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duje ale jen velmi pomalu a pouze minimum
nemocnych ma vyrazné obtize s chizi, pro
které by mohli byt v budoucnu upouténi na
invalidni vozik. DalSim typickym klinickym pi-
znakem jsou svalové kontraktury v oblasti lo-
ktG, Achillovych slach a zadnich krénich sva-
10.V nasem souboru jsme rovnéz pozorovali
jen lehké a stfedné vyrazné. Nejzavaznéjsim
pfiznakem je kardidlni postizeni, které se
objevuje u postizenych jedincl vétsinou
ve druhé nebo tieti dekadé. Vétsinou jde
o kondukéni poruchy nebo kardiomyopa-
tie. V nasem souboru jsme méli pacienty
s kardidlnim selhanim, arytmiemi (zejména
fibrilace sini a pfevodni pouchy), jeden ne-
mocny mél opakované infarkt myokardu.
U dvou nemocnych byla prokazana (pacienti
7 a 9) dilata¢ni kardiomyopatie. Z dalsich
kardiovaskularnich komplikaci se u jedné
nemocné (pacientka 3) vyskytla akutni cév-
ni mozkova pfihoda s ischemii v povodi a.
cerebri media vpravo.

Muzi, nositelé varianty genu EMD, maji
podobné riziko srde¢niho selhdni a ventriku-
larnich arytmii jako nositelé (muzi) u varianty
LMNA. U téchto nemocnych se mize objevit
maligni arytmie, a to jeSté pred rozvojem kar-
diomyopatie (Madej-Pilarczyk, 2018). U téch-
to nemocnych by méla byt zvazena ¢asna
implantace implantabilniho kardioverteru-
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-defibrilatoru a adekvatni [é¢ba srde¢niho
selhani (Cannie et al., 2023).

U pacienta s podezfenim na EDMD pro-
vadime odbér na svalové enzymy (CK, LDH,
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rujicimi svalovymi vldkny, s endomysialni
a perimysidlnifibrézou. V soucasnosti se pro-
vadi imunohistochemicka detekce na chy-
béni emerinu (ve svalu, kizi, bukalni sliznici)
a mRNA sekvenc¢ni analyza genu pro emerin.

U osob s EDMD se casto vyskytuji rizné
zavazné arytmie, které vyzaduji dlouho-
dobé sledovani véetné nasazeni antikoa-
gulaéni 1é¢by k ovlivnéni rizika embolizace
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(Homma et al., 2018; Prax et al., 2021). U dvou
nasich pacientd s EDMD se vyskytla fibrilace
sini, u které se poddvaji antiarytmika nebo
provadéji ablativni vykony. Jednou z moznosti
l1é¢by poruch srde¢niho rytmu a srde¢niho
selhani je kardiostimuldtor (pacemaker, PM)
nebo implantabilni kardioverter-defibrilator
(implantable cardioverter-defibrillator, ICD).
Implantace kardiostimulatoru je nezbytna pfi
vyskytu bradykardie a pfi klinicky vyznam-
nych pfevodnich poruchach. Implantace ICD
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u EDMD muze prodlouZzit Zivot jedince s vy-
skytem malignich komorovych arytmii, ale
pokud je pfitomné také srde¢ni selhani s ra-
ménkovou blokadou ¢ vyznamnou prevodni
poruchou, tak je vyhodné vyuzit resynchro-
nizacni 1é¢bu s pouzitim biventrikuldrni kar-
diostimulace (Heller, 2020). Biventrikularni kar-
diostimulace oznacovand téz jako pfistrojova
a/nebo resynchronizacni [é¢ba je indikovana
u pacientl s kompletni blokddou levého
raménka Tawarova s Sitkou QRS komplexu
vétsi nez 130 ms. Z kardiologického hlediska
je unemocnych s EDMD nutna kardiologicka
dispenzarizace a provedeni EKG, Hol-
terovského monitorovani ¢i déletrvajici mo-
nitorace srde¢niho rytmu pomoci implanta-
bilnich EKG zdznamnikd. Samoziejmosti je
echokardiografické vysetieni a k pfipadnému
detailnim posouzeni funkce srde¢nich oddill
a struktury myokardu Ize provést i MR srdce.

Zavér

Péce o nemocné s EDMD je vzdy kom-
plexni a vyzaduje multidisciplindrni pfistup
(neurolog, kardiolog, rehabilitacni specialista,
genetik, histopatolog aj.). Postizeni kosterniho
svalstva u EDMD je relativné malo limitujici ve
srovnani s jinymi svalovymi dystrofiemi, na-
opak srdecni postizeni je tim nejzavazné;jSim
aspektem EDMD.
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