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Synkope hos unga har oftast en godartad underliggan-
de orsak; dock har en liten andel en potentiellt livs-
hotande genes sasom kardiell synkope. Bradykardi
vid hogre dlder orsakas ofta av aldersrelaterad retled-
ningsfibros, medan annan underliggande sjukdom
ska misstdnkas hos yngre patienter. Under 2017 gjor-
des i Sverige 101 nyimplantationer av pacemaker pa
grund av bradykardi hos patienter under 40 ar, endast
1,5 procent av alla nyimplantationer [1].

Denna artikel beskriver en ung kvinna med uppre-
pade synkopeepisoder, dar orsaken var en sjuk sinus-
knuta till {6]jd av en tidigare odiagnostiserad neuro-
muskulér sjukdom.
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En 24-arig kvinna sokte akutmottagningen efter att
ha svimmat tre ganger under samma dygn: p4 morgo-
nen i samband med tandborstning, pa vardcentralen
och i bilen pa vig till akutmottagningen. Hon hade
aven i tonaren svimmat vid tva tillfallen. Patienten
hade fotts for tidigt och vardats pa sjukhus de forsta 4
manaderna, men hade i 6vrigt inga kénda sjukdomar.

Det faktum att svimningarna skedde utan forvar-
ning eller eftersymtom gjorde att kardiell genes kun-
de misstankas [2]. EKG pa akutmottagningen var dock
normalt (Figur 1). Ortostatiskt prov var utan anmaérk-
ning, och anamnesen tydde inte pa ortostatism. Tele-
metri pa hjartavdelningen pavisade bradykardiepiso-
der med hjartfrekvens ner till 30 slag per minut samt
sinusarrester med RR-intervall p4 uppemot 6,5 sekun-
der.

For att utreda annan genes till medvetandeforlus-
ten utférdes EEG, som pavisade mindre epileptogen
aktivitet vid ytlig somn, vilken bedémdes vara ospe-
cifik. Datortomografi av hjarnan visade inget avvikan-
de, och MRT av hjarnan visade férdndringar som be-
domdes vara forenliga med prematur fodsel.

Patienten erholl en DDDR-pacemaker (dual pacing,
dual sensing,dual response, rate-responsive) pa grund
av upprepade svimningar och dokumenterad sinus-
arrest. Implantationen visade fullgoda maétvarden.
Den till storleken minsta pacemakern valdes, efter-
som omradet for dosfickan uppvisade mycket lite un-
derhudsfett och tunna muskelskikt.

Under vardtiden noterades att patienten inte kun-
de rita ut sina fingrar ordentligt efter att hon greppat
foremal. En remiss skickades darfor till neurologkon-
sult, som kunde verifiera att patienten hade svart att
sldppa taget da de skakat hand och att ansiktsmusku-
laturen var patagligt tunn. Patienten sjilv upplevde

Figur 1. Vid ankomsten till akutmottagningen visade 12-av-
lednings-EKG sinusrytm med 60 slag/minut.

inga problem med generell muskelsvaghet men med-
gav besvir fran handerna. I slakten fanns ingen kdand
arftlig sjukdom och ingen i familjen hade liknande

symtom som patienten.
Lumbalpunktion med likvorprovtagning utfor-

des utan tecken till borrelios. P4 misstanke om moj-
lig muskelsjukdom utférdes EMG, som visade utta-
lad myotoni men ingen dystrofi. Genetisk utredning
pavisade patologiska CTG-expansioner pa kromosom
19 omfattande 100 repetitioner, vilket bekraftade dia-

HUVUDBUDSKAP

e Dystrophia myotonica typ 1ar en séllsynt men viktig
differentialdiagnos vid bradykardi hos unga.

e Framfor allt anses hoggradigt atrioventrikulart block
II-II1 orsaka synkope, men det kan &ven orsakas av
sinusarrest, vilket denna fallbeskrivning visar.

e Dadligheten vid dystrophia myotonica typ 14ar 7 ganger
hogre an hos normalbefolkningen, och plétslig dod star
for mer an en tredjedel av doédsfallen.

o Livshotande ventrikulara arytmier forekommer,
och vid nedsatt systolisk vansterkammarfunktion bor
indikation for primarpreventiv implanterbar kardiell
defibrillator varderas.

e Samtliga patienter med dystrophia myotonica typ 1
bor arligen genomga klinisk beddmning och utredning
med 12-avlednings-EKG, 24-timmars Holter-EKG och
ekokardiografi.
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gnosen dystrophia myotonica typ 1 (Steinerts sjuk-
dom).

