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Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie (EDMD) patfi k vzacnym genetickym one-
mocnénim, kde je hlavni pfi¢inou porucha gent kédujicich jaderné membranové
proteiny. Neurologické pfiznaky byvaji méné vyjadiené a jsou i pro pacienty méné
limitujici. Naopak dominujici jsou kardialni pfiznaky s poruchami tvorby a pfevodu
vzruchu (sick sinus syndrom, AV blokady, siflové arytmie) ¢i vyskytem dilataéni
kardiomyopatie. Tyto projevy jsou klinicky zdvaznéjsi a je nutné na né u pacientd
s EDMD myslet. V ¢lanku uvadime soubor deseti nemocnych s EDMD, kde pouka-
zujeme na rdznorodost a zavaznost kardiadlnich obtizi véetné nutnosti dlouhodobé
dispenzarizace v ramci multidisciplinarniho tymu.
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Severity of cardiac involvement in Emery-Dreifuss muscular dystrophy

Emery-Dreifuss muscular dystrophy (EDMD) belongs to a rare genetic diseases with
disturbances of the genes encoding nuclear membrane proteins. Neurological symp-
toms are less pronounced and not too limiting for EDMD patients; however, dominant
cardiac symptoms with conduction impairment (AV block, atrial arrhythmias) and/or
cardiomyopathy are the most serious manifestations of EDMD. We present 10 patients
with EDMD, pointing out the variability and severity of cardiac problems, including
long-term medical care within the approach of the multidisciplinary medical team.
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Emeryho-Dreifussova svalova dystro-
fie (EDMD) je skupina vzacnych geneticky
podminénych svalovych onemocnéni, kterd
jsou zplGsobena poruchami gent kédujicich
jaderné membranové proteiny (Muchir et
Worman, 2007). Ma typickou triddu klinic-
kych ptiznakd: 1) svalovou dystrofii (zejmé-
na v skapulo-humero-peronealni distribu-
ci), 2) svalové kontraktury (lokty, Achillova
slacha), 3) kardialni obtize (kardiomyopatie,
poruchy srde¢niho rytmu). Srde¢ni postize-
ni se nachéazeji téméf u viech nemocnych
a jsou nejzavaznéjsim priznakem EDMD.
Jde o poruchy tvorby a pfevodu vzruchu
— sick sinus syndrome, AV blokady, siriové
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arytmie (fibrilace sini, flutter sini aj.) ne-
bo dilata¢ni kardiomyopatie. V dlsledku
dysfunkce levé komory muize dojit u paci-
entl s mutaci LMNA k srde¢nimu selhani,
coz patii k zdvaznym pfi¢indm mortality
(Marchel et al., 2021).

Z neurologického hlediska je mozna
pouze symptomaticka |é¢ba, spojena s re-
Zzimovymi opatfenimi, zejména se dopo-
rucuje dlouhodoba rehabilitace, vhodné
podpurné pomucky apod. Nezbytné je také
genetické poradenstvi. Posouzeni kardiolo-
gického rizika je z hlediska lIéc¢by a dalsiho
managementu péce o nemocné s EDMD nej-
dilezitéjsim momentem.
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