diagnosed with asymptomatic MD1 at the age of ten years old. In the subsequent period,
he had not been under neurological observation and had never undergone cardiological evaluation. At the age of 17, he had collapsed
during sports and was found to have severe ventricular fibrillation. Subsequently, the boy underwent a comprehensive evaluation and
had an implantable cardioverter-defibrillator inserted as a prevention of further possible dysrhythmia. The paper aims to point out that

muscular diseases may involve some other, not uncommonly neglected accompanying symptoms.

Key words: myotonic dystrophy type |, ventricular fibrillation, implantable cardioverter-defibrillator.

Uvod

U nemoci postihujicich kosterni, ale i hladké
svaly je nezbytné pamatovat také na postizeni
svaloviny srdecni. Zejména pak proto, ze ¢asto
stupen postizeni kosternich svall neodpovida
rozsahu poskozeni tkdné myokardu. Klinicky
vyznamnou skutec¢nosti u téchto nemocnych
je vysoka dispozice k rozvoji fatélnich poruch
srdec¢niho rytmu, respira¢ni insuficience a sva-
lové slabosti. K manifestaci zejména dysrytmif
dochazi snadno predevsim v souvislosti s ne-
vhodné vedenou celkovou anestezif, ale mohou
se objevit také pfi zvysené pohybové aktivité
nebo zcela spontanné.

Kazuistika

V rodinné anamnéze naseho pacienta
dominuje neurologické postizeni jeho sestry.
V batolecim véku byla u ni s vyuZitim metod
molekularni genetiky diagnostikovana klinic-
ky symptomatickd myotonicka dystrofie typ 1
(MD?1). V souvislosti s timto onemocnénim bylo
provedeno genetické vysetienf ostatnich rodin-
nych pfislusnikt a MD1 byla prokazana u div¢ina
tehdy desetiletého bratra a také u matky obou

déti; na rozdil od divky byla MD1 u jeji matky
a bratra zcela asymptomaticka.

V hochove osobni anamnéze nejsou zadné
pozoruhodné Udaje, jeho pohybovy vyvoj byl
hodnocen jako normalni. Naopak vyvoj dusevni
byl hodnocen jako opozdény, véetné feci, kterd
byla zpomalend a obtizna. Chlapec proto zacal
od ctvrté tiidy navstévovat zvlastni Skolu. S od-
stupem tff let od stanoveni diagnézy MD1 bylo
u hocha provedeno EMG vysetrenti, které potvr-
dilo zmény odpovidajici této nemoci. V dalsim
obdobi viak chlapec nebyl nikde neurologicky
sledovan, ani u ného nebyla provedena zadna
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odborna vysetieni (napf. kardiologické, endo-
krinologické). Po ukoncenfi zékladniho vzdélani
se chlapec zacal ve specidlni skole pripravovat
v oboru pomocné kuchafské prace.

Ve véku sedmndcti let u néj nahle pfi spor-
tovni ¢innosti doslo k bezvédomi. Privolana
Rychla zdravotnickd pomoc (RZP) zachytila
na EKG hrubovinnou fibrilaci komor (obrézek 1),
v ramci prednemocnic¢ni Iékarské péce byla u pa-
cienta provedena defibrilace, intubace a zaha-
jena uméld plicni ventilace. Po nasledném krat-
$im pobytu na anesteziologicko-resuscitacnim
oddeélenf bylo u chlapce provedeno celkové

Obrdzek 1. EKG pri pfijezdu RZP — fi
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vysetfen( cilené zaméfené na organové systémy,
které byvaji u DM1 postizeny. Strukturované
zavery téchto vysetreni byly nasledujict:
Neurologie — pacient ma jasné vyjadren kla-
sicky fenotyp svalové myotonie s facies myotonica
(obrazek 2) a dystrofickym habitem (télesnd hmot-
nost49kg, télesna vyska 169,5cm, BMI 171). Pfi EMG
byl prokdzan nalez myogennich potenciallia myo-
tonickych vybojl, které jsou typickymi koreldty
DM1. Magnetické rezonance mozku objektivizovala
mnohocetnd drobnd subkortikalné ulozend loziska
demyelinizace v obou frontélnich lalocich.

