) HLAVNIi TEMA

\VAZNOST KARDIALNIHO POSTIZENI U EMERYHO-DREIFUSSOV

Cilem nasi prace je na nasem souboru
deseti nemocnych s EDMD poukdzat na roz-
manitost kardialnich obtizi véetné zavaznosti
postizeni, vhodné 1é¢by, nutnosti dlouhodobé
dispenzarizace a posileni vzajemné spolupra-
ce mezi neurology a kardiology.

Material a metodika

V letech 1995-2023 jsme vyS3etfi-
li v Neurologické ambulanci Nemocnice
Pardubice a na Neurologické klinice 3. LF UK
a Fakultni nemocnice Kralovské Vinohrady
celkem deset osob s EDMD (5 zen, 5 muzd, ve
vékovém rozmezi 28-57 let). U viech nemoc-
nych jsme odebrali osobnia rodinnou anam-
nézu, provedli klinické neurologické vysetfeni,
doplnili kardiologické vysetieni véetné EKG
a echokardiografie. Pacienti podstoupili také
genetické vysetieni.

Vysledky

Charakteristika souboru z hlediska po-
hlavi, véku, genetickych nalez(, klinického
neurologického obrazu a kardiologickych
nalezl je uvedena v tabulce 1. Neurologické
obtize byly u celého souboru malo vyjadiené
(kromé pacienta ¢. 4). U ¢tyf nemocnych byl
implantovan kardiostimuldtor nebo kardiover-
ter/defibrilator. Kardialni selhdni bylo zjisténo
u ¢tyf nemocnych (pacienti €. 1, 3, 7, 9). Ctyii
nemocni méli zachycené arytmie (prevodni
poruchy a fibrilace sini ¢i jejich kombinace).
U jedné osoby se vyskytla cévni mozkova pfi-
hoda v povodi a. cerebri media vpravo s téz-
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kym rezidudlnim neurologickym deficitem.

Jeden pacient mél infarkt myokardu.
Detailnéji popisujeme z kardidlniho hle-

diska ¢ytfi naSe nemocné (¢. 1, 3,7,9), u nichz

doslo ke kardidlnim projeviim v mladsim véku.

B Pacientka ¢. 1 je 45letd Zena, které byla
ve 34 letech diagnostikovana AV blokada
Ill. stupné se subjektivnimi projevy ob-
¢asné poruchy rytmu, které se projevo-
valy presynkopami, dusnosti, celkovou
slabosti. Pro tento nélez ji byl implantovén
dvoudutinovy kardiostimulator.

B Pacientka ¢. 3 je 50letd Zena, kterd byla
ve 47 letech vysetfovana pro fibrilaci sinf
(dle holterovské monitorace s pomalou
komorovou odpovédi pfi intermitentni
AV blokadé Ill. st). V té dobé prodélala
dvakrat netransmuralni infarkt myokardu
a tfikrat drobné ischemické ataky z obou
mozkovych hemisfér, pravdépodobné kar-
dioembolizaé¢ni etiologie. O rok pozdéji
se objevila masivni embolie do a. cerebri
media vpravo s tézkou levostrannou he-
miparézou. V terapeutickém postupu byla
provedena dekompresni hemikraniekto-
mie. Po rehabilitaci byl u nemocné implan-
tovan kardioverter-defibrildtor a nasazena
antikoagula¢nilécba (dabigatran). Nyni je
schopna chiize s malou dopomaoci, hovori
spravné a pres tézsi strukturdlni zmény
mozku nema vyraznéjsi klinické obtize.

