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Myotonicka dystrofie je nej¢astéjsi formou svalové dystrofie u dospélych. Hlavnimi projevy jsou progredujici svalova slabost,
myotonie a charakteristicka multiorgdnova postizeni. Bolest je ¢astym (az 75 % pacientl) a zavaznym pfiznakem choroby. Bolest
neni u viech pacientl stejna, ma rlznou intenzitu, trvani, lokalizaci a charakter. Vétsinou je priimérné intenzity, ma dlouhodoby
charakter a kolisavy priibéh. Intenzita ¢i viibec pfitomnost bolesti nemiva obvykle souvislost s vékem nemocného ¢i tizi symptomu
onemocnéni. Nejcastéji udavanou lokalizaci bolesti je dolni oblast zad, stehna, lytka, paze, ramena a krk. Pacienti udavaji rozdilné
typy bolesti, a to bolesti trhavé, bodavé, vycerpavajici, pobolivani ¢i pouze neprijemné pocity ve svalech jako napéti, pocit tihy,
citlivost, paleni, brnéni ¢i kiece. Nejcastéji uzivanou terapii je medikamentézni [é¢ba.
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The onset of pain in myotonic dystrophy

Myotonic dystrophy is the most common form of muscular dystrophy in adults. It is a multisystem disease characterized by slowly
progressive weakness of skeletal muscles, myotonia, and multisystem involvement. Pain is a common and major symptom of the
disease and its frequency is approximately 75 %. The pain is not same for all patients, it has a variable intensity, temporal pattern,
localization, and character. In the majority of cases the pain has moderate intensity, long-term course, and fluctuates over time.
The intensity or even presence of pain is usually not associated with the patient's age and severity of the disease. The most often
reported localization of the pain is lower back, thighs, calf, arms, shoulders, and neck. Patients complain about various types
of pain - pulling, stabbing, exhausting, and sore or just discomfort in muscles, such as tension, tightness, tenderness, burning,
tingling, or cramping. The most frequently used treatment is medication.
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Uvod, epidemiologie

Myotonickd dystrofie (DM) je nejcastéjsi for-
mou svalové dystrofie u dospélych. Jde o auto-
somalné dominantni onemocnéni s progresivni
degeneracf kosternich svald. Hlavnimi projevy jsou
progredujici svalova slabost, myotonie a charak-
teristickd multiorgdnova postizenf jako katarakta
projevujici se v mladsim véku, poruchy srde¢niho
rytmu a kardiomyopatie, kognitivni deficit, endo-
krinnf poruchy, postizeni gastrointestindlniho trak-
tu, Unava, ospalost aj. Rozeznavame dvé zékladni
formy choroby — myotonicka dystrofie typ 1 (DMT1)
a myotonicka dystrofie typ 2 (DM2). DM2 mé mir-
néjsi fenotyp nez DM1. Zatimco pro DM je typicka
distéIni slabost a slabost obli¢ejovych sval, DM2

se charakteristicky projevuje slabosti proximal-
nich svalll. Svalové atrofie se vyskytuiji u pacient(
s DM1, kdezto u DM2 mizeme obcas pozorovat
pseudohypertrofie lytkovych svall. Myotonie je
Castéji a vice vyjadiena u DM1. Na rozdil od DM1
pro DM2 neni typickd anticipace (Casnéjsi a za-
vaznéjsi vyskyt projevl choroby v nésledujicich
generacich) a nema vrozené formy choroby. Z or-
gdnovych postizent je Castejsi a zavaznéjsi vyskyt
kardidInich poruch u DM1 (Meola et Moxley, 2004).
Tyto klinické rozdily jsou vétsinou dostacujici pro
volbu konfirmacni genové analyzy. Molekuldrné
genetické vysetfeni u myotonické dystrofie typu 1
prokazuje CTG trinukleotidovou expanzi v genu
DMPK na 19.chromozomu, u myotonické dystrofie

typu 2 prokazuje CCTG tetranukleotidovou expanzi
v genu CNBP/ZNF9 na chromozomu 3 (Fu et al,,
1992; Liquori et al, 2001). Na rozdil od DM1 u DM2
neni korelace mezi velikosti expanze a zavaznosti
symptomU a vékem vyskytu choroby (Arsenault
et al, 2006).