Obrdzek 2. Fotografie chlapce (uvefejnéni se sou-
hlasem matky)

Endokrinologie — bohatéd sekundarizace
PH4, G4; obé varlata mékci konzistence a men-
siho objemu (podle ultrazvukového vysetrent
mélo levé varle objem 3,1 ml, pravé 4,2 ml), hyd-
rokéla vpravo, oboustranna cystis epididymis.
Vysetien( Sirsiho spektra sérovych hladin hor-
mont neprokdzalo zédné abnormity, podob-
né také nebyla prokdzéna porucha glukézové
tolerance.

Oc¢ni vysetreni — nalez normalni.

Kardiologie — na klidovém EKG byla pfi-
tomna sinusova bradykardie 42/min. a hrani¢ni
hodnota intervalu PQ 0,20 sec (norma 0,20). Pri
24hodinovém monitorovani EKG byl pfitomen
trvale sinusovy rytmus s nizsim frekvencnim
profilem — prlimérnéa frekvence byla 59/min.
(norma 73 £ 9). Pfi ultrazvukovém vysetfen(
srdce nebyla prokdzéna 7adnd abnormita ana-
tomicka ani funkeni. Béhem zatéZové ergome-
trie byla zaznamendéna pfimérend frekvencni
a tlakova reakce na zatéz. Vzhledem k malignf
arytmii zachycené na EKG posadkou RZP byla
po konzilidrnim vysetfeni u chlapce doporu-
¢ena implantace kardioverteru defibrildtoru
(ICD), a to jako prevence mozné dalsi zdvazné
dysrytmie. Do operac¢né vytvorené kapsy pod
levym m. pectoralis major byl implantovan ICD
typ Medtrinic Secura s elektrodou umfsténou
v hrotu pravé srde¢ni komory. Po propustént
z0stava pacient v trvalém sledovani vsech uve-

denych odbornostf a je prozatim bez jakékoli
farmakoterapie.

Diskuze

MD?1 (m. Curschmann-Batten-Steinert, OMIM
160900) je autosomadlné dominantné dédicné
multisystémové onemocnéni. Choroba je zpUso-
bena zvysenim poctu trinukleotidovych repetic
cytosin-tymin-guanin (CTG) na DMPK genu pro
serin/threonin myotonin-proteinkindzu (chro-
mozomalni lokus 19913.2-q13.3) (1). U zdravych
jedincl je pocet CTG sekvenci 5-27, u paci-
entl s MD1 je udavéano 50-20000 sekvenci.
Cim vy33i je pocet repetic, tim ¢asnéji se MD1
manifestuje, ma vyraznéjsi progresii casnéjsf
umrti. Pfi pfenosu z generace na generaci pocet
CTG trinukleotid( stoupd, ¢imz je vysvétlova-
na manifestace onemocnéni v casnéjsim véku
(anticipace). Onemocnéni patff mezi choroby,
u kterych se uplatiiuje geneticky imprinting,
tj. pfi pfenosu od matky se frekvence trinu-
kleotidl zvysuje, prenos vétsich CTG komplexd
od postizenych otcll je potlacen. Zvazovanymi
patogenetickymi mechanizmy vzniku myotonie
jsou nadmeérna exprese draslikového kanalu a/
nebo zvyseni vodivosti buné¢né membrany pro
sodik. Prevalence MD1 se odhaduje pro Evropu
kolem 4/100000, v USA asi 13/100000. Klinicka
manifestace MD1 predstavuje urcité kontinuum
od formy lehké az po tézkou a déli se na ¢as-
te¢né se prekryvajici 3 formy: mirnou, klasickou
a kongenitdlni (2).

Mirnd forma choroby je vétsinou charak-
terizovana nevyraznou myotonif a kataraktou,
u ¢asti nemocnych byva také diabetes mellitus.
Pokud nejsou tito jedinci cilené vysetiovani napf.
pro pozitivni anamnestické Udaje, pak vetsinou
ani o svém postizeni nevi.

