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Svalové dystrofie jsou progresivní hereditární onemocnění, pro které je charakteristické nekolísavé, chronické a (většinou) ne-
bolestivé oslabení svalových skupin a jejich atrofie. Můžou se projevit v dětství nebo v dospělosti. Jde o onemocnění vzácná 
s překrývajícími se obrazy a podobnými fenotypy a jejich diagnostika je náročná, většinou odkázána na neuromuskulární centra. 
Některé nejběžnější dystrofie by ale měl poznat každý neurolog. Nejčastější dystrofie dospělého věku jsou dystrofinopatie, myo-
tonické dystrofie, facioscapulohumerální dystrofie, pletencové myopatie. Vzhledem k tomu, že některé dystrofie s charakteris-
tickým fenotypem lze relativně snadno diagnostikovat (facioscapulohumerální, myotonická dystrofie typ 1), je v článku popsána 
problematika těch nejčastějších svalových dystrofií. Kromě diagnostiky je ovšem důležitá i následná péče – monitorace postižení 
přidružených systémů (srdce, oči, endokrinní, plíce), genetické poradenství a řešení sociálních problémů spojených s nemocí – to 
je péče, kterou je schopen nabídnout každý neurolog.

Klíčová slova: svalové dystrofie, dospělý věk, pletencové myopatie, facioscapulohumerální, myotonické dystrofie, orgánová 
postižení, péče.

Muscular dystrophy of adult age

Muscle dystrophies are progressive, hereditary diseases which are characterized by not fluctuating, chronic and (mostly) painless 
weakness of groups of muscles and their atrophies. They can manifest in childhood or in adult age. These diseases are rare with 
overlapping clinical pictures and similar phenotypes and their diagnostics is complicated, mostly performed in the neuromuscu-
lar centers. The most common muscular dystrophies should be recognized by each neurologist. Dystrophinopathies, myotonic 
dystrophies, facioscapulohumeral muscular dystrophy and limb girdle dystrophies are the most common dystrophies of adult 
age. Some dystrophies with characteristic phenotypes can be quite easily diagnosed (facioscapulohumeral muscular dystrophy, 
myotonic dystrophy type 1), the issue of the most common dystrophies is described in this article. Not only appointment of 
diagnosis is important, but also – monitoring of disability of associated systems (heart, eyes, endocrine system, lungs), genetic 
consultations and solutions of social problems associated with the disease – this is a common care of each neurologist.

Key words: muscular dystrophy, adult age, limb girdle muscular dystrophy, facioscapulohumeral, myotonic dystrophy, organ 
damage, care.

Některé svalové dystrofie se mohou ma-

nifestovat až v dospělosti, fenotypicky jsou si 

často velmi podobné a jejich diagnostika je ná-

ročná jak znalostí fenotypů, tak i časově a ma-

teriálně. Pro správnou diagnózu je třeba použít 

různé vyšetřovací algoritmy a sadu pomocných 

vyšetření – oboje vyžaduje značné znalosti z po-

doboru myologie. Definitivní diagnostika, zvláště 

těch nejvzácnějších dystrofií, je odkázána na 

neuromuskulární centra a poradny, nicméně 

základní a nejčastější typy dystrofií by mohl při 

určitých znalostech, které nabídne následující 

článek, zvládnout i neurolog v běžné ambulanci. 

Kromě dystrofinopatií, kterým je v tomto 

čísle věnovaná samostatná kapitola, jsou nejčas-

tějšími dystrofiemi myotonické dystrofie, dále 

facioscapulohumerální dystrofie a pletencové 

myopatie. Pletencovými myopatiemi rozumíme 

skupinu myopatií, která se vyznačuje velmi po-

dobnými fenotypy a bez genetického vyšetření, 

nebo svalové biopsie jen stěží možno stanovit 

správnou diagnózu. Obecně jde o vzácná one-

mocnění, celková prevalence součtu svalových 

dystrofií dospělého věku se bude pohybovat 

v rozmezí 10–30/100 000, s vědomím, že jde 

o hrubý součet rozptylů prevalencí několika 

desítek velice vzácných klinických jednotek. 

V následujícím článku se autoři snažili přiblížit 

problematiku těch nejčastějších svalových dystrofií.

Myotonické dystrofie
Myotonické dystrofie (MD) jsou degenerativ-

ní, geneticky podmíněná, progresivní multisys-
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témová onemocnění a jsou po dystrofinopatiích 

nejčastějším typem myodystrofie, v dospělosti 

dokonce nejčastějším typem. Zatím známe 

dva typy myotonických dystrofií. Klinické obrazy 

z důvodu odlišností zde uvádíme ve dvou sa-

mostatných kapitolkách. Nicméně kromě názvu 

mají společných několik znaků. Je to v první řadě 

svalová slabost, myotonie a postižení dalších or-

gánů mimo kosterní svaly (především katarakta 

a kardiální postižení). Pro obě je dále společné, 

že příčinou nemoci je expanze nukleotidových 

sekvencí, ale pro každou nemoc jiné sekvence 

a jiného genu. Obě nemoci jsou s autosomálně 

dominantní (AD) dědičností.

