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Oběh i ventilace, tedy základní životní funkce, jsou zprostředkovány svaly. Myokard, převodní srdeční systém i příčně pruhované 
dýchací svaly podléhají u myopatií výrazným změnám. V přehledu uvádíme myopatie, pro které je kardiorespirační nedostatečnost 
typická, patofyziologický podtext těchto změn, jejich klinické projevy a možnost včasného záchytu a léčby.
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Internal complications of muscular dystrophies

Circulation and breathing, as the basic life functions, are mediated by muscles. Myocardium, as well as the conduction system of 
the heart and the respiratory muscles are affected in myopathy. In the overview we present myopathies often manifesting with 
cardiorespiratory insufficiency. We discuss pathophysiological background of these changes, their clinical manifestations and 
options of early diagnosis and treatment.
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Úvod
Podle American Heart Association je kardi-

omyopatie definována jako „heterogenní sku-

pina chorob myokardu asociovaných s mecha-

nickou a/nebo elektrickou dysfunkcí“ (Maron et 

al., 2018). U svalových dystrofií je kardiomyopatie 

primárně dilatační, nebo primárně hypertro-

fická, restriktivní snížením elasticity myokardu 

a druhotně dilatující. Snížení výkonnosti srdce 

a slabost dýchacího svalstva vede do obrazu 

kardiopulmonálního selhání. V současné době 

je častější příčinou smrti myodystrofiků kardio

myopatie, což souvisí s možností časněji zjistit 

a léčit respirační nedostatečnost.

Patogenetický podklad kardiomyopatie je 

nejlépe popsán u dystrofinopatií, z nichž je 

nejznámější Duchenne/Becker svalová dystro-

fie – dále DMD/BMD. Jednou z variant mutace 

genu pro dystrofin je familiární X-vázaná dilatující 

kardiomyopatie (XLDCM), u které jsou kosterní 

svaly ušetřeny a příznaky jsou pouze kardiální 

(Wen Kaspar et al., 2009). Defekt nebo chybění 

dystrofinu má u těchto jednotek stejné důsled-

ky, dysfunkci sarkolemálních iontových kanálů, 

reagujících na mechanický stres během plnění 

komor. Hromaděním Ca2+ intracelulárně dochází 

k postupné destrukci kardiomyocytů a následné 

migraci makrofágů a fibroblastů. Fibróza snižu-

je elasticitu srdeční stěny a způsobuje restrikci. 

Dochází k regionálnímu roztažení a ztenčení 

stěn. Myokardiální fibróza a dilatace začíná ve 

stěně levé komory za zadním cípem mitrální 

chlopně, progreduje inferiorně a šíří se dál na 

levou komoru. Zvýšení komorového objemu 

při dilataci a menší výkonnost myokardu vedou 

společně ke snížení systolické funkce, mitrální 

regurgitaci, snížení srdečního výdeje a oběho-

vému selhání. Časná stadia kardiomyopatie jsou 

vlivem kompenzačních mechanizmů, tedy akti-

vace sympatického a renin-angiotenzin-aldos-

teronového systému, většinou asymptomatická 

a klinický obraz určuje slabost kosterních svalů. 

Kardiální potíže mohou i předcházet projevům 

myopatie. Postižení kosterního svalstva je u BMD 

mírnější, přesto většina pacientů dilatační kardi-

omyopatii má už v nízkém věku. I přes vysokou 

prevalenci kardiomyopatie mohou být pacienti 

i kardiálně asymptomatičtí. Tyto fakta podporují 

názor, že tíže a začátek kardiálních symptomů s tí-

ží myopatie kosterních svalů nesouvisí (Doodley 

et al., 2010). Je zajímavé, že u DMD fibróza posti-

huje prevalenčně levou a u BMD pravou srdeční 

komoru (Wen Kaspar et al., 2009). V 18 letech 

věku je 57 % pacientů s BMD symptomatických, 

přestože 100 % má paraklinickými metodami 

zdokumentovanou kardiomyopatii (Power et al., 

2018). U BMD se kardiální postižení rozvíjí vždy, 

protože nedochází k časné ztrátě hybnosti a ná-

roky na myokard jsou dlouho vysoké. U kardi-

álně selhávajících pacientů není indikace k im-
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plantaci KS (Wang et al., 2018). Zlepšením péče 