B Pacientka ¢. 7 je 57letd Zena, u které byla
v 1. 2016 zjisténa fibrilace sini. O dva roky
pozdéji provedené echokardiografické

Tab. 1. Soubor nemocnych s EDMD z hlediska pohlavi, véku, genetickych ndlezd, klinického neurolo-

gického obrazu a kardiologickych ndlezt

Cislo | Pohlavi Vék Klinicky syndrom | Dilatace | Arytmie | Selhani Implantace KS
/genetika LK srdec¢ni ¢ilcb
Vanamnéze
1 7 45 stfedni/LMNA ano AV blok ano KS
I, st.
2 7 (dcera) 28 stfedni/LMNA ano ne ne ne
3 7 50 lehky/LMNA ano AVblok  |ano ICD
lll.st.a FS
4 M (syn) 31 t673I/LMNA ne ne ne ne
5 M (syn) 29 ne/LMNA ne ne ne ne
6 M 52 stredni/FHL 1 ne ne ne ne
7 7 57 stredni/PLEKHK ano AV blokIl. | ano KS
ill.staFS
8 7 (dcera) 29 norma/PLEKHK ne ne ne ne
9 37 stredni/LAMA4 tézka AV blok ano ICD
Il. st
10 M 42 stfedni/emerin ano FS ne ne

Pozn.: KS — kardiostimuldtor, ICD — implantabilni kardioverter-defibrildtor, Z - Zena, M — muz, FS — fibrilace sini,
LK - levd komora srdecni
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vysetieni prokazalo tézkou dysfunkci
levé komory srde¢ni s hypokinezi jejiho
hrotu a pfedni stény. Prokazéno stfidani
AV bloku II. a lll. stupné. Nasledné ji byl
implantovan kardiostimulator.

B Pacient ¢. 9 je 37lety muz, u néhoz byla
ve 36 letech zjisténa AV blokadalll. stupné
a dilata¢ni kardiomyopatie s tézkou dys-
funkci levé komory s ejekeni frakei 22 %.
Subjektivné udaval ndmahovou dusnost
a Unavu pfi zatézi. Provedend magnetic-
ka rezonance prokazala neischemickou
kardiomyopatii s dilataci obou srde¢nich
komor. Nemocnému byl nsledné implan-
tovan dvoudutinovy ICD.

Diskuze

Podle typl dédic¢nosti se rozlisuje néko-
lik typl (Heller et al., 2020). Jednim z nich je
X-vazany, tzv. X-EDMD (EDMD?1), u kterého
jsou Zeny pfenadecky. Tento typ vznika mutaci
v genu, ktery kéduje jaderny membrénovy
protein emerin. Dalsi je autozomélné domi-
nantni typ AD-EDMD (EDMD2), u kterého
se nachdzi mutace v genu pro laminin A/C
(LMNA). Tento typ je ziejmé castéjsi nez
X-EDMD. V Ceské republice se nachazi kolem
90 rodin s touto mutaci AD-EDMD. Dalsim
typem je autozomalné recesivni typ AR-EDMD
(EDMD3). Méné casté kauzativni geny EDMD
jsou SYNE1, ktery kéduje nesprin-1 (autozo-
malné dominantni EDMDA4), a SYNE2, ktery
kéduje nesprin-2 (autozomalné dominantni
EMDS5). Mutace v TMEM43 a FHL1 jsou pfi¢inou
EDMD myopatii (EDMD7) a u 10 % X-EDMD
(EDMD 6). Vyjma FHL1 vSechny tyto vyse zmi-
néné geny kéduji jaderny skeleton a vnitfni
jadernou membranu (Wang et Peng, 2019).

EDMD byla pivodné zafazena mezi ple-
tencové dystrofie (limb-girdle muscle dystro-
phy). Byla vsak z této skupiny vyjmuta ze dvou
hlavnich divodu: 1) u EDMD se nevyskytuje
oslabeni v oblasti pletenctli a 2) v popfedijsou
poruchy kardialni. Existuji rizné mutace s roz-
dilnym vyskytem a stupném kardiélniho posti-
zeni, které je poté pro nemocného zna¢nym
limitujicim faktorem (Kashyap et al., 2023).

Z klinického hlediska se u nemocnych ob-
jevuje postupné oslabeni v skapulo-humero-
-peronealnich svalech, které se manifestuje
u vétsiny osob jiz v raném détstvi. Vyraznéji se

projevi v dospélosti. Svalové oslabeni progre-
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