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SYNKOPEEPISODER HOS 24-ÅRIG KVINNA VISADE SIG BERO PÅ  
SJUK SINUSKNUTA TILL FÖLJD AV NEUROMUSKULÄR SJUKDOM 

Dystrophia myotonica typ 1 ovanlig 
orsak till bradykardi hos unga
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Synkope hos unga har oftast en godartad underliggan-
de orsak; dock har en liten andel en potentiellt livs-
hotande genes såsom kardiell synkope. Bradykardi 
vid högre ålder orsakas ofta av åldersrelaterad retled-
ningsfibros, medan annan underliggande sjukdom 
ska misstänkas hos yngre patienter. Under 2017 gjor-
des i Sverige 101 nyimplantationer av pacemaker på 
grund av bradykardi hos patienter under 40 år, endast 
1,5 procent av alla nyimplantationer [1]. 

Denna artikel beskriver en ung kvinna med uppre-
pade synkopeepisoder, där orsaken var en sjuk sinus-
knuta till följd av en tidigare odiagnostiserad neuro-
muskulär sjukdom.

FALLBESKRIVNING
En 24-årig kvinna sökte akutmottagningen efter att 
ha svimmat tre gånger under samma dygn: på morgo-
nen i samband med tandborstning, på vårdcentralen 
och i bilen på väg till akutmottagningen. Hon hade 
även i tonåren svimmat vid två tillfällen. Patienten 
hade fötts för tidigt och vårdats på sjukhus de första 4 
månaderna, men hade i övrigt inga kända sjukdomar. 

Det faktum att svimningarna skedde utan förvar-
ning eller eftersymtom gjorde att kardiell genes kun-
de misstänkas [2]. EKG på akutmottagningen var dock 
normalt (Figur 1). Ortostatiskt prov var utan anmärk-
ning, och anamnesen tydde inte på ortostatism. Tele-
metri på hjärtavdelningen påvisade bradykardiepiso-
der med hjärtfrekvens ner till 30 slag per minut samt 
sinusarrester med RR-intervall på uppemot 6,5 sekun
der. 

För att utreda annan genes till medvetandeförlus-
ten utfördes EEG, som påvisade mindre epileptogen 
aktivitet vid ytlig sömn, vilken bedömdes vara ospe-
cifik. Datortomografi av hjärnan visade inget avvikan-
de, och MRT av hjärnan visade förändringar som be-
dömdes vara förenliga med prematur födsel. 

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

Under vårdtiden noterades att patienten inte kun-
de räta ut sina fingrar ordentligt efter att hon greppat 
föremål. En remiss skickades därför till neurologkon-
sult, som kunde verifiera att patienten hade svårt att 
släppa taget då de skakat hand och att ansiktsmusku-
laturen var påtagligt tunn. Patienten själv upplevde 

inga problem med generell muskelsvaghet men med-
gav besvär från händerna. I släkten fanns ingen känd 
ärftlig sjukdom och ingen i familjen hade liknande 
symtom som patienten. 

Lumbalpunktion med likvorprovtagning utför-
des utan tecken till borrelios. På misstanke om möj-
lig muskelsjukdom utfördes EMG, som visade utta-
lad myotoni men ingen dystrofi. Genetisk utredning 
påvisade patologiska CTG-expansioner på kromosom 
19 omfattande 100 repetitioner, vilket bekräftade dia

HUVUDBUDSKAP
b Dystrophia myotonica typ 1 är en sällsynt men viktig 
differentialdiagnos vid bradykardi hos unga.
b Framför allt anses höggradigt atrioventrikulärt block 
II–III orsaka synkope, men det kan även orsakas av 
sinusarrest, vilket denna fallbeskrivning visar.
b Dödligheten vid dystrophia myotonica typ 1 är 7 gånger 
högre än hos normalbefolkningen, och plötslig död står 
för mer än en tredjedel av dödsfallen.
b Livshotande ventrikulära arytmier förekommer, 
och vid nedsatt systolisk vänsterkammarfunktion bör 
indikation för primärpreventiv implanterbar kardiell 
defibrillator värderas.
b Samtliga patienter med dystrophia myotonica typ 1 
bör årligen genomgå klinisk bedömning och utredning 
med 12-avlednings-EKG, 24-timmars Holter-EKG och 
ekokardiografi.

Figur 1. Vid ankomsten till akutmottagningen visade 12-av-
lednings-EKG sinusrytm med 60 slag/minut.
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gnosen dystrophia myotonica typ 1 (Steinerts sjuk-
dom).

Efter pacemakerimplantationen upphörde synkope
episoderna. Vid avläsning av pacemakern konstatera-
des 12 procent stimulering i förmaket och mindre än 
1 procent kammarstimulering. Upprepade ekokardio-
grafiundersökningar var invändningsfria. MRT av hjär-
tat visade normala förhållanden. Blodprov inklusive ty-
reoideaprofil och NT-proBNP (N-terminalen av prohor-
monet till BNP [natriuretisk peptid av B-typ]) (28 ng/l) 
var utan anmärkning.

DISKUSSION
Sinusbradykardi eller atrioventrikulärt (AV)-block II 
typ 1 (Wenckebach-fenomen) utan symtom är vanligt 
förekommande hos vältränade unga och vanligtvis 
enbart ett uttryck för parasympatikustonus [3]. 

Bradykardi hos unga kan även orsakas av bl a hy-
potyreos, läkemedel, hyperkalemi, borrelios, dysfunk-
tion av autonoma nervsystemet, inlagringssjukdo-
mar som amyloidos eller hemokromatos, autoimmu-
na sjukdomar som systemisk lupus erythematosus, 
medfödda hjärtfel, anorexia nervosa, iatrogena skador 
på retledningssystemet i samband med hjärtkirurgi/
kateterablation och neuromuskulära sjukdomar [4].