a standardním užíváním kortikoidů se průměrná 

délka života pacientů s DMD/BMD prodlužuje, 

v současnosti na víc než 25 let. Lze shrnout, že 

po většinu života je kardiální nedostatečnost 

u pacientů s DMD/BMD asymptomatická, přesto 

je nejčastější příčinou jejich smrti (Power et al., 

2018; Jefferies et al., 2004). Péče kardiologa je pro 

naše pacienty zásadní. Přenašečky DMD/BMD 

mají klinické projevy dilatační kardiomyopatie 

v dospělosti až v 8 %, nezávisle na tíži myopatie 

(Barp et al., 2015). Echokardiografické abnormální 

nálezy má 20 % přenašeček. Procenta se zvyšují 

použitím MR srdce a jiných níže uvedených dia-

gnostických testů. 

Je nejasné kontinuum mezi DMD/BMD 

a X-vázanou dilatující kardiomyopatií, rychle 

progredujícím kardiálním selhání u mladých 

chlapců s nutností transplantace srdce do dvou 

let od prvních příznaků. Projevy kardiální ne-

dostatečnosti se projevují i u žen přenašeček 

XLDCM kolem 3. až 4. dekády. Prognóza léče-

ných pacientů s touto izolovanou myokardiální 

dystrofinopatií je výrazně lepší než u klasické 

DMD/BMD. O patogenezi tohoto selektivního 

poškození se zatím spekuluje. 

U LGMD, heterogenní skupiny pletencových 

svalových dystrofií, je výskyt kardiomyopatií růz-

ný. Typickou jednotkou s kardiálním postižením 

je LGMD 1B. Jde o mutaci LMNA genu pro lamin 

A/C, strukturální bílkovinu tvořící tzv. překlenují-

cí vlákna jaderného obalu. Tato struktura je ex-

trémně důležitá v síňovém a sinoatriálním uzlu 

i v myofibrilách. Defekt laminu A způsobí prudké 

stárnutí překlenujících-převodních vláken, což 

vede k poruchám rytmu s možnými fatálními 

následky (Arbustini et al., 2002). Převodní poru-

chy a příznaky srdeční insuficience se projeví do 

30 let věku. Arytmie předchází rozvoji dilatační 

kardiomyopatie i o dekádu. Myopatie se vyvíjí pa-

ralelně, předchází nebo následuje kardiální symp-

tomatiku. I asymptomatičtí nemocní mají EKG ab-

normity – snížení amplitudy P vln a prodloužení 

PR intervalu až AV blok. Junkční bradykardie bez 

patrných P vln při permanentní síňové paralýze 

je téměř patognomická. Tomuto stavu předchází 

fokální výskyt inertního myokardu s kompenzační 

hyperexcitabilitou dosud funkční svaloviny, což 

může vyústit v klinickou síňovou tachyarytmii či 

kardioembolický iktus. Dilatace srdce je u defektu 

laminu A/C patrnější více na síních než komorách 

a vpravo víc než vlevo, což je pro kardiomyo-

patii u EmeryDreifusovy myodystrofie typické. 

Protože se mnohdy jedná o izolované postižení 

srdce, je indikována implantace kardiostimulátoru. 

U LGMD 1B se tedy, vedle pomalu progredující 

pletencové slabosti, vyskytují poruchy rytmu 

v mladém věku, pod obrazem synkopy nebo 

i náhlé smrti. Nad 35 let má 50 % nemocných 

implantovaný kardiostimulátor. Nezřídka je sla-

bost kosterních svalů minimální a etiologie těžké 

arytmie je považována za kryptogenní. 

Kardiomyopatie může být součástí klinic-

kého obrazu i v případě genetického defektu 

sarkoglykanů alfa, beta, gama, delta, které jsou 

součástí dystrofin-glykoproteinového mem-

bránového komplexu v kosterních i srdečních 

svalech. Většinou se jedná o AR mutace a je 

nutná genetická DNA analýza a korelace feno-

typ-genotyp. 