Myotonická dystrofie typ 1 

Charakteristika nemoci 
a klinický obraz

Myotonická dystrofie typu 1 (MD1) je pro

gresivní multisystémové onemocnění, které kro-

mě kosterního a hladkého svalstva postihuje 

oči, srdce, endokrinní a nervový systém. Klinický 

obraz může být velmi rozdílný, nicméně i při 

velké variabilitě exprese symptomů nacházíme 

postiženy stejné systémy. Rozlišujeme tři čás-

tečně se překrývající fenotypy: kongenitální, 

klasický a mírný.

Kongenitální forma onemocnění vzniká při 

mutaci s více než 1 000 repeticemi tripletů CTG 

v genu pro dystrophic-myotonia-proteinkinázu 1 

(DMPK1 gen) v lokusu 19q13.32. Prenatálně se 

projevuje polyhydramnionem a sníženými po-

hyby plodu (Schoser et al., 2010), po narození 

hypotonií, generalizovanou slabostí a respirač-

ní insuficiencí. V raném dětství jsou postižení 

jedinci slabí, trpí myotonií, kataraktou a kardiál-

ními problémy. Postižení intelektu je přítomno 

u 50–60 % pacientů s kongenitální MD1. Často 

je již při narození na zobrazovacích vyšetřeních 

patrná mozková atrofie a rozšíření komorového 

systému. Postižení mívají také poruchu pozor-

nosti, poruchy nálady, vizuospaciální dysfunkci, 

také se objevuje porucha zraku a spánku (Bird, 

2018). Mohou se objevit i psychotické příznaky. 

Délka života pacientů je výrazně zkrácena, do-

žívají se v průměru 45 let.

U klasické formy nacházíme 100 až 1 000 

opakování tripletů, začátek obtíží je nejčastě-

ji mezi 20. a 30. rokem, ale již v dětství může 

být evidentní facies myotonica, obraz které 

zahrnuje ptózu očních víček, pootevřená ús-

ta, hypomimii a frontální plešatost. Atrofické 

jsou mimické svaly, svaly jazyka a žvýkací svaly. 

Atrofie svalů jazyka, slabost a myotonie orofaryn

geálních svalů způsobuje poruchu artikulace, 

žvýkání a polykání (Bednařík, 2001). Pacienti trpí 

převážně distální svalovou slabostí zahrnu-

jící oslabení dorzální flexe nohou a postižení 

flexorů ruky a prstů s postižením převážně jem-

né motoriky. Myotonie se zhoršuje chladem 

a zlepšuje opakováním (warm up fenomen). 

Porucha dekontrakce při stisku ruky (hand-

grip myotonia) nemusí být vždy přítomna, ale 

vybavit myotonický žlábek při poklepu na sval 

lze velmi často. Častá je únava a špatně ovlivni-

telná muskuloskeletální bolest. Typická, zvláště 

u mužů, je frontální plešatost.

Uvedené formy MD1 vedou zpravidla ča-

sem k imobilitě a závislosti na invalidním vo-

zíku. Slabost a myotonie bránice v posledních 

letech života – stejně jako zvýšená pravděpo-

dobnost aspirace vedou k respirační insuficienci. 

Nejčastější příčinou úmrtí u těchto pacientů je 

pneumonie a respirační selhání, kardiovasku-

lární onemocnění, náhlá smrt z důvodu fatální 

arytmie event. maligního onemocnění. Délka 

života je zkrácena, průměrný věk úmrtí pacientů 

je 48–55 let (Bird, 2018).

Dále můžeme narazit i na mírnou formu 

s velmi pozdním začátkem, vzácně až asympto-

matickou, kdy nejsou rozvinuty typické příznaky 

(slabost, myotonie, katarakta, lysohlavost, ptóza) 

a nemoc se prokáže jen geneticky při rozšířeném 

vyšetření příbuzných od primárně zachyceného 

pacienta. Většinou je přítomno 50–150 repetic, 

příznaky onemocnění se rozvíjejí v širokém roz-

mezí od 20 do 70 let. Pacienti mohou být posti-

ženi pouze kataraktou, mírnou myotonií nebo 

cukrovkou II. typu. Mohou vést normální život, 

jehož délka nemusí být zkrácena (tabulka 1).

Diferenciální diagnostika MD1
V diferenciální diagnóze připadají v dospě-

losti nemoci s podobným fenotypem – poklesy 

víček – myastenie, metabolické myopatie, mi-

tochondriální poruchy, dále distální myopatie 

a event. myotonie. Klinický obraz MD1 je ale 

dosti typický a při jeho znalosti jsou jiné diagnó-

zy velmi vzdálené.

Myotonická dystrofie typ 2

Charakteristika nemoci 
a klinický obraz

V roce 1994 autoři Thornton a Ricker s kolegy 

informovali o pacientech s myotonickou dystro-

fií s odlišným fenotypem od myotonické dys

trofie 1, geneticky rovněž bez průkazu expanze 

trinukleotidů na 19q13.3. Hlavním rozdílem proti 

dosavadní MD1 byla distribuce svalové slabosti 

do proximálních svalů a více dolních končetin. 

Pojmenovali proto nemoc jako proximální 

myotonická myopatie (PROMM). Liquori v roce 

2001 zjistil, že podkladem je nestabilní expan-

ze tetranukleotidů CCTG v 1. intronu genu pro 

ZNF9 (zinc finger protein 9). Později i vzhledem 

k mnohým společným charakteristikám obou 

nemocí se ustálil termín myotonická dystrofie 

2. typu (MD 2).