Bolest je Castym a zavaznym pfiznakem neu-
romuskuldrnich chorob. Dle jednotlivych zdrojl je
jeji incidence u rGznych nervosvalovych nemoci
uddvana 70 az 80% (Jensen et al., 2005; Abresch
et al, 2002). Pfitom frekvence a intenzita bolesti
u progresivnich neuromuskuldrnich chorob je
vyznamné vyssi nez v bézné populaci a je srovna-
telnd s bolesti popisovanou napfiklad u osteoar-
trézy ¢i chronické bolesti zad (Abresch et al., 2002).
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Taktéz u myotonické dystrofie je bolest velmi
dobte zndmym pfiznakem. V posledni dobé je
této symptomatice vénovana stale vétsi pozor-
nost jak u svalovych chorob obecné, tak u DM.
Frekvence bolesti je udavana dle typu nemoci
od 50 do 75 %. Bolest u myotonické dystrofie je
Cetnéjsi nez jakdkoliv chronicka bolest v popu-
laci a taky ma vétsi frekvenci nez bolest u jinych
nezanétlivych svalovych chorob (Suokas et al,,
2012; George et al,, 2004; Mantyselkd et al., 2003).
Jednd se tedy o vyznamny a znacny problém
nemocnych s DM.

Mechanizmus vzniku bolesti
u myotonické dystrofie

PfestoZe vime, Ze chronicka bolest mdze byt
zavaznym problémem pro mnoho osob nejen
s myotonickou dystrofii, ale i u jinych svalovych
chorob, nenf stale zndma povaha bolesti u této
skupiny pacientl. Patologicky mechanizmus
vzniku bolesti zdstéva tedy dosud neznamy.
Neexistuje stale vysvétleni, pro¢ nékteré svalové
dystrofie jsou typicky spojeny s bolesti a jiné
ne, pro¢ bolest vznika ve stadiu choroby, kdy
jesté nedoslo k postizeni svalového systému.
Dlvodem, proc je bolest obecné u svalovych
chorob nedostate¢né reflektovéna, je patr-
ne vets{ zameéfeni pozornosti na jiné projevy
nemoci, pfedevsim poruchy hybnosti. Bolest
u svalovych chorob je také ¢asto vnimana jako
osud pacienta a je tak mnohdy podceriovana.

Pravdépodobné se u svalovych chorob
vcetné myotonické dystrofie bude jednat o vi-
ce pficin bolesti. Graven-Nielsen a Mense (20071)
ve své praci uvadéji, ze dystrofie ménf prostredi
prilehle ke svalovému vldknu, které se tim stava
citlivé a excitované.

Bolest by také mohla byt disledkem vlivu
svalové dysbalance na pohybovy aparat.

U DM se také zvazuje myotonie hlubokych
svald, kdy dlouhodobé zvyseny tonus hluboké-
ho svalstva vyCerpava svaly této skupiny ijejich
antagonisty a zvysuje zatéZ kloubd. Dlouhodoba
kontrakce mUze vést k hypoperfuzi, vyplaveni
laktatu, poklesu hodnoty pH a uvolnéni bolesti
produkujicich latek, jako jsou bradykinin, ATP,
a H+ (Mense, 2008). DUsledkem toho muze byt
zvydeni nocicepce. Vlastni praci jsme vsak ko-
relaci mezi tizf myotonie a bolesti neprokazali
(Parmovd et al,, 2014). Bolest tak mUze byt poly-
morfni: muskulokutanni, kloubnf a na rlznych

(i neatrofovanych) mistech (Suokas et al., 2012).
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Déle se spekuluje o poruse nocicepce
v atrofickych svalech a relativni ischemii, kdy
patofyziologicky fetézec molekuldrniho defek-
tu zplsobuje poruchu vazoregulace a perfuze
svalu. Ischemie svall byla prokdzana u pacient(
s Duchenneovou svalovou dystrofii a experi-
mentuje se s jejim ovlivnénim pomoci inhibice
PDES5 (fosfodiesterdza typ 5) (Nelson et al,, 2014;
Martin et al, 2012; Thomas, 2013).