Myotonická dystrofie je multisystémová 

choroba a kardiální nedostatečnost do soubo-

ru příznaku patří. EKG abnormity nacházíme 

u 37–80 % pacientů (Chaudhry, 2012), většinou 

jde o subklinické postižení s rizikem náhlé smrti 

v důsledku komorových tachyartymií nebo kom-

pletní AV blokády. Méně časté jsou bradyaryt-

mie či městnavé srdeční selhání. Věk manifestace 

Obr. 1.  Flutter síní I typu – arytmie vedla u pacienta k poklesu ejekční frakce LK a k manifestnímu srdečnímu 
selhání; restituce sinusového rytmu po RF ablaci; repolarizační změny ve V2–6 jsou nespecifické, mohou 
souviset s myodystrofií
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a tíže příznaků koreluje s počtem repetic CTG. 

Specifickým typem postižení je prolongace rela-

xace myokardu v časné diastole, tedy myokardiál-

ní myotonie. U kongenitální myotonie může dojít 

k hypertrofické kardiomyopatii, tak jako u této 

jednotky dochází k pravé hypertrofii kosterních 

svalů. V 25–40 % se u myotonických dystrofiků 

vyskytuje mitrální prolaps (Phillips, 1997). 

Vedle dilatačních forem kardiomyopatie a aryt-

mií je u pacientů se svalovými dystrofiemi zdo-

kumentován i vyšší výskyt kardioembolických 

cévních mozkových příhod. Nezřídka je kardio-

embolický iktus u nepoznané arytmie a nepoz-

nané dědičné myopatie s kardiomyopatií prvním 

symptomem. Hlavně u mladých lidí pod 50 let 

bychom měli po hlubších příčinách vzniku CMP 

aktivně pátrat. Procento výskytu ischemického 

iktu kardioembolické etiologie je u myopatů 6,5 % 

a vyžaduje antikoagulační léčbu (Chen et al., 2012).

Z výčtu hereditárních myopatií je nejnižší 

výskyt kardiomyopatie u FSHD. 

Subjektivní příznaky kardiopulmonální 

nedostatečnosti u svalových dystrofiků mohou 

být v úvodu velmi vágní – únava, nechutenství, 

nevolnost, zvracení, kašel či nekvalitní spánek. 

Specifičtějšími projevy jsou ponámahová a posléze 

klidová dušnost, symetrické otoky nohou a sinu-

sová tachykardie, tedy symptomy kongestivního 

srdečního selhání. Souběžně, nebo i bez známek 

přetížení levé komory, se vyskytují arytmie pod 

obrazem palpitací, závratí, synkop a nezřídka náhlé 

smrti. S imobilitou se zhoršuje i slabost dýchacích 

svalů, dýchání je plytké, s použitím akcesorních, 

břišních svalů. Kašel je neefektivní. Zhoršením me-

chaniky dýchání dochází k hypoventilaci vleže, 

hypopnoe až apnoe a poruchám spánku s nad-

měrnou denní spavostí, což potencuje problémy 

v horizontální poloze. Rozvíjí se porucha koncen

trace a deprese. Pacienti s bulbární slabostí v rámci 

myopatie, trpí časně dyspnoí i ve vertikální poloze 

při ortopnoe. Vzácně mohou dechové problémy 

předcházet končetinové svalové slabosti a ztěžo-

vat tak stanovení diagnózy. Centrálními projevy 

respiračního selhání je cyanóza, tremor, dilatace 

žil, edém papily a schvácenost. 

Diagnostika kardiomyopatie
Níže uvedené abnormity se týkají hlavně dys

trofinopatií, lze je ale vnímat jako obecně plat-

né i pro kardiomyopatie při jiných hereditárních 

myopatiích. Diagnostika kardiálního selhání je 

často zpožděna. Podílí se na tom plíživý rozvoj 

nenápadných symptomů při relativně nízkém 

kardiovaskulárním stresu špatně mobilních myo-

patů, překrytí kardiální symptomatiky projevy re-

spiračního selhání nebo okolnosti znesnadňující 

vyšetření, tedy kyfoskolióza a obezita pacientů. 