Efter pacemakerimplantationen upphorde synkope-
episoderna. Vid avlasning av pacemakern konstatera-
des 12 procent stimulering i formaket och mindre &dn
1 procent kammarstimulering. Upprepade ekokardio-
grafiundersokningar var invandningsfria. MRT av hjar-
tat visade normala forhallanden. Blodprov inklusive ty-
reoideaprofil och NT-proBNP (N-terminalen av prohor-
monet till BNP [natriuretisk peptid av B-typ]) (28 ng/l)
var utan anmarkning.

DISKUSSION

Sinusbradykardi eller atrioventrikulart (AV)-block II
typ 1 (Wenckebach-fenomen) utan symtom &r vanligt
forekommande hos valtrinade unga och vanligtvis
enbart ett uttryck for parasympatikustonus [3].

Bradykardi hos unga kan dven orsakas av bla hy-
potyreos, likemedel, hyperkalemi, borrelios, dysfunk-
tion av autonoma nervsystemet, inlagringssjukdo-
mar som amyloidos eller hemokromatos, autoimmu-
na sjukdomar som systemisk lupus erythematosus,
medfodda hjartfel, anorexia nervosa,iatrogena skador
pa retledningssystemet i samband med hjartkirurgi/
kateterablation och neuromuskulira sjukdomar [4].

Dystrophia myotonica typ 1 dr den vanligaste for-
men av muskeldystrofi hos vuxna med en incidens
pa 1/8 000 fodda [5]. Sjukdomen medfor bla varieran-
de grad av muskeldystrofi, myotoni och katarakt, men
den kan aven paverka hjartat, hormonproducerande
kortlar och kognitiva funktioner [6].

Dystrophia myotonica typ 1 orsakas av en muta-
tion i genen DMPK pa kromosom 19 (19q13.2-q13.3),
som kodar for proteinet dystrophia myotonica-prote-
inkinas [7]. Vid dystrophia myotonica typ 1 ar antalet
kopior av DNA-sekvensen CTG okad, vilket ger insta-
bilitet och innebar att ytterligare pibyggnad av anta-
let kopior kan ske nar genen nedérvs [7]. Dystrophia
myotonica nedirvs autosomalt dominant med anteci-
pation, och det finns stora variationer vad giller sival
vid vilken alder sjukdomen ger symtom som dess ut-
bredning och svarighetsgrad [6].

Hjartpaverkan

De flesta patienter med dystrophia myotonica typ 1
far hjartaffektion; hur stor andel ar svart att uppskat-
ta eftersom manga ar symtomfria. Vanligast ar rytm-
rubbningar sisom AV-blockering eller grenblock. Om-
kring 65 procent av patienterna har avvikande EKG [8].
Ien metaanalys av 18 studier omfattande 1 828 patien-
ter med dystrophia myotonica uppvisade 28 procent
AV-block I, 22 procent forlaingd QTe-tid (korrigerad
QT-tid) och 14 procent frekventa ventrikuldra extra-
slag, medan féormaksflimmer/-fladder, grenblock och
ventrikeltakykardi forekom hos ca 5 procent [9].

var patient hade sinusarrest, mest sannolikt till
f6ljd av dystrophia myotonica typ 1. Detta ar ovanligt,
men styrks av att patienten hade 12 procent formaks-
stimulering, ingen ventrikuldr stimulering och att
ingen annan férklaring till sjuk sinusknuta framkom-
mit under uppféljningen [10].

