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HLAVNÍ TÉMA
Závažnost kardiálního postižení u Emeryho-Dreifussovy svalové dystrofie

duje ale jen velmi pomalu a pouze minimum 

nemocných má výrazné obtíže s chůzí, pro 

které by mohli být v budoucnu upoutáni na 

invalidní vozík. Dalším typickým klinickým pří-

znakem jsou svalové kontraktury v oblasti lo-

ktů, Achillových šlach a zadních krčních sva-

lů. V našem souboru jsme rovněž pozorovali 

jen lehké a středně výrazné. Nejzávažnějším 

příznakem je kardiální postižení, které se 

objevuje u postižených jedinců většinou 

ve druhé nebo třetí dekádě. Většinou jde 

o kondukční poruchy nebo kardiomyopa-

tie. V našem souboru jsme měli pacienty 

s kardiálním selháním, arytmiemi (zejména 

fibrilace síní a převodní pouchy), jeden ne-

mocný měl opakovaně infarkt myokardu. 

U dvou nemocných byla prokázaná (pacienti 

7 a 9) dilatační kardiomyopatie. Z dalších 

kardiovaskulárních komplikací se u  jedné 

nemocné (pacientka 3) vyskytla akutní cév-

ní mozková příhoda s ischemií v povodí a. 

cerebri media vpravo.

Muži, nositelé varianty genu EMD, mají 

podobné riziko srdečního selhání a ventriku-

lárních arytmií jako nositelé (muži) u varianty 

LMNA. U těchto nemocných se může objevit 

maligní arytmie, a to ještě před rozvojem kar-

diomyopatie (Madej‑Pilarczyk, 2018). U těch-

to nemocných by měla být zvážena časná 

implantace implantabilního kardioverteru

‑defibrilátoru a adekvátní léčba srdečního 

selhání (Cannie et al., 2023).

U pacienta s podezřením na EDMD pro-

vádíme odběr na svalové enzymy (CK, LDH, 

myoglobin), odešleme na EMG vyšetření (bývá 

myogenní nález) a genetické vyšetření při 

podezření na geneticky vázanou myopatii. 

Pokud se provede svalová biopsie, tak  bývá 

myopatický obraz, s nekrotickými a regene-

rujícími svalovými vlákny, s  endomysiální 

a perimysiální fibrózou. V současnosti se pro-

vádí imunohistochemická detekce na chy-

bění emerinu (ve svalu, kůži, bukální sliznici) 

a mRNA sekvenční analýza genu pro emerin.

U osob s EDMD se často vyskytují různě 

závažné arytmie, které vyžadují dlouho-

dobé sledování včetně nasazení antikoa-

gulační léčby k ovlivnění rizika embolizace 

do mozku a vzniku cévní mozkové příhody 

(Homma et al., 2018; Prax et al., 2021). U dvou 

našich pacientů s EDMD se vyskytla fibrilace 

síní, u které se podávají antiarytmika nebo 

provádějí ablativní výkony. Jednou z možností 

léčby poruch srdečního rytmu a srdečního 

selhání je kardiostimulátor (pacemaker, PM) 

nebo implantabilní kardioverter‑defibrilátor 

(implantable cardioverter‑defibrillator, ICD). 

Implantace kardiostimulátoru je nezbytná při 

výskytu bradykardie a při klinicky význam-

ných převodních poruchách. Implantace ICD 

u EDMD může prodloužit život jedince s vý-

skytem maligních komorových arytmií, ale 

pokud je přítomné také srdeční selhání s ra-

ménkovou blokádou či významnou převodní 

poruchou, tak je výhodné využít resynchro-

nizační léčbu s použitím biventrikulární kar-

diostimulace (Heller, 2020). Biventrikulární kar-

diostimulace označovaná též jako přístrojová 

a/nebo resynchronizační léčba je indikovaná 

u pacientů s  kompletní blokádou levého 

raménka Tawarova s šířkou QRS komplexu 

větší než 130 ms. Z kardiologického hlediska 

je u nemocných s EDMD nutná kardiologická 

dispenzarizace a provedení EKG, Hol

terovského monitorování či déletrvající mo-

nitorace srdečního rytmu pomocí implanta-

bilních EKG záznamníků. Samozřejmostí je 

echokardiografické vyšetření a k případnému 

detailním posouzení funkce srdečních oddílů 

a struktury myokardu lze provést i MR srdce.

Závěr
Péče o nemocné s EDMD je vždy kom-

plexní a vyžaduje multidisciplinární přístup 

(neurolog, kardiolog, rehabilitační specialista, 

genetik, histopatolog aj.). Postižení kosterního 

svalstva u EDMD je relativně málo limitující ve 

srovnání s jinými svalovými dystrofiemi, na-

opak srdeční postižení je tím nejzávažnějším 

aspektem EDMD.
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