snizuje se sila pazi a zhorSuje i jemna motorika, coz vede
k problémOm napf. pii psani i zakladni sebeobsluze -
zapinani knoflikd, otevirani lahve. Zatimco u typu 1 jsou
slabé hlavné svaly rukou a bérce, u typu 2 jsou slabé
svaly panve a stehen. Charakteristicka je rovnéz slabost

Co je MYOTONICKA DYSTROFIE?

Myotonicka dystrofie (zkracovano MD zteckého
myotonia  dystrophica) je nejcastéjsi dédi¢nou
muskularni poruchou vyskytujici se v dospélosti. Jedna se
o multisystémové onemocnéni patfici do skupiny obli¢ejovych svalli projevujici se snizenou mimikou a
poruchami reci (Spatnou artikulaci, huhnanim), pfipadné
polykani. Postihne-li slabost svaly nezbytné pro dychani,

dochazi k hypoventilaci, ted

svalovych dystrofii. Pojem svalova dystrofie oznacuje
choroby projevujici se postupné a nevratné se zhorsujici

svalovou slabosti a ubyvanim svalové hmoty. Slovo eCné vyméné

myotonicka odrazi, Ze jednim z hlavnich projevd tohoto plynG mezi krvi a vzd

onemocnéni je myotonie - tedy porucha volni relaxace projevit poruchami sp
svalu. Onemocnéni je vzacné (vyskytuje se s frekvenci asi onemocnéni i respir
1 na 8000 obyvatel), dédiéné (nemocny rodi¢ ho tedy které zasahuji do
mUze s urcitou pravdépodobnosti predat svym détem) a Unava a bolesti syvalu.
multisystémové (kromé kosternich svall mohou byt

postiZzeny i svaly hladké, srdce, oci, endokrinni a centralni

postizeni srdce, které :
nepravidelnosti decniho
srdeéni akce (bradykardie), mé

nervovy systém). Onemocnéni se vyskytuje ve 2 formach

jako myotonicka dystrofie 1. typu (MD1) a 2. typu ostizeni oka,
(MD2), které se od sebe odlisuji projevy i pri¢inou. Oba
typy se v Ceské republice vyskytuji priblizné stejné ¢asto,
typ 2 je vsak charakterizovan pozdéjsSim ndstupem a

obecné mirnéjsimi projevy.

Typické je také

rozviji katarakta - Sedy zakal,

postihuje také hladkou svalovinu,
gastrointesti ich (zacpa, pruje
urogynekologickych obtizit(mocova

pfi pohlavnim styku). Onemocnéni n

Jak se MD projevuje? endokrinni jporuchy zejm. diabetes me

v o

muzl se ' muze objevit hypoge s nim
O

Prvni pfiznaky onemocnén I a predcasna

tupuje
3. -14. dekddé:

jiz vdétském véku
pozdéji, zpravid

pfiznakem je otonie, tedy porucha volni u priznaky zpravidla mirnéji vyjadieny a
svalu, ktera prgxi projevi naprikladiobtizemi pt orsovani dochazi pomaleji. Oba typy
madla v aji, uvolnitiruku po stisku; ale tfeba i vykazuji variabilitu v pribéhu a ve stupni
tuhnu azyka a poruch U vyslovnosti‘nebo tuhnut jednotlivych osob, a to i v rdmci jedné rodiny.

svall. Ke zlepSeni obtizi dochazi typicky po,rozcviceni, typu 1 dochazi ke zhorseni priznakl nemoci
nac chlad zhorsSuje’, Postupné se.rozviji a zgenerace na generaci (dité je postizeno
zhorsuje svalova - ubytek: svalové 8ji nez jeho rodic¢ (fenomén anticipace), u typu 2

Aab ost a atro

oty.. Dochazi ke sniZeni jistoty chtze s nar(stajicim ev nepozorujeme.

drepu i sedu,

rizike U, obtizim out se z

Co je pfricino a jak se prenasi?