I en artikel dir 300 patienter med dystrophia myo-
tonica undersokts uppvisade bara 1 patient sinusbra-
dykardi [11]. Av 81 patienter (medelalder 29,9 ar) med
dystrophia myotonica typ 11 en retrospektiv observa-
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»Sjukdomen medfor bl a varierande grad av muskel-
dystrofi, myotoni och katarakt, men den kan dven
paverka hjartat, hormonproducerande kortlar och

kognitiva funktioner ...«

tionsstudie hade 13,8 procent dysfunktion av sinus-
noden efter en medeluppfoljningstid pa 5,7 ar [12].

I en studie av 49 patienter (medelalder 45,5 ar) med
dystrophia myotonica typ 1, vilka vid elektrofysiolo-
gisk unders6kning hade tecken pa forlangd 6verled-
ning i AV-noden (His-ventrikulart intervall 270 ms)
uppvisade 42,9 procent AV-block III, medan 8,2 pro-
cent uppvisade sinoatriellt block vid pacemakeravlas-
ning efter medeluppfoljningstid pa 4,5 ar [13].

Den bakomliggande patologin som orsakar hjart-
besvir ar fibros och fettinfiltration i hjartmuskulatu-
ren, vilket drabbar retledningssystemet och orsakar
ledningsblock, ektopisk aktivitet och aterkommande
arytmier med symtom som hjartklappning, synkope
och plotslig hjartdod [14]. Vid en 10-arsuppf6ljning av
patienter med dystrophia myotonica typ 1 var medel-
livslangden 53 ar och mortaliteten 7,3 ganger den hos
den friska kontrollgruppen [15].

Dodsorsaken ar respiratorisk svikt i ca 40 procent
av fallen och kardiell i 30 procent av fallen [7, 15, 16].
Bradyarytmi med asystoli eller bradykardiinduce-
rad ventrikeltakykardi anses vara huvudorsaken till
plotslig hjartdod hos patienter med dystrophia myo-
tonica [8]. Da patienter med symtomgivande brady-
kardi erhallit pacemaker har man &ven sett fall av
ventrikeltakykardi som orsakat plotslig dod [5,9].Man,
ildre och patienter med mer uttalad muskelsjukdom
har hogre risk for bade bradyarytmi och ventrikular
takyarytmi [17].

Antalet CTG-repetitioner korrelerar med 6kad risk
for plotslig dod, retledningsdefekter, vinsterkammar-
dysfunktion och supraventrikuldra arytmier [18].

Pacemakerbehandling
Det finns ett generellt stod for tidig behandling med
pacemaker till patienter med dystrophia myotonica
och paverkan pa retledningssystemet [14]. Pacemaker
ska overvagas till patienter med AV-block II och III el-
ler sjuk sinusknuta [4, 3, 14]. Vissa studier indikerar
att profylaktisk implantation av pacemaker hos pa-
tienter med sjukdomen och hogriskfaktorer kan vara
gynnsam.

I en retrospektiv studie var 6verlevnaden hogre

»Det finns ett generellt stod for tidig behandling med
pacemaker till patienter med dystrophia myotonica

och paverkan pa retledningssystemet ...«
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hos dem med tecken pa fordréjd retledning (PQ-tid
>200 ms eller QRS-duration >100 ms) som genomgick
elektrofysiologisk undersokning och erholl pacema-
ker om His-ventrikulart intervall var >70 ms &n hos
dem som inte genomgick elektrofysiologisk under-
sokning [19]. Den kliniska relevansen av detta ar dock
inte faststdlld och det saknas randomiserade prov-
ningar.

For patienter som overlevt hjartstillestand eller
ventrikeltakykardi med hemodynamisk paverkan &ar
implanterbar kardiell defibrillator (ICD) indicerad.
Priméarpreventiv ICD ska 6vervagas vid nedsatt ejek-
tionsfraktion (<35 procent) trots 3 manader med opti-
mal medicinsk behandling 3,4, 14].

SAMMANFATTNING
vid bradykardi hos unga personer bor dystrophia

myotonica typ 1 finnas med i de differentialdiagnos-
tiska 6vervigandena. Vanligtvis manifesterar sig bra-
dykardin som hoggradigt Av-block. Vart fall illustre-
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