Klinicky nacházíme tachykardii, distenzi jugulárních 

vén, systolický šelest, poslechové fenomény na 

plicích bazálně, hepatomegalii a otoky končetin. 

Je pozátěžová a později klidová dušnost. V EKG 

se časné změny projeví sinusovou tachykardií, 

hlubokým Q ve svodech – V5, 6, vysokým R ve 

svodech – V1, 2, deviací osy doprava a kompletním 

blokem pravého Tawarova raménka (Power et 

al., 2018). Zkrácení intervalu PR je u 50 % pacientů 

(Wen Kaspar, 2009) (obrázek 1). Holterovo EKG mo-

nitorování ukáže klidovou sinusovou tachykardii, 

sníženou tepovou variabilitu a arytmie – předčasné 

síňové a komorové stahy, AV bloky a komorovou 

tachykardii. Na rtg vyšetření je obraz kardiomegalie 

a plicní kongesce. V séru je zvýšena CK i CK-MB 

frakce. Může být zvýšena hladina troponinu v séru. 

BNP – Brain Natriuretic Peptid, srdeční hormon 

syntetizovaný buňkami tepen v závislosti na pře-

tížení levé komory, je rovněž markerem kardiálního 

postižení (Wen Kaspar, 2009). Echokardiografie – 

TTE nebo TEE a magnetická rezonance srdce – 

CMR poskytne vizualizaci ztenčení zadní stěny 

srdce, areí dyskinez, systolických a diastolických 

objemů (obrázek 3). Můžeme měřit ejekční frakci 

levé komory, frakční zkrácení FS, fractional shor-

tening a index sféricity. Dysfunkce levé komory 

je definována jako EF menší než 55 % nebo FS 

menší než 28 % (Soslow et al., 2016). Pouze LV-EF 

je chabým nástrojem pro detekci kardiomyopatie. 

TDI – tkáňový Doppler prokáže regionální poruchu 

funkce stěny (obrázek 4), STE – Speckle Tracking 

Echokardiografie detekuje i skvrnité subklinické 

poškození. Zlatým standardem pro detekci kar-

diomyopatie je v současnosti CMR, hlavně pro 

možnost lépe stanovit endokardiální-epikardiální 

hranici a fakt, že není ovlivněna habitem myopatů. 

Hodnotíme T1, T2 sekvence, nebo MR tagging – síť 

značek, které odhalí segmentální funkční změny. Při 

použití Gd vidíme, že arey fibrózy retinují kontrast, 

ale tato metoda se nepoužívá, i z důvodu zatížení 

ledvin při metabolizmu. Zátěžová TTE či CMR při 

cvičení nebo dobutaminové infuzi odhalí časné 

defekty v rámci kardiomyopatie. CMR je oproti 

TTE čistější a přesnější, až 75 % TTE záznamů je 

při srovnání shledáno nekvalitními (Power et al., 

Obr. 2.  Spirometrie vsedě – F/V křivka dobré strmosti s velmi těžkou restrikcí; pokles vitální kapacity plic 
bez známek obstrukce; hodnoty jsou nad 75 % FEV1 při snížené FVC a poměr FVC/FEV1 zůstává zachován
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2018). Nevýhodou CMR je dyskomfort pacienta 

a klaustrofobie. S CMR nejlépe koreluje posouzení 

SF echokardiograficky (Soslow et al., 2016). V klinic-

ké praxi je více používanou TTE. Jen výjimečně se 

používá endomyokardiální biopsie. 

Diagnostika respirační 
nedostatečnosti

Na dýchání se podílí pomocné dýchací sva-

ly. Krom dušnosti, akcentované vleže, je tachy-

pnoe, porucha spánku, tachykardie a cyanóza. 