Klasicka forma miva obvykle 100-1500CTG
repetic. Klinické projevy Ize rozdélit na neuro-
muskuldrni a orgdnové/systémové abnormity.
Neuromuskularnimi pfiznaky jsou kombinace
predilekéné distalni svalové slabosti (s oslabe-
nim dorzalnf flexe nohy a poruchami chlize,
s oslabenim dlouhych flexorl prstd a obtizemi
s jemnymi pohyby ruky), myotonie (perzistujici
svalové kontrakce a zpomalend dekontrakce
projevujici se na zacatku pohybu, kterd se rozcvi-
Cenim zmensuje a mizi) (3) a slabosti hladkého
svalstva v gastrointestindlnim traktu. K neuro-
muskuldrnim priznakdm patfi také typicka facies
myotonica — vystouplé celo, predevsim v do-
spélosti frontdlni ples, ptdza, atrofie maseterd,
sternokleidomastoidel a svall temporalnich
(4). Z organovych/systémovych abnormit jsou
u klasické formy MD1 popisovény projevy srdec-

Sdéleniz praxe | 337

ni (pfevodni poruchy, srdecnf selhanf, prolaps
mitralni chlopné), respiracni (snizenf rezistence
na hypoxii, hypoventilace), endokrinni (diabetes
mellitus, hypogonadizmus, hyperparatyreoidiz-
mus), gastrointestinéIni (dysfagie, prajmy, zacpa,
cholelitidza), o¢ni (katarakta, pigmentova retino-
patie, snizeny nitroocnf tlak), kostni (vystouplé
Celo, mald sella turcica, gotické patro) a poruchy
centrdlniho nervového systému (zmény osob-
nosti, kognitivni deficit, hypersomnie, zmény
bilé hmoty, korova atrofie).

Kongenitélni forma onemocnéni se vyskytu-
je u déti matek s klinicky manifestni MD1. Castym
prenatdlnim nalezem byva polyhydramnion
a déti se rodi s nizkou porodni hmotnosti. U di-
téte zpocatku vidime zcela odlisné symptomy,
nezjsou zjevné u matky. Vedoucim pfiznakem je
difuzni svalova hypotonie (,floppy infant”) se sla-
bosti obli¢ejového svalstva, s hornim rtem tvaru
obraceného V" (nékdy oznacovano jako ,rybf
Usta”) a s poruchami sani. Pfi postizeni dychacich
svalll se vyskytuje respira¢ni insuficience s po-
mérné vysokou mortalitou. Mentalnf retardace
je popisovéna u 50-60% déti s kongenitalnf
formou MD1 a je pravdépodobné kombinaci
pfimého efektu genetické mutace a hypoxické-
ho postizeni pfi respira¢ni insuficienci.

ZvI&stni pozornost u viech tif forem MD1
je tfeba vénovat poskozeni myokardu, nebot
vcasna detekce muze pfispivat ke snizeni mor-
bidity a pfedevsim pak mortality téchto nemoc-
nych. Rizikovymi faktory pro postizenf srdce jsou
muzské pohlavi, vyssi vék a délka CTG triplet(.
Podkladem kardidlni léze je fibréza, hypertro-
fie myocytd a tukova degenerace prevodniho
systému, zejména sinoatridlniho a atrioventri-
kuldrniho uzlu, Hisova svazku a Purkyriovych
vldken (5). Degenerativni zmeény jsou pfitomny
i ve svaloviné predsini a komor, ale jejich progre-
se v symptomatickou kardiomyopatii je vzacna.
N&hlé umrti byva zplsobeno komorovymiaryt-
miemi nebo kompletnim AV blokem. K ndhlé
smrti viak mize u nékterych pacientl dojit
iv pfipadech AV bloku I. stupné. Literdrni sdélenf
uvadeji familidrni tendenci k rozvoji srdec¢nich
arytmif (5). U vétsiny dospélych jedincd je pro-
kazovéno abnormni EKG, nejcastéji atriovent-
rikuldrni blok I. stupné a blokady Tawarovych
ramének. Pfevodni poruchy srde¢niho rytmu
pak mohou vyustit v kompletni srde¢nf blok
s potfebou kardiostimulace (6). Rada odbornych
spolecnosti ve svém konsenzu z roku 2002 do-
porucuje u svalovych dystrofii zvazit zavede-
ni trvalé stimulace jiz pfi ndlezu AV blokady
. stupné (7). Asi 1/3 pacientt vsak zmird nahlou
smrti, nezfidka i v relativné mladém véku a pfi
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minimalnim neurologickém deficitu a navzdory
provedené kardiologické intervenci (8).