Dystrophia myotonica typ 1 är den vanligaste for-
men av muskeldystrofi hos vuxna med en incidens 
på 1/8 000 födda [5]. Sjukdomen medför bl a varieran-
de grad av muskeldystrofi, myotoni och katarakt, men 
den kan även påverka hjärtat, hormonproducerande 
körtlar och kognitiva funktioner [6]. 

Dystrophia myotonica typ 1 orsakas av en muta-
tion i genen DMPK på kromosom 19 (19q13.2-q13.3), 
som kodar för proteinet dystrophia myotonica-prote-
inkinas [7]. Vid dystrophia myotonica typ 1 är antalet 
kopior av DNA-sekvensen CTG ökad, vilket ger insta-
bilitet och innebär att ytterligare påbyggnad av anta-
let kopior kan ske när genen nedärvs [7]. Dystrophia 
myotonica nedärvs autosomalt dominant med anteci-
pation, och det finns stora variationer vad gäller såväl 
vid vilken ålder sjukdomen ger symtom som dess ut-
bredning och svårighetsgrad [6].

Hjärtpåverkan
De flesta patienter med dystrophia myotonica typ 1 
får hjärtaffektion; hur stor andel är svårt att uppskat-
ta eftersom många är symtomfria. Vanligast är rytm-
rubbningar såsom AV-blockering eller grenblock. Om-
kring 65 procent av patienterna har avvikande EKG [8]. 
I en metaanalys av 18 studier omfattande 1 828 patien-
ter med dystrophia myotonica uppvisade 28 procent 
AV-block I, 22 procent förlängd QTc-tid (korrigerad 
QT-tid) och 14 procent frekventa ventrikulära extra-
slag, medan förmaksflimmer/-fladder, grenblock och 
ventrikeltakykardi förekom hos ca 5 procent [9].

Vår patient hade sinusarrest, mest sannolikt till 
följd av dystrophia myotonica typ 1. Detta är ovanligt, 
men styrks av att patienten hade 12 procent förmaks
stimulering, ingen ventrikulär stimulering och att 
ingen annan förklaring till sjuk sinusknuta framkom-
mit under uppföljningen [10]. 

I en artikel där 300 patienter med dystrophia myo-
tonica undersökts uppvisade bara 1 patient sinusbra-
dykardi [11]. Av 81 patienter (medelålder 29,9 år) med 
dystrophia myotonica typ 1 i en retrospektiv observa-

tionsstudie hade 13,8 procent dysfunktion av sinus
noden efter en medeluppföljningstid på 5,7 år [12]. 

I en studie av 49 patienter (medelålder 45,5 år) med 
dystrophia myotonica typ 1, vilka vid elektrofysiolo-
gisk undersökning hade tecken på förlängd överled-
ning i AV-noden (His–ventrikulärt intervall ≥70 ms) 
uppvisade 42,9 procent AV-block III, medan 8,2 pro-
cent uppvisade sinoatriellt block vid pacemakeravläs-
ning efter medeluppföljningstid på 4,5 år [13]. 

Den bakomliggande patologin som orsakar hjärt-
besvär är fibros och fettinfiltration i hjärtmuskulatu-
ren, vilket drabbar retledningssystemet och orsakar 
ledningsblock, ektopisk aktivitet och återkommande 
arytmier med symtom som hjärtklappning, synkope 
och plötslig hjärtdöd [14]. Vid en 10-årsuppföljning av 
patienter med dystrophia myotonica typ 1 var medel-
livslängden 53 år och mortaliteten 7,3 gånger den hos 
den friska kontrollgruppen [15]. 

Dödsorsaken är 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 
plötslig hjärtdöd hos patienter med dystrophia myo-
tonica [8]. Då patienter med symtomgivande brady-
kardi erhållit pacemaker har man även sett fall av 
ventrikeltakykardi som orsakat plötslig död [5, 9]. Män, 
äldre och patienter med mer uttalad muskelsjukdom 
har högre risk för både bradyarytmi och ventrikulär 
takyarytmi [17]. 

Antalet CTG-repetitioner korrelerar med ökad risk 
för plötslig död, retledningsdefekter, vänsterkammar-
dysfunktion och supraventrikulära arytmier [18].

Pacemakerbehandling
Det finns ett generellt stöd för tidig behandling med 
pacemaker till patienter med dystrophia myotonica 
och påverkan på retledningssystemet [14]. Pacemaker 
ska övervägas 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 högriskfaktorer kan vara 
gynnsam. 

I en retrospektiv studie var överlevnaden högre 

»Sjukdomen medför bl a varierande grad av muskel-
dystrofi, myotoni och katarakt, men den kan även 
påverka hjärtat, hormonproducerande körtlar och 
kognitiva funktioner …«

»Det finns ett generellt stöd för tidig behandling med 
pacemaker till patienter med dystrophia myotonica 
och påverkan på retledningssystemet …«
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hos dem med tecken på fördröjd retledning (PQ-tid 
>200 ms eller QRS-duration >100 ms) som genomgick 
elektrofysiologisk undersökning och erhöll pacema-
ker om His–ventrikulärt intervall var >70 ms än hos 
dem som inte genomgick elektrofysiologisk under-
sökning [19]. Den kliniska relevansen av detta är dock 
inte fastställd och det saknas randomiserade pröv-
ningar. 

För patienter som överlevt hjärtstillestånd eller 
ventrikeltakykardi med hemodynamisk påverkan är 
implanterbar