Skokově mohou respirační funkce zhoršit inter-

kurentní plicní infekce a aspirační bronchopne-

umonie, jejíž riziko stoupá při výživě použitím 

PEGu (Bednařík, 2001). Základním vyšetřením 

je FVC – usilovná vitální kapacita. Je vhodné 

vyšetřit FVC vsedě i vleže, kdy jsou vyřazeny ně-

které pomocné dýchací svaly. Měří se hodnota 

FEV1 – tedy objem vydechnutý za 1 s (obrázek 2). 

Spirometrie vykazuje restriktivní vzorec respi-

rační poruchy. Klinicky se většinou projevuje až 

pokles FVC pod 50 % normativní hodnoty, FVC 

na 25–30 % ukazuje na významné riziko respi-

račního selhání nebo smrti (Bourke, 2014). FVC 

20 % a méně znamenají nutnost ventilační pod-

pory (Winterholler et al., 1996). Je-li možno FVC 

vsedě a vleže validně porovnat, je 20% pokles 

známkou oslabení bránice. Vyšetření krevních 

plynů – hypoxie a hyperkapnie, jsou pozdními 

příznaky respirační nedostatečnosti. Kašel lze 

objektivně zdokumentovat pomocí PCF – Peak 

Cough Flow. Výtěžné je polysomnografické vy-

šetření, zachycující hyposaturace i mimo apnoic-

ké pauzy. Včasná diagnostika respirační poruchy 

u svalových dystrofiků je významnou součástí 

dispenzární péče v neuromuskulárních centrech 

ve spolupráci se spánkovými laboratořemi nebo 

specializovanými pneumology. 

Terapie kardiomyopatie
Kortikoidy, standardně používané u DMD/

BMD, zmírňují rozvoj kardiomyopatie (Wang et 

al., 2018). Přirozený kompenzační mechanizmus, 

tedy aktivace renin-angiotenzin-aldosterono-

vého systému v úvodu překryje projevy selhá-

ní, ale dlouhodobě působí škodlivě na funkci 

i strukturu srdce. ACE inhibitory, betablokátory, 

angiotenzin-receptor blokátory (ARBs) a aldo

steron-antagonisté zabraňují této škodě, zlepšují 

kardiální i respirační funkce, betablokátory mají 

i antiarytmický efekt. Uvedená farmaka jsou in-

dikována při zjištění dilatační kardiomyopatie, 

podle jiných prací už profylakticky v rizikovém 

věku. ACE inhibitory je vhodné doporučit, po-

kud je komorová EF LK menší než 55 %, přičemž 

vhodná je kombinace beta blokátoru a ACE in-

hibitoru (Wen Kaspar et al., 2009). 

Terapie respirační 
nedostatečnosti

Cílem je zabezpečit dostatečné dechové ob-

jemy a hygienu dýchacích cest. Cviky, použitím 

ambuvaku, jednocestné chlopně, či ventilátoru 

insufflator-exsufflator je možné napomoci ná-

dechu a zabránit atelektáze. Techniky posilující 

vykašlávání by měly být rutinně prováděny při 

poklesu PCF pod 160 l/min, během infekcí dý-

chacích cest, či procedur vyžadujících sedaci. 

Cílová saturace O2 má být 88 až 92 %. Asistovaná 

ventilace může být invazivní nebo neinvazivní. 

Neinvazivní ventilační podporou je BiPAP, umož-

ňující nastavit různý kontinuální tlak při výdechu 

Obr. 3.  Transtorakální echokardiografie,  čtyřdutinová  projekce – reverzní remodelace – normalizace 
velikosti, tvaru srdečních dutin i funkce LK po obnovení sinusového rytmu

Obr. 4.  TDI – tkáňový Doppler – rychlosti pohybu mitrálního anulu – křivka svědčí o restituci systolické 
i diastolické funkce LK po RF ablaci
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HLAVNÍ TÉMA
Interní komplikace u svalových dystrofií

a vdechu, což šetří svalovou sílu nemocného. 

Částečnou noční neinvazivní podporu toleruje 

80 % pacientů a její použití zlepšuje i ventilační 

parametry přes den (O´Driscoll et al., 2008). CPAP 

není vhodný. Těžké bulbární postižení zhoršuje 

toleranci a odpověď na neinvazivní ventilaci. 

