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KAZUISTIKA

Oligosymptomatické formy myotonické 
dystrofie typu 2

Oligosymptomatic Forms of Myotonic Dystrophy Type 2

Souhrn
Myotonická dystrofie typu 2 (DM2) se typicky manifestuje v dospělosti a slabost pleten-
cového svalstva dolních končetin, různě vyjádřená myotonie a katarakta patří k hlavním 
příznakům. Při elektromyografickém (EMG) vyšetření může být přítomno široké spektrum 
spontánní aktivity s myotonickými výboji a akční potenciály motorických jednotek vykazují 
myopatický vzorec. Klinické i EMG projevy DM2 mohou být značně variabilní. Uvádíme ka-
zuistiky dvou nemocných s DM2 s proximální svalovou slabostí, spontánní EMG aktivitou bez 
myotonických výbojů a bez charakteristických myopatických změn v EMG.

Abstract
Myotonic dystrophy type 2 (DM2) typically presents in adult life with lower extremity proxi-
mal muscle weakness, variously expressed myotonia and cataract being the most common 
symptoms. On electromyography (EMG) a broad spectrum of spontaneous activity with 
myotonic discharges can be found and motor unit action potentials may show myopathic 
pattern. Both clinical and EMG features in DM2 may be greatly variable. We present two 
cases of DM2 with proximal muscle weakness, spontaneous EMG activity but no myotonic 
discharges and no characteristic myopathic EMG pattern. 
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Úvod
Myotonická dystrofie (DM) je autozo-
málně dominantní multisystémová po-
rucha, která postihuje kosterní i hladké 
svaly, ale také oči, srdce, endokrinní 
a  centrální (ale někdy i  periferní) ner-
vový systém. Geneticky se rozlišuje DM 
typu 1 (DM1) a typu 2 (DM2). Lokus pro 
DM2 byl zmapován na 3. chromozomu 
(3q21) a byla prokázána mutace v prvním 
intronu genu pro ZNF9 (zinc finger pro-
tein 9), který nese expandovanou tetra-
nukleotidovou repetitivní sekvenci CCTG. 
Proteiny se zinkovými prsty (zinc finger 
proteins) jsou jednou z největších protei-
nových rodin, které se vyskytují u euka-
ryotních organizmů. Vzhledem k  tomu, 
že většina těchto proteinů funguje jako 
transkripční faktory regulující genovou 
expresi (3 % genů lidského genomu), jsou 

přítomny uvnitř buňky ve velmi malém 
množství a  jejich výzkum nebyl možný 
před rozvojem technologií molekulární 
genetiky [1–3].

DM2 se typicky manifestuje v dospě-
losti proximální slabostí dolních končetin, 
často s myalgiemi, různě vyjádřenou myo-
tonií a kataraktou. Udává se, že její výskyt 
je méně častý nežli DM1, ale bude zřejmě 
výrazně poddiagnostikována [4,5]. Chtěli 
bychom upozornit na možný výskyt oligo- 
nebo i  monosymptomatických forem 
DM2 a nutnost častější indikace genetic-
kého vyšetření.

Kazuistiky
Kazuistika I
Šestapadesátiletý muž, hypertonik a di-
abetik léčený perorálními antidiabetiky. 
Asi šest let se u něho postupně rozvíjela 