Pro nemoc je charakteristické: první symp-

tomy onemocnění se objevují mezi 20. až 40. 

rokem života, nejčastěji je prvním symptomem 

slabost proximálních svalů (obtížná chůze do 

schodů, obtížná elevace horních končetin – če-

sání, věšení předmětů apod.). Ptóza, oslabení 

mimiky, žvýkacích a distálních svalů končetin 

se na rozdíl od MD 1 nevyskytují.

Tab. 1.  Klinické projevy, průběh forem myotonické dystrofie 1 (Bird, 2018)
Fenotyp Hlavní klinické pří-

znaky
CTG repetice Začátek 

onemocnění
Průměrný věk úmrtí

Norma (premutace) - 35–49 -

Mírná forma Katarakta
Mírná myotonie

50–150 20–70 let 60 let až bez ovlivnění 
věku

Klasická forma Slabost
Myotonie
Katarakta
Plešatost
Arytmie
Poruchy spánku

100–1 000 10–30 let 48–55 let

Kongenitální forma Generalizovaná 
hypotonie
Respirační insuficience
Porucha CNS
Poruchy spánku

> 1 000 Ihned po 
narození

45 let
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Kromě slabosti se nemoc často projeví i bo-

lestí proximálních svalů, kde je někdy pozoro-

vatelná svalová hypotrofie. Postiženy jsou více 

dolní končetiny. 

Známky myotonie a svalové ztuhlosti jsou 

méně výrazné v porovnání s MD1, myotonie čas-

to není vůbec pozorovatelná. Na lýtkách bývají 

mírně naznačené hypertrofie. Bývají přidružená 

onemocnění – katarakta se časem vyvine až 

u 50 % pacientů, srdeční arytmie jsou ve srovnání 

s MD1 málo frekventní. Častější než u běžné 

populace jsou poruchy štítné žlázy a diabetes. 

Geneticky je onemocnění způsobeno ex-

panzí repetic CCTG v ZNF9 genu na chromozo-

mu 3q21.3. Onemocnění je AD dědičné, nejsou 

důkazy o anticipaci. 

Onemocnění nezkracuje život pacientů, ale 

vysoké procento pacientů ztrácí ve vyšším vě-

ku pohybovou nezávislost (Dalton et al., 2006; 

Harper, 2001; Liquori et al., 2001; Narayanama et 

al., 2015; Ricker et al., Tzili et al., 2005).

Diferenciální diagnostika MD2
Velmi podobně jako MD2 (proximální sla-

bost, svalové bolesti, hyperCKemie, nález myo-

tonických výbojů na EMG) se může manifesto-

vat Pompeho nemoc (glykogenóza typ II), dále 

některé pletencové myopatie a v neposlední 

řadě fenotypicky méně výrazné varianty myo-

tonie, nebo paramyotonie. Podobně se může 

také manifestovat statinová myopatie (bolesti, 

proximální slabost, elevace CK).

Postižení jiných orgánů u MD
Obě nemoci mají společné také to, že posti-

hují i další orgánové systémy. Je charakteristické, 

že orgánová postižení jsou u MD1 dříve, častější 

a většího stupně, pokud porovnáme adultní 

klasickou formu MD1 a MD2.

Pro MD1 platí:

Srdeční arytmie je nejčastější příčina úmrtí 

u pacientů s klasickou MD1. Postihují až 90 % 

pacientů. Nejčastěji se jedná o atrio-ventriku-

lární blokádu 1. stupně, blokádu Tawarových 

ramének (Motta et al., 1979). Nutná je kardio-

logická dispenzarizace a včasná indikace im-

plantace pacemakeru. Méně častá je dilatační 

kardiomyopatie.

Slabost dýchacích svalů je příčinou progre-

sivního plicního postižení s podílem centrálních 

poruch dýchání a může vést k nutnosti mecha-

nické ventilace.

Slabost hladkého svalstva způsobuje dys

fagii, obstipaci, obraz intestinální pseudo-ob-

strukce nebo průjmy.

Častá je elevace jaterních testů (transa-

minázy) a tvorba žlučníkových kamenů pro 

zvýšený tonus sfinkteru žlučníku (Bird, 2018).

Postižení CNS – pacienti s klasickou formou 

MD1 mají nižší IQ oproti průměru, potíže s pra-

covní pamětí, exekutivní dysfunkci a pomalejší 

psychomotorické tempo. Objevují se i úzkosti 

a deprese, hypersomnie, nadměrná spavost, 

fragmentace spánku a spánková apnoe. Na MRI 

mozku můžeme vidět kortikální atrofii i abnor-

mality bílé hmoty.

Postižení očí je charakterizované zadní sub-

kapsulární kataraktou, manifestující se nejčastěji 

mezi 30 a 40 roky pacientů. 

Endokrinopatie zahrnuje hyperinzuliniz

mus, poruchu funkce štítné žlázy, diabetes 

mellitus, poruchu vápníkového metabolizmu, 

testikulární atrofii a abnormality v sekreci růs-

tového hormonu.

Pacienti s MD1 mají zvýšené riziko vzniku 

nádorového onemocnění štítné žlázy, varlat 

a prostaty. Je zvýšené také riziko vzniku rakoviny 

kůže hlavně bazaliomů.