Jedna z teorii poukazuje na to, Ze bolest
u DM je podobna bolesti u fibromyalgie (Suokas
et al, 2012). Bolest u fibromyalgie ukazuje na zvy-
Senou nociceptivni aktivitu, kterd vede k senzi-
bilizaci neuron’ CNS s naslednou precitlivélos-
ti na bolest, pfipadné u fibromyalgie dochazi
ke Spatnému zpracovani nociceptivnich infor-
maci v CNS nasledkem dysfunkce descendent-
niho inhibi¢niho systému bolesti (Mense, 2008).

Zajimavé zjisténf také zvetejnil kolektiv au-
tord Ursu et al. (2012). Prokazali, Ze koincidence
mutace R894X v chloridovém kandle CICT u paci-
entd s DM2 pfispiva k vétsimu vyskytu myotonie
a svalové bolesti.

Charakteristika bolesti
u myotonické dystrofie

Bolest nenf u viech pacientd s myotonickou
dystrofif stejnd, méa rdznou intenzitu, trvani, lo-
kalizaci a charakter. Vétsinou je bolest primérné
intenzity, i kdyz nékteff pacienti si stézuji na vel-
mi silné bolesti. Intenzita ¢i vibec pfitomnost
bolesti nemiva souvislost s vékem nemocného
tofi uvadéji, Ze intenzita bolesti se mize zvyso-
vat s délkou trvani choroby (Tieleman et al,, 2011;
Schneider-Gold et al,, 2004; George et al., 2004).
Smith et al. (2014) viak poukazuji, Zze i kdyZ bo-
lest ma tendenci se v prlbéhu ¢asu zhorsovat,
rychlost progrese byva obvykle pomala. Bolest
ma prevazné dlouhodoby charakter, povétsinou
se jednd o meésice ¢i roky, nejsou viak vyjimkou
pacienti trpicf bolesti po mnoho let (Jensen et
al, 2008). Bolest ma nejcastéji kolisavy prabéh,
muUze se stfidat v kratsich i delSich ¢asovych
intervalech. Nejcastéji se objevuje jednou Ci
vicekrat za tyden nebo je pfitomna denné. Méné
Casty je pak vyskyt bolesti jen nékolikrat za mé-
sic ¢i za rok (George et al., 2004). Nepfilis ¢asto
také udavaji nemocni stabilnf bolesti. Bolest
povétsinou setrvavd hodiny ¢i minuty nebo se
pak jejf trvanf obcas prodlouzi na dny (George et
al,, 2004). Intenzita boleti je vétsinou vétsi u pa-
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cientU, ktefi maji stalé bolesti ¢i bolesti denné
(Suokas et al.,, 2012).

Bolest je Casto lokalizovana do oblastf, které
byvaji pfi svalovych chorobach nejvice posti-
Zeny. Nej¢astéji uddvanou lokalizaci u pacientd
s DM je dolni oblast zad, stehna, lytka, paze,
ramena, krk, ale mdze byt i v méné obvyklych
mistech — hlava, predlokti, ruce, zdpésti, hrudnik,
kycle, hyzdé, kolena, kotniky, chodidla (Jensen et
al, 2008; Schneider-Gold et al., 2004). Vyskyt bo-
lesti souc¢asné na vice mistech neni neobvykly.
Bolest v nékterych oblastech jako zéda ¢i klouby
nebude mit pravdépodobné pficinu v této ne-
modi, patii mezi ¢asté potize v Siroké populaci,
tedy bez svalového postizeni. Kazdopadné, sla-
bost postizenych svall trupu a nerovnovaha
mezi jednotlivymi svalovymi skupinami (flexory
vs. extenzory) maze pfispivat k vétsimu zatizeni
téchto oblasti a ndsledné vyvolat bolest i zde.
Povétsinou se u myotonické dystrofie jedna
o bolest symetrickou.