nebolestivá slabost obou dolních konče-
tin (DK) a v poslední době pozoroval mír-
nou slabost i  horních končetin (HK) při 
práci s  rukama nad hlavou. Dosud byl 
veden na okresním pracovišti podle EMG 
jako středně těžká polyneuropatie. Při vy-
šetření jsme zjistili normální nález na hla-
vových nervech i HK, proximální slabost 
na DK (flexe v kyčli podle svalového testu 
4 st., extenze v koleni 4+ st.) s pouze na-
značenou nevýznamnou asymetrií. Šla-
chookosticové reflexy i čití byly normální. 
Dřep samostatně nesvedl, chůze byla bez 
zjevné abnormity, chůze po špičkách i pa-
tách normální. Nebyly žádné známky 
akční ani poklepové myotonie. Kreatin-
kináza v  séru (CK) 4 µkat/l (norma do 
3,2). EMG vyšetření prokázalo v m. vas-
tus lateralis nepříliš výraznou spontánní 
aktivitu (fibrilace) 2+, ojediněle i náznak 
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komplexního repetitivního výboje. Myo-
tonické výboje nebyly přítomny. Při ma-
ximální kontrakci byla patrna jen velmi 
lehká simplifikace (bohaté přechodné sta-
dium). Kondukční studie byly normální. 
Parametry 30 akčních potenciálů motoric-
kých jednotek (MUP): trvání 7,6–16, prů-
měr 11,7 ms (norma), amplituda 0,3–3,5, 
průměr 1,5 mV (lehce nad normu, 3 MUP 
s amplitudou nad normu – 3,4–3,5 mV), 
53 % MUP bylo polyfázických (obr. 1, 2). 
Klinický ani EMG nález rozhodně nesvěd-
čil pro polyneuropatii. EMG nález měl 
charakter mírných reinervačních změn, 
které se obvykle vyskytují u  subakutní 
až chronické neurogenní léze. Charak-
teristické myogenní změny nebyly pří-
tomny. Svalová biopsie v korelaci s EMG 
prokázala pokročilou neurogenní svalo-
vou atrofii se známkami floridní dener-
vace a reinervace, se seskupováním typu 
svalových vláken a  skupinovou atrofií  
(doc. MUDr. J. Zámečník, FN Motol). Mo-
lekulárněgenetické vyšetření prokázalo 
DM2.

Kazuistika II
Sedmdesátiletý muž, léčí se na hyper-
tenzi, asi jeden rok bere simvastatin. Tři 
roky se postupně rozvíjela nebolestivá 
proximální slabost obou DK, ze židle se 
zvedá s pomocí HK, dřep nesvede. Byla 
patrna lehká hypotrofie stehen v porov-
nání s  trofikou lýtek. Kromě slabosti DK 
byl normální neurologický nález a hod-
noty CK normální. Při EMG vyšetření byla 
v  m. vastus lateralis zjištěna jen spora-
dická spontánní aktivita (fibrilace a po-
zitivní ostré vlny) 2+ a  žádné myoto-
nické výboje. Při maximální kontrakci 
byla interferenční křivka, v některých mís-
tech jen naznačena lehká simplifikace. 
Spektrum MUP: trvání 6,2–16,4; prů-
měr 11,2 ms (norma), amplituda 0,3–3,6;  
průměr 1,6 mV (lehce nad normu, 3 MUP 
s  amplitudou nad normu – 3–3,6 mV). 
Opět nález odpovídající mírným reiner-
vačním změnám. Molekulárněgenetické 
vyšetření prokázalo DM2.

Diskuze
DM2 se nejčastěji manifestuje svalovými 
příznaky (slabost, bolesti, pocity ztuhlosti 
nebo myotonie). Slabost bývá nejčastěji 
vyjádřena v proximálním svalstvu DK, ale 
časté je i  postižení krčních flexorů, hlu-
bokých flexorů prstů na HK nebo i exten-
zorů lokte. Slabost jiných svalových skupin 

je méně častá. Svalové bolesti mohou být 
fluktuující, ale i v některých větších soubo-
rech se vyskytují jen u 63 % pacientů [2].  
Velmi častá katarakta se obvykle pro-
káže až cíleným vyšetřením štěrbinovou 
lampou. EMG nález je charakterizován 
přítomností spontánní aktivity (fibrilace 
a pozitivní ostré vlny, někdy komplexní re-

petitivní výboje) a typicky především myo-
tonickými výboji. MUP bývají kratšího tr-
vání, nižší amplitudy a nález má myogenní 
charakter. Typické myogenní projevy při 
hodnocení spektra MUP jsou charakte-
rizovány hlavně zkráceným trváním a re-
dukcí arey. Amplituda je často snížená, ale 
může být i normální (pokud je registrační 

Obr. 1. Vzorek 30 akčních potenciálů motorických jednotek (MUP) u pacienta 
s prokázanou myotonickou dystrofií typu 2.