U MD2 jsou podobně jako u MD1 postiženy 

i další orgány – oči (katarakta), srdce, endokrinní, 

gastrointestinální systém, mozek.

Katarakta, jako součást klasické triády obtíží 

(svalová slabost, myotonie, katarakta), se u MD2 

objevuje dříve než u ostatní populace, ale v poz-

dějším věku a s menší četností než u MD1.

Kardiální abnormity jsou u MD2 méně čas-

té (cca v 20 %) a vyskytují se v pozdějším věku 

než u MD1 (zde až v 90 %) a jsou rovněž méně 

závažné. Nicméně mortalita na kardiální kom-

plikace je i u MD2 vyšší než u běžné populace. 

Méně časté než u MD1 jsou převodní poruchy, 

naopak častější je dysfunkce levé komory.

Z endokrinního systému je podobně jako 

u MD1 zvýšená inzulinová rezistence a hladi-

na inzulinu, a pak i mírně vyšší četnost diabetu 

2. typu. Častější jsou poruchy štítné žlázy.

U gastrointestinálního systému se vyskytují 

abnormality jaterních testů (AST, ALT, GMT), ale 

bez klinického významu.

Kognitivní poruchy u MD2 se vyskytují 

méně často a menšího stupně než u MD1, ale 

i tady v testech nacházíme zhoršení pozornos-

ti a exekutivních funkcí a častější depresivní 

syndrom.

Součástí syndromu je rovněž bolest zad, 

stehen, paží, ramen, krku, lýtek (Voháňka et al., 

2015; Thornton, 2014).

Epidemiologie MD
Prevalence MD1 se pohybuje od 1 : 100 000 

v některých oblastech Japonska, k 1 : 10 000 na 

Islandu (Bird, 2018). Celosvětová prevalence je 

asi 5/100 000. U nás bylo zatím k listopadu 2018 

v registru REaDY evidováno 218 pacientů s MD1, 

což činí 2,1/100 000.

MD2 se vyskytuje převážně u středoevrop-

ské a severské populace, její četnost v Německu 

je přibližně stejná jako u MD1, u nás a ve Finsku je 

MD2 častější (u nás je poměr cca 3 : 2). V celosvě-

tové populaci je situace opačná – častější je MD1 

a souhrnně pro obě MD je udávaná prevalence 

8,3/100 000 (5–13,7). U nás bylo zatím k listopadu 

2018 v registru REaDY evidováno 341 pacientů 

s MD2, což činí 3,22/100 000. V registru samo-

zřejmě nejsou zachyceni pacienti, kteří zatím 

nebyli vyšetřeni a ti, co registraci odmítli, takže 

prevalence bude v reálu o něco vyšší (Mah et al., 

2016; Voháňka et al., 2015; REaDY registr).

Pomocná vyšetření 
a diagnostika u MD

Podobně jako u jiných dystrofií bývá zvý-

šená kreatinkináza (CK), a to od normálních 

hodnot až po pětinásobek normy, myoglobin 

se pohybuje od normy do jejího dvounásob-

ku. Vhodné je dále nabrat glykemii, T4 a TSH 

k diagnostice event. diabetu nebo hypotyreózy. 

Cennou diagnostickou informaci nám může 

poskytnout EMG vyšetření – lze zachytit (větši-

nou) krátce trvající myotonické výboje, v analý-

ze potenciálů není obraz úplně charakteristický – 

může být buď normální, nebo nacházíme menší, 

užší potenciály, zvláště u MD1. Obecně je EMG 

u MD2 méně senzitivní než u MD1 a myotonií.

Jednoznačnou diagnózu přinese většinou 

až genetické vyšetření. Biopsie při podezření 

na MD není indikována. Stanovení diagnózy 

MD1 většinou nečiní pro typický fenotyp zvlášt-

ní obtíže, složitější je to u MD2, kdy může být 

prospěšná i MRI svalů, kde prokážeme změny 

v m. quadriceps s ušetřením m. rectus a gra-

cilis. Lýtkové svaly nebývají postižené, naopak 

výraznější nález je na gluteu, paravertebrálních 

svalech a břišních svalech (Mazanec et Mušová, 

2012; Voháňka et al., 2015; Meola et Cardani, 

2015).



NEUROLOGIE PRO PRAXI  /  Neurol. praxi 2019; 20(3): 183–189  /  www.neurologiepropraxi.cz186

HLAVNÍ TÉMA
Svalové dystrofie u dospělých

Genetické aspekty u MD
MD1 je AD dědičné onemocnění s variabilní 

penetrancí, což způsobuje různou fenotypovou 

závažnost. Postižený gen se označuje DMPK 

(Dystrophic Myotonia Protein Kinase) na chromozo-

mu 19, který kóduje protein kinázu, dominantně 

exprimovanou v kosterních svalech (Brook, 1992). 

Příčinou onemocnění je expanze tripletů CTG 

v nekódující oblasti DMPK genu. U zdravých je-

dinců se počet repetic pohybuje od 5 do 34. Více 

než 50 repetic již způsobuje klinicky manifestní 

onemocnění, s narůstajícím počtem repetic se 

zhoršuje fenotypická závažnost a rychlost pro-

grese choroby v dalších generacích (anticipace). 