Pokud pacient potřebuje BiPAP 16–20 hodin 

denně, je namístě zvážit invazivní léčbu, tedy 

provedení tracheostomie a připojení k mobil-

nímu ventilátoru (Bednařík, 2001). Tato terapie 

je trvalá a doživotní. Kontraindikací jsou těžké 

poruchy polykání, recidivující zvracení, kardiální 

selhání a špatná spolupráce. BiPAP neprodlu-

žuje život, ale zvyšuje jeho kvalitu. Ventilační 

podpora přes tracheostomii život prodlouží, ale 

výrazně sníží hodnocení jeho kvality (Marchese 

et al., 2008). Nekontrolovaná oxygenoterapie, 

může být u myodystrofiků kontraproduktivní 

(Bednařík, 2001). Pokud dýchací funkce význam-

ně ovlivňuje skolióza, je ke zvážení operační 

zákrok na axiálním skeletu. 

Jiné interní projevy
V plejádě příznaků je u svalových dystrofiků 

velmi často přehlédnuta hypokalemie. Nejde o sní-

žení celkového množství, ale redistribuci, přičemž 

draslík vázaný intracelulárně může potencovat tká-

ňovou škodu (Matsumura et al., 2016). Dalším orgá-

novým projevem je renální dysfunkce. Opožděné 

odhalení způsobuje fakt, že hladina kreatininu 

v séru je u pacientů s nervosvalovými chorobami 

snížená a tedy špatně odráží funkceschopnost 

ledvin. CystatinC – CysC, nízkomolekulární protein 

volně filtrovaný v ledvinných glomerulech, je vhod-

ný k hodnocení renálních funkcí u nervosvalových 

chorob, přičemž u myotonické dystrofie, hlavně 

1. typu, je jeho senzitivita nejvýraznější (Matsumura 

et al., 2016). Příznakem hereditární myopatie může 

být i elevace jaterních transamináz, maligní hyper-

termie při halotanové anestezii, dysfagie, střevní 

hypomotilita, malnutrice, endokrinní abnormity, 

necitlivost na inzulin a další nespecifické symp-

tomy ztěžující diagnostiku. 

Rizika medikamentů
Celková anestezie s použitím inhalačních 

anestetik, succinylcholinjodidu a jiných nepolari-

zujících myorelaxancií, zvyšuje u myodystrofiků 

riziko akutního kardiopulmonálního selhání bě-

hem operace nebo i po ní. Je vhodná pooperač-

ní mechanická ventilace s ohledem na zvýšené 

riziko apnoe po extubaci. Nebezpečné může 

být i použití butyrofenonové a fenothiazinové 

skupiny neuroleptik, opioidů, benzodiazepinů 

a barbiturátů (Trevisan et al., 2013). Myotoxický 

efekt statinů je u myodystrofiků potencován.

Prognóza
I při léčbě a maximální ošetřovatelské péči 

dochází k progresi potíží. Pokud kardiopulmo-

nální nedostatečnost vyústí do obrazu selhá-

ní, je přežití krátké, většinou do jednoho roku. 

U DMD/BMD nastává smrt v 50 % případů do 5,5 

let od stanovení kardiomyopatie (Connuck et al., 

2008), což kontrastuje s dilatující kardiomyopatií 

jiné etiologie či kryptogenní (Broch et al., 2015). 

Efektivní terapie oddálí začátek kardiopulmo-

nálního selhávání a evidentně prodlouží délku 

života. Příčinou úmrtí myodystrofiků je srdeční 

selhání, nebo k ní vede sepse při plicní infekci.

Závěr
Komplexní zhodnocení kardiopulmonální 

kondice myodystrofiků je nutnou součástí pří-

pravy k operačním zákrokům v celkové anestezii. 

V rámci dispenzární péče jsou kardiologické 

a pneumologické kontroly dopručeny v intervalu 

1–2 roky, dle závažnosti potíží. 
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