Myotonicka trofie je eneticky. . podminé

onemocnéni, ) pFicinou je zména - mutace v ge

ktery obsahuj vod na'wyrobu ekuly nezk “/.
spravné fu valll, podle ch ého nav. d edy
vznikne ¢ ekula," kterd ne chopna dobre
vykon kei. Pfi€ina u jedn vych typl
onemocné > yp 1 padmintje mutace v DMPK1

utace v ZNF9 genu na
ypoy se dédi autozomalné
, to znamena, Ze pro to, aby se u ditéte
emocnéni, staci ziskat vlohu od jednoho
ymi slovy, pokud ma jeden zrodica
kou dystrofii (nezédlezi na tom, jestli otec nebo
istuje 50% pravdépodobnosti, Ze ji pfenese na
otomka. Z toho dlvodu a kvli vylouceni dalSich
2 lidem s MD doporucuje rodicovstvi planovat a
pocetim vyuzit genetické poradenstuvi.

Autosomalné dominantni dédi¢nost
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otec matka
r/ L\v
J ‘.
|| 19 H
J /“‘ »‘\’ \ 4 1
9/ Ul
" Y | |
{ [ §iE
|
A8

1l

nemocny zdrava zdravy nemocna
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Jak se MD diagnostikuje?

Zakladnim voditkem pro diagnostiku je anamnéza, kdy
lidé sMD casto popisuji svalovou slabost dolnich
koncetin, ztuhlost, myotonii ¢i vyraznou Unavu, mohou
zminit operaci oci pro Sedy zakal a velmi ¢asto se podafri
vypatrat pribuzného spodobnym typem obtizi.
Nasleduje klinické vysetfeni a dlleZitou informaci mlze
podat také vysetfeni biochemické (vyssi hodnota CK) a
elektromyografické (zachyt myotonickych vyboji ve
svalech). Konecnad diagndza je stanovena na zakladé
molekularné genetického vysetfeni, které potvrdi
mutaci v pfislusSném genu.

Jak probiha péce o osoby s MD?

V této chvili neni znamy Zzadny lék, ktery by dokazal
myotonickou dystrofii vylécit, ackoli probihd intenzivni
vyzkum. MD je progresivni onemocnéni, jehoz priznaky
se v prObéhu let zhorSuji. Soucasna zdravotni péce
zahrnuje zejména podpurnou lécbu, dlouhodobé
sledovani, predchazeni komplikacim a lécbu
konkrétnich priznaku. V intervalu 1-2 let jsou indikovany
pravidelné prohlidky u neurologa, ocniho Iékare
(screening  katarakty), EKG, _pfipadné...doplni
24hodinovy zaznam
vySetieni, kontrola
krvi. Velky pi nd pra
rehabilitace

logopedi
zmirnit léky. Soucas

ividudlnich “pripadech
lyotonii sa svalovou bolest Ize

emoci jeiy nadmérna
spa , ktera omezuje pracovni schopnost a Ize ji ra
vlivnit 1éky. mocni mo potiebo
uznéjsi zdravotni pomucky: peronealni pasku, berle
oditko pfipadnéwozik. Nékdy zvysi kvalituiZivota také
edicka operace; ktera zmensiislachové kontraktury
izuje koncet w. U osob, U

\

kterych se“rozvine

myopaticky syndrom je plné indikovana komplexni
lazeniska lécéba v indikacni skupiné VI/8. S postupem
onemocnéni je na misté posouzeni invalidity. Velmi
rizikovou komplikaci onemocnéni je rozvoj arytmie, ktera
mUZe pacienta ohroZovat na Zivoté jak primo srdecni
zastavou, tak nepfimo vznikem srdecni srazeniny
v abnormalné se stahujicim srdci a naslednou embolizaci.
Samotni lidé s MD by méli byt vnimavi k pfiznaklim jako
buseni srdce, bolest na hrudipdus
pfimo ztrata védon
nejcastéji manife

kompenzovat po
Diabetes, poruc
osob bez MD.
hormonalni substituce.

kolapsové stavy Ci
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onemocnéni ohlasit vSem s
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mohli ucinit prislusna opatreni a

v souvislosti s Iécbou nebo zdravo

dllezita je tato informace v pripadé
4 opatr

nasazovani statint, fibra kortikoic nutna

- v

celkové /anestezie. Zvys

ovych enzymd.

. VID dedicnym onemocnénim,
Jje se vsem osobam s MD téhotenstvi planovat
Cetim vyuzit genetického poradenstuvi.
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