Příčinou MD2 je expanze CCTG repetic v in-

tronu 1 genu zinc finger protein 9 (gen ZNF9) 

na chromozomu 3q21. Zdravé osoby mají méně 

než 30 tetrapletů CCTG. U nemocných se na-

chází většinou několik tisíc repetic (maximálně 

zatím 11 000 opakování). Na rozdíl od MD1 není 

tendence k mezigenerační anticipaci, resp. spíše 

zřídka. Není popsána závislost velikosti repetic 

na tíži onemocnění. Transkript ZNF9 má širokou 

expresi s největším zastoupením v kosterním 

svalstvu a srdci (Mazanec et Mušová 2012; Meola 

et Cardani, 2015; Liquori et al., 2001; Ricker et al., 

Tzili et al., 2005; Voháňka et al., 2015).

Molekulárně genetické testy (metoda PCR) 

jsou v ČR dostupné v dvou centrech – v Praze 

v Ústavu biologie a lékařské genetiky FN Motol 

a v Brně v Centru molekulární biologie a genové 

terapie FN Brno-Bohunice. 

Dispenzární péče u MD
Pro myotonické dystrofie neexistuje speci-

fická léčba, ale protože jde o multisystémová 

onemocnění, je potřeba léčit přidružené nemoci 

(katarakta, poruchy srdečního rytmu, diabetes 

mellitus, hypotyreóza). Je nutná mezioborová 

spolupráce v péči o pacienty. Pacienti by měli 

být sledování v Neuromuskulárních centrech. 

Vzhledem k postižení dalších orgánových systé-

mů je nutné sledování kardiologem, endokrino-

logem, oftalmologem, pneumologem.

U obou nemocí je potřeba pravidelného 

interně-kardiologického sledování k zachycení 

případných arytmií, oční dispenzář pro možný 

vývoj katarakty a její léčbu, kontroly T4, TSH, 

glykemií. U MD1 jsou kardiologické komplikace 

častou příčinou úmrtí, zde je tedy kardiologic-

ké sledování a léčba zvláště důležité. Důležitou 

úlohu má také fyzioterapeut.

U gravidních žen s MD1 je zvýšené riziko 

spontánního potratu, předčasného nebo pro-

longovaného porodu, placenta previa a popo-

rodního krvácení. 

Vzhledem k AD dědičnosti je po potvrzení 

diagnózy genetickým vyšetřením potřeba do-

vyšetřit přímé příbuzné pacienta. Část pacientů 

u obou nemocí, u MD2 spíše ve vyšším věku, 

skončí na invalidním vozíku, tedy další péče je 

spojena se ztrátou mobility. Při bolestech (MD2) 

jsou indikované analgetika a nesteroidní antirev-

matika. U MD1 ve středním, u MD2 spíše v poz-

dějším věku je potřeba řešit i sociální stránku – 

ZTP, případně dle stavu a zaměstnání invalidní 

důchod (Narayanama et al., 2015).

Facioscapulohumerální 
dystrofie 

Charakteristika nemoci 
a klinický obraz

Facioscapulohumerální dystrofie (FSHD) je 

sice jedna z nejčastějších svalových dystrofií, 

přesto variabilní obraz iniciálního postižení může 

dělat problémy ve stanovení správné diagnózy.

Klinický obraz je zvláště na začátku onemoc-

nění velmi nenápadný a dosti variabilní. Ze začát-

ku může být pozorována snížená hybnost svalů 

tváře, obtížnější špulení, mračení, naznačená, 

nebo vyjádřená ptóza. Oslabení a hypotrofie sva-

lů horního pletence nemusí pacientovi vůbec 

vadit, nezřídka se ještě v době dospívání mladší 

pacienti věnují intenzivním sportům. S progresí 

nemoci se objevuje slabost dolních končetin 

a typicky dříve distálních svalů a až v další fázi 

i proximálních. Postižení bývá ze začátku asy-

metrické. Plně rozvinutý klinický obraz zahrnuje 

kromě zřetelně oslabené hybnosti a mimiky tváře 

(špulení, úsměv, mračení, semiptóza, nedovření 

víček při spánku) hypotrofii a slabost svalů ple-

tence pažního – typicky jsou postiženy fixátory 

lopatky (serratus anterior, rhomboidei) dále dolní 

porce trapézu, mm. pectorales, biceps a triceps 

(obrázek 1). Zachovaný zůstává deltoideus a ze 

začátku i svaly ruky a předloktí. Pacient nedoká-

že pro nedostatečnou fixaci lopatky abdukovat 

a předpažit přes horizontálu, lze pozorovat sca-

pulu alatu. Na dolních končetinách jsou postiženy 

zvl. svaly bérce (tibialis anterior a gastrocnemius 

medialis), později pak quadriceps a hamstringy. 

Bývá výrazné postižení břišních a paraspinál-

ních svalů, což se projeví zvýšenou lordózou 

a povolenou břišní stěnou, lze vyvolat Beevorův 

příznak (posun pupíku kraniálně při předklo-

nu hlavy vleže), specifický to příznak pro FSHD. 

Nevyskytují se svalové kontraktury. Obecně platí, 

že nález je jak na horních, tak dolních končetinách 

dosti asymetrický. V pozdějších stadiích onemoc-

nění se vyskytuje bolest, zvláště v nestabilních 

kloubech a v zádech (Greef et al., 2010; Statland 

et Tawil, 2016; Tawil et al., 2015).