Typickd myotonie se nikdy nemanifestuje
pred 3.-4. rokem Zivota. Myotonicky vzorec
v EMG se objevuje pfevazné azv 2. dekadé zi-
VOta, a proto je u kongenitalni formy nalez pfi
tomto vysetieni nespecificky a vétsinou nevede
k diagnoze. Diagndéza nemoci byvé stanovena
podle klinického obrazu, v pozdéjsim veéku pak
i s vyuzitim EMG nalezu. Presveédcivy diagnos-
ticky zavér umoznuje DNA analyza s detekcf
expanze CTG trinukleotidovych repetic DMPK
genu (1).

KauzaInf [é¢ba MD1 neexistuje. Sympto-
maticky jsou z neuromuskuldrnich projevi
ovlivnitelné myotonické, nikoli dystrofické pro-
jevy. U¢inné jsou léky, které ovlivauji sodikovy
kanal a vedou ke snizenf excitability bunécné
membrany; takovymi farmaky jsou napf. mexile-
tin, fenytoin nebo karbamazepin. Potencialnimi
vedlejsimi ucinky této lé¢by jsou poruchy srdec-
niho rytmu. U pacientd s myotonickou dystrofif
mUze podani sukcinylcholinu v rdmci celkové
anestezie vyvolat téZzkou myotonni reakci s ne-
bezpecim perzistujici respira¢ni insuficience.
Sukcinylcholin proto nesmi byt témto pacientdm
podan! Lécba jinych orgdnovych/systémovych
projevl onemocnéni (napt. katarakty, diabetes
mellitus, hypogonadizmu atd.) se nelisi od Iécby
jedinct bez MD1.

Nemocnis MD1 by méli byt vzdy komplex-
né vysetfeni a soustavné sledovani. Minimalné
jedenkrat ro¢né ma byt provedeno EKG a vyset-

feny sérové koncentrace glukdzy i pfislusnych
hormon.

S pfihlédnutim k uvedenym udajdm byla
tedy u naseho pacienta sice MD1 diagnostiko-
vana vcas, ale zcela doslo k selhani jeho dalsiho
soustavného sledovani, a to nejspise v dUsledku
podcenéni/opomnénti, Zze svalova onemocnénf
mohou byt provadzena klinicky némym kardial-
nim poskozenim. Prakticky jen véasnym a Uspés-
nym zdsahem RZP doslo u chlapce k zachrané
Zivota. Pro Uplnost vsech informacf jesté dopl-
nujeme, Ze hochova matka s pfibyvajicim veé-
kem subjektivné intenzivnéji vnima myotonické
projevy nemoci, potize ma zejména pfi jemnych
pohybech rukou. Chlapcova sestra byla od sta-
noveni MD1 komplexné sledovéna, ma vyrazné
opozdény motoricky vyvoj a od Sesti let véku je
upoutana na invalidni vozfk.

Zavér

Postizeni srdce a pfip. vznik zdvaznych dys-
rytmif je ¢asto u pacientd s rdznymi formami
myotonie podcenovano. KardidIni symptoma-
tologie byva obvykle prekryta dominujici sym-
ptomatologif neurologickou nebo pro nevy-
jadfené neurologické projevy je kardiologické
vysetfenf opomijeno. Je to viak pravé postizeni
srdce, které maze zvysovat mortalitu i morbiditu
a vyrazné nepfiznivé ovlivnit prabéh viastniho
neurologického onemocnéni. Je proto nezbytné
pamatovat na moznost postizeni srdce u neu-
romuskuldrnich poruch, nebot jen tak mohou
byt odhaleny klinicky asymptomatické formy
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pfislusné neurologické choroby a v¢as mze
byt zahdjena odpovidajici é¢ba. Nutnym poZa-
davkem u téchto pacientl je jejich dlouhodoba
a multidisciplinarni dispenzarizace.
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