Charakter bolesti u pacientl s DM mUze byt
rozdilny: trhavy, bodavy, tizivy, kiecovity, vycer-
pavajici ¢i pobolivani nebo ma bolest charakter
nepfijemnych pocitl ve svalech, jako je napé-
ti, pocit tihy, citlivost, palenf ¢i brnéni (George
et al,, 2004). Stejny pacient povétsinou udava
zkuSenost s vice typy bolesti. Tyto deskriptory
by mohly poukazovat na neuropaticky plvod
bolesti. Nejsou viak zatim zadné studie, které by
zkoumaly jejich plvod u pacientd s myotonic-
kou dystrofii. Na moznost neuropatického pU-
vodu bolesti bylo poukdzano v jedné studii, kde
se zkoumal charakter a frekvence svalové bolesti
u pacientd s myotonickou dystrofii (Parmova et
al,, 2014). Ve zkoumaném vzorku nemocnych byl
porovnan vyskyt bolesti u pacientl s diabetem
a bez diabetu pétrajic po jedné z nejcastéjsich
pfic¢in neuropatie, a to diabetické neuropatii.
Tato domnénka nebyla potvrzena, nebyl proka-
zan signifikantné vyssi vyskyt bolesti u pacientd
s diabetem neZ u pacientl bez této choroby.
Jelikoz tato studie nebyla zaméfena na uvede-
nou problematiku, nebylo mozné posoudit i jiné
pficiny neuropatické bolesti.

Povétsinou se v literatufe uvadi, Ze je bolest
Castéjsim problémem u nemocnych s druhym
typem myotonické dystrofie nez u prvniho ty-
pu. Proto je vice studii zaméfeno na zkoumani
bolesti u pacientl s DM2. Byly viak provedeny
i studie, kde se frekvence bolesti u obou fo-
rem myotonické dystrofie zdaji byt srovnatelné
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(Parmova et al,, 2014). V tomto porovnani se
zaroven zjistila i obdobnd intenzita a charakter
bolesti mezi témito dvéma skupinami pacientd.
Fakt, Ze je bolest ¢astéji popisovana u pacient(
s DM2, se nékdy vysvétluje rozdilnym vnimanim
nemoci u obou skupin. Pacienti trpici DM, jez
maji na rozdil od pacientd s DM2 vétsi pohybové
a systémové postizeni, si obvykle stézuji méné
na bolesti, protoze to neni v popfedi potizZi. Tato
hypotéza a zjisténi jsou dlleZita z hlediska cfle-
ného vyhledavani bolesti u nemocnych, kteff ji
primarné neverbalizujf.

Bolest muze byt také inicidlnfm symptomem
projevl myotonické dystrofie (Papadimas et al,,
2015). Mdze se jednat o jakykoliv typ bolesti.
Hilbert et al. (2013) zvefejnili data z Narodniho
registru pacient s myotonickou dystrofii v USA,
kde zjistili, ze bolest je dalezitym ukazatelem
pocatku rozvoje choroby. Némahovy syndrom
bolesti svall jako zékladni diagnéza byl nesprav-
né stanoven u pacienta po dobu 13 let, neZ byla
stanovend diagnéza DM2 (Hilbert et al,, 2013).

Ovlivnéni bolesti
u myotonické dystrofie

Mnohdy pacienti udavaji, ze je bolest zavis-
|a na cvicenl. Bolest se objevuje nebo se zvysi
jejf intenzita v prdbéhu cvicenf s naslednym
Ustupem bolesti v klidu. M&zeme se vsak set-
kat i s pfipady, kdy pacienti udavaji, ze cviceni
0 nizké intenzité pfinasi ulevu od bolesti (Suokas
et al,, 2012). Dalsimi faktory, které mohou ovliv-
nit bolest, je pohmat nebo teplota. Je znamo,
7e chlad negativné ovliviuje jeden z hlavnich
symptomU myotonické dystrofie, coz je myoto-
nie. Taktéz vsak pacienti udavaji i narlst bolesti
v souvislosti s chladem (Schneider-Gold et al,
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u myotonické dystrofie
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tivni, placebem kontrolované studie, které by
nam odpoveédély, zda je medikamentdzni &ijind
instrumentalni [é¢ba Uc¢inna a které léky jsou
vhodné. Nejcastéji uzivanou terapif je medika-
mentdzni 1é¢ba, kde postupujeme podle obec-
nych doporuceni pro Ié¢bu bolesti. Pacienti
uzivaji nesteroidni antiflogistika, paracetamol
¢i opioidy. Pfesto dle nasich zkuSenosti bolest
¢asto nereaguje na béznou analgetickou terapii.
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2008; Suokas et al., 2012). U nasich pacientl je
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