Postižení jiných orgánů
U malého procenta se objeví respirační ob-

tíže a spíše v pozdějších stadiích nemoci a u pa-

Obr. 1.  Pokus o abdukci, scapula alata
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cientů nechodících. Může být potřeba indikace 

neinvazivní (noční) ventilační podpory, potřeba 

plné ventilační podpory je dosti vzácná. 

Kardiální postižení není pro FSHD typické, 

benigní supraventrikulární arytmie se vyskytují 

u 5–10 % pacientů, častější je i nevýznamný blok 

pravého raménka Tawarova.

Audiometricky lze prokázat zhoršení slu-

chu pro vyšší frekvence (až u poloviny nemoc-

ných), většinou jde ale o asymptomatický nález. 

Podobně retinální vaskulopatie se nachází až 

u 1/2 pacientů na fluorescenční angiografii, kli-

nicky se projeví ale jen u 1 %. Kognitivní změny, 

mentální retardace není u dospělých popsaná 

(Statland et Tawil, 2016).

Epidemiologie
FSHD se vyskytuje u všech národů a etnik, dle 

světových studií je prevalence 2 až 6,8 případů na 

100 000, je tedy třetí nejčastější dystrofií dospělé-

ho věku. V České republice bylo v národním regis-

tru REaDY-FSHD vedeno ke konci listopadu 2018 

148 pacientů, což je prevalence 1,40 (bez cizinců 

1,42) na 100 000. Registr samozřejmě nemůže za-

chytit všechny pacienty – budou chybět jak ti, co 

odmítají registraci, tak zatím nediagnostikovaní. 

(Statland et Tawil, 2016; Ready registr).

Pomocná vyšetření a diagnostika
Kreatinkináza (CK) je buď normální, anebo 

mírně zvýšená do pětinásobku normy.

Může být rovněž mírně zvýšen myoglobin, 

případně AST.

EMG nález není nijak specifický – potvrdí 

myogenní nález zvláště ve výrazněji postižených 

svalech. Biopsie není indikována, ukázala by ne-

specifické myopatické změny, vlákna různých 

velikostí, degenerativní i regenerační změny, 

fibrózu i tukovou přestavbu. 

Přínosem ale může být, zvláště při málo zře-

telném fenotypu, MRI svalů s typickým „pattern“ 

(schématem) postižení selektivní skupiny svalů 

(dolní trapéz, fixátory lopatky, prsních svalů, 

bicepsu a tricepsu paže, svalů tváře, břišních 

svalů, zvl. rectus abdominis a svalů bérce zvl. 

tibialis anterior). Po stanovení DG klinicky je po-

třeba diagnózu potvrdit genetickým vyšetřením 

(Bednařík et al., 2001; Maarel et al., 2011).

Genetika
Geneticky jsou možné dvě varianty onemoc-

nění – FSHD1 a FSHD2, klinicky nerozpoznatelné. 

FSHD1 s AD typem dědičnosti tvoří cca 95 % pří-

padů, vzniká v důsledku zkrácení repetic D4Z4 

oblasti na chromozomu 4q (normálně více než 10 

repetic), což vede k expresi genu DUX4 kódova-

ného D4Z4 v kosterním svalu a díky tomu expresi 

kliniky. Varianta FSHD2 se dědí jako digenetická 

choroba vyžadující dědičnost dvou nezávislých 

genetických faktorů: permisivní alely 4qA a mutaci 

genu SMCHD1 na chromozomu 18p11 se ztrátou 

funkce daného genu. Genetické vyšetření se prová-

dí samostatně, mimo standardní panel genů (IHOK 

FN Brno) (Maarel et al., 2011; Statland et Tawil, 2016).

Diferenciální diagnostika
Diferenciálně je nutné myslet na jiné myo-

patie zvl. pletencové – calpainopatii (LGMD 2A), 

Pompeho nemoc, event. Bethlemovu myopatii 

a mitochondriální myopatie. Zde jednoznačně 

pomůže genetické vyšetření, event. již vzpome-

nuté MRI a metabolické vyšetření.

Dispenzární péče
Po potvrzení diagnózy genetickým vyšet-

řením je vhodné eskalovat vyšetření na přímé 

příbuzné pacienta. Cílem je jak zachytit subkli-

nické formy, tak nabídnout budoucím rodičům 

možnosti preimplantační diagnostiky a tím pre-

vence postižení dalších generací. 

Standardně by měli mít pacienti s FSHD do-

plněno oční vyšetření, audiometrii, EKG, plicní 

spirometrii. Pacienti by měli být poučeni, aby se 

vystříhali sportům a zaměstnáním přetěžujícím 

zvl. horní končetiny. V pokročilejších stadiích 

onemocnění je velmi významná rehabilitace, 

dále ortopedické operace – fixace lopatky 

k žebrům, fixace kotníků. Část pacientů (cca 

20 %) ve vyšším věku skončí na invalidním vozíku, 

tedy další péče je spojena s imobilitou pacienta. 

Ze zkoušených léků zatím nevyšel ve studiích 

žádný pozitivní efekt na průběh nemoci (pred-

nison, diltiazem, albuterol a další). Indikované 

jsou ale podpůrné léky – pro chronickou bolest 

nesteroidní antirevmatika, příp. antidepresiva 

(Statland et Tawil, 2016).