Obr. 2. Numerické parametry jednotlivých MUP s výpočtem průměrné hod­
noty celého vzorku (abnormální hodnoty červeně), vpravo histogramy loga­
ritmu amplitudy, trvání a bodový graf logaritmu amplitudy a trvání (zelené 
křivky znázorňují rozsah normálních hodnot, větší zelené obdélníky norma­
tivní hodnoty jednotlivých MUP, menší obdélníky normativní průměrnou hod­
notu vzorku).
Tři MUP mají amplitudu vyšší nežli norma, lehce zvýšena je i průměrná amplituda pro 
celý vzorek. 53 % MUP je polyfázických.
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elektroda v blízkosti nepostiženého svalo-
vého vlákna), ale i zvýšená (pokud se re-
gistruje v blízkosti hypertrofického svalo-
vého vlákna). Někdy mohou být přítomny 
i komplexní polyfázické MUP s prodlouže-
ným trvání, ale jsou většinou nízké ampli-
tudy, takže area zůstává nezměněna nebo 
i snížena. Pro myogenní poruchy je cha-
rakteristické, že dochází ke snížení počtu 
vláken v motorické jednotce. Naopak pro 
neurogenní změny jsou typické zvětšené 
MUP, nejprve obvykle zvýšení amplitudy, 
později i prodloužené trvání (zvětšení arey) 
a v důsledku kolaterální reinervace se zvět-
šuje počet svalových vláken v teritoriu mo-
torické jednotky.

Typický myogenní EMG nález ale ne-
musí být u  všech pacientů [7]. U  obou 
našich nemocných se postupně rozvíjela 
nebolestivá slabost DK, v EMG nebyly zjiš-
těny myotonické projevy a spektrum MUP 
nasvědčovalo spíše reinervačním neu-
rogenním změnám nežli klasické myo-
genní lézi, což korelovalo u prvního pa-
cienta i s bioptickým nálezem. Trvání MUP 
bylo sice v mezích normy, ale byl zřetelný 
posun k vyšším amplitudám a ve spektru 
MUP nebyly žádné krátké MUP s nízkou 
amplitudou.

Ani myotonické výboje nemusí být 
při EMG vždy přítomné, výskyt se udává 
u DM2 kolem 90 % [6,7], zejména pokud 
se systematicky nevyšetřuje větší počet 
svalů. Někdy může mít výboj i netypický 

charakter bez klasického kolísání frek-
vence a amplitudy (waxing-waning), ale 
je přítomna jen postupně se snižující frek-
vence i amplituda [8].

Z  oligosymptomatických forem DM2 
byla popsána i  izolovaná fokální slabost 
jen v m. triceps brachii s hyper-CK-emií [9],  
DM2 byla zjištěna u dvou pacientů ze sku-
piny 63 s fibromyalgiemi [10] a dokonce 
i u asymptomatické hyper-CK-emie [11].  
Ani histologické změny nejsou u D M2 
zcela typické a  diagnostické [12,13] 
a  mohou někdy více imponovat jako 
změny neurogenní nežli myogenní.

Závěrem lze doporučit u každého do-
spělého nemocného s  nevyjasněnou 
proximální slabostí – myopatickým syn-
dromem – myslet i na možnost DM2 a in-
dikovat genetické vyšetření. Diagnózu 
podpoří nález i  jen sporadické spontánní 
aktivity v EMG (fibrilace a pozitivní ostré 
vlny) bez myotonických výbojů. EMG 
nález nemusí vykazovat typický myogenní 
vzorec, ale pouze reinervační změny 
MUP. Svalová biopsie sice odliší zánětli-
vou myopatii (která může mít obdobný 
EMG obraz), ale neprokáže DM2.
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