Součástí péče o pacienta je zcela samozřej-

mě i sociální stránka – dle stavu a zaměstnání 

invalidní důchod, průkaz ZTP, příp. další řešení 

sociální situace.

Pletencové myopatie
Pletencové myopatie – Limb Girdle 

Muscular Dystrophies (LGMD) je heterogenní 

skupina relativně vzácných, geneticky podmí-

něných progresivních svalových onemocnění 

manifestujících se svalovou slabostí a atrofií pře-

vážně svalů pletence pánevního a ramenního.

Začátek onemocnění může být jak v dět-

ském věku, tak i v dospělosti. Přibližně 10 % one-

mocnění je vázáno autosomálně dominantně 

(AD), u 90 % je dědičnost autosomálně recesivní 

(AR) (Angelini et al., 2018). Patogenní mutace 

jsou lokalizovány především v genech pro pro-

teiny asociované s dystrofinem (4 sarkoglykany – 

alfa, beta, gama a delta) a proteiny kontraktilního 

aparátu (laminin, calpain, dysferlin, telethonin, 

titin apod). V současné době je popsáno 10 AD 

typů onemocnění a 30 AR typů onemocnění, 

další budou nepochybně přibývat. V roce 2017 

na ENMC mezinárodním workshopu v Naardenu 

byla navržena zcela nová klasifikace onemocně-

ní zohledňující typ genetického přenosu a ná-

zev poškozeného proteinu (Straub et al., 2018). 

V nové klasifikaci je mezi pletencové myopatie 

vřazena dříve samostatná Emeryho-Dreifussova 

svalová dystrofie a Bethlemova myopatie. 

Prevalence všech typů pletencových myo-

patií je značně variabilní, nejčastěji je uváděna 

4–7/100 000. V současné době je v České repub-

lice registr pacientů v přípravě, tudíž přesná data 

výskytu onemocnění zatím nejsou známa. Mezi 

nejčastější typy pletencových myopatií v České 

republice patří LGMD 2A (LGMD R1 calpain 3 – rela-

ted), LGMD 2B (dysferlin related) a LGMD 2I (LGMD 

R9 Dystroglycan–related) (Stehlíková et al., 2017).

Diagnostika onemocnění je založena na 

klinickém obrazu progredující svalové slabosti 

převážně pletencových svalů. Při elektromyogra-

fickém vyšetření je přítomen obraz myogenní 

léze s predominancí v proximálním svalstvu. Při 

biochemickém vyšetření bývá přítomna elevace 

kreatinkinázy. Magnetická rezonance svalů uka-

Tab. 2.  Současně platná diagnostická kritéria dle 
ENMC z roku 2017 (Angelini et al., 2018)
Geneticky podmíněná onemocnění

Progresivní převážně proximální svalová slabost

Schopnost samostatné chůze před počátkem 
onemocnění

Slabost je dána ztrátou svalových vláken

Zvýšení hladiny kreatinkinázy v séru

Změny svalové tkáně při zobrazení MRI

Svalová biopsie s kompatibilním obrazem

Pro popsání nové klinické jednotky je nutno 
prokázat onemocnění ve dvou odlišných 
rodinách
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zuje „pattern“ postižení jednotlivých svalových 

skupin, podle nichž se dají určit některé typy 

pletencových myopatií a na tomto podkladě 

indikovat cílené genetické vyšetření. Svalová 

biopsie je součástí diagnostiky jen výjimečně 

a rozhodující je molekulárně genetické vyšetření.

Klinický obraz je značně heterogenní. 

Sarkoglykanopatie mohou mít obraz jak 

rychle progredující svalové dystrofie podobné 

Duchenneově svalové dystrofii, tak velmi lehký 

obraz pletencové myopatie dospělého věku. 

Sarkoglykanopatie často provází kardiální posti-

žení. Gama sarkoglykanopatie je onemocnění 

s počátkem v dětském věku a většina pacientů je 

po 20. roce věku neschopná chůze, dochází k roz-

voji skoliózy i respirační insuficience (Angelini et al., 

2018). Alfa sarkoglykanopatie může být svým 

průběhem jak rychle invalidizující onemocnění 

s rozvojem respirační insuficience, tak i pozvolna 

progredující pletencová slabost se ztrátou chůze 

po 40. roce věku. Typicky jsou přítomny hyper

trofie lýtek a zkrácení Achillovy šlachy. Pletencová 

myopatie při poruše calpainu3 se manifestuje 

mezi 2.–40. rokem, ke ztrátě lokomoce dochází 

ve druhém až čtvrtém deceniu, typickým obrazem 

je chůze po špičkách, scapula alata (obrázek 2). 

U tohoto typu onemocnění nedochází ke kardi-

álnímu postižení (Voháňka et Lukáš, 2001). Typické 

pro anoctaminopatie je asymetrické postižení 

s průvodními svalovými bolestmi (Angelini et 

al., 2018). Dysferlinopatie jsou onemocnění se 

začátkem po 15. roce věku s relativně pomalou 

progresí, je přítomno postižení i distálního sval-

stva, avšak ke ztrátě chůze dochází až v pozděj-

ším věku (Voháňka et Lukáš, 2001). Obě formy 

(X-vázaná i AD) Emeryho-Dreifussovy svalové 

dystrofie jsou provázeny kardiálním postižením, 

kardiomyopatií i závažnými poruchami srdečního 

rytmu (Straub et al., 2017).

Mimosvalové postižení u pletencových 

myopatií se týká především dechových a kar-

diálních obtíží.

Respirační insuficience se vzhledem k čas-

tému postižení bránice i respiračních svalů roz-

víjí u mnoha pacientů s pletencovou myopatií 

a to často i tehdy, když jsou ještě samostatně 

mobilní. Zpočátku se jedná o noční hypoventi-

laci, kterou prokáže celonoční pulzní symetrie. 

Řešením je neinvazivní noční ventilace s pozitiv-

ním přetlakem (NIV) nazální maskou. Při infekcích 

dýchacích cest může být pro pacienty cenným 

pomocníkem kašlací asistent. Při další progresi 

respirační insuficience je pro pacienta přínosná 

ventilační podpora – BiPAP maskou nebo přes 

zajištěnou tracheostomii. Prevence respiračních 

infekcí včetně vakcinace zejména proti chřipce 

a pneumokokovým infekcím a časné důsledné 

léčení respiračních infektů významně prodlužuje 

život pacientů (Angelini et al., 2018). 

Kardiální postižení, které z pletencových 

myopatií provází zejména sarkoglykanopatie, 

se manifestuje především jako dilatační kardio

myopatie, zřídka jako kardiomyopatie hypert-

rofická. U pacientů s pletencovou myopatií se 

však můžeme setkat i se závažnými poruchami 

srdečního rytmu (fibrilace i flutter síní, komo-

rová tachykardie, fibrilace komor). Pacienti by 

tedy měli být kardiologicky sledováni – 1× ročně 

24hodinové Holter EKG a echokardiografické 

vyšetření. Kardiomyopatii je nutno časně řešit 

léčbou, někdy může být i indikací k transplan-

taci srdce. Poruchy rytmu je třeba řešit časnou 

implantací kardiostimulátoru a někdy rovněž 

kardioverteru.

Postižení mozku provází jen velmi malou 

část pacientů s pletencovou myopatií, a to pře-

devším pacienty s dystroglykanopatií.

Terapie 
Kauzální terapie zatím není pro žádné 

z onemocnění ze skupiny pletencových myo-

patií k dispozici. Jsme tedy odkázáni na léčbu 

symptomatickou a paliativní. Důležité postavení 

má rehabilitační léčba v prevenci svalových kon-

Obr. 2.  Pletencová myopatie LGMD2A – calpaionopatie, scapula alata (poskytl R. Mazanec)
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HLAVNÍ TÉMA
Svalové dystrofie u dospělých

traktur a skoliózy, součástí léčby může být i orto-

pedické operační řešení (Pagoraro et Hoffman, 

2012). Při kardiálním a respiračním postižení je 

zásadní spoluúčast kardiologa i pneumologa 

v multidisciplinárním přístupu k péči o paci-

enty. Vždy je také nutné řešení sociální otázky 

pacienta.

Ve fázi experimentu je užití léků ze skupiny 

tzv. antisense nukleotidů (antisense oligonuc-

leotide), které jsou schopny modifikovat přepis 

funkčních proteinů v celé délce vazbou na trans

kripční faktory. Jiným terapeutickým přístupem 

jsou preparáty ovlivňující ubikvitinový-proteazo-

mový systém, které mohou ovlivnit patologické 

agregáty nefunkčních peptidů. Teoreticky, podle 

výsledků in vitro experimentů, by rovněž paci-

enti s LGMD mohli profitovat z terapie náhradou 

enzymatických systémů podobně, jako je tomu 

u Pompeho nemoci.

Svalové dystrofie v dospělosti – 
doporučení pro praxi
�� Pro svalové dystrofie je charakteristické ne-

kolísavé, progredující, chronické a (většinou) 

nebolestivé oslabení celých svalových sku-

pin a jejich atrofie, v některých případech 

vedoucích k imobilitě.

�� Jde o onemocnění vzácná s širokou plejá-

dou různě se překrývajících příznaků a po-

dobnými fenotypy.

�� Některé dystrofie s charakteristickým 

fenotypem lze někdy relativně snadno 

diagnostikovat (facioscapulohumerální, 

myotonická dystrofie typ 1), naprostá vět-

šina dystrofií ale vyžaduje specializované 

vyšetření v neuromuskulární poradně/

centru (NMC) a vždy je definitivně stano-

vena až genetickým potvrzením příslušné 

mutace.

�� Jako screening před vyšetřením v NMC je 

vhodné vyšetřit svalové enzymy: kreatinkiná-

zu (CK), myoglobin, AST, laktátdehydrogená-

zu a provést vyšetření svalů jehlovou EMG.

�� Je potřeba důkladně pátrat v rodinné anam-

néze po onemocněních pohybového apa-

rátu, svalové slabosti a náhlých kardiálních 

úmrtích v mladém věku.

�� Kromě diagnostiky je neméně důležitá 

i následná péče – monitorace postižení 

přidružených systémů (srdce, oči, en-

dokrinní, plíce) a zvláště genetické po-

radenství a doporučení preimplantační 

diagnostiky jako prevence postižení dal-

ších generací.

�� Myslet na potřebu sociálního řešení a po-

třebu pomůcek u pohybově postižených 

pacientů – to je péče, kterou je schopen 

nabídnout každý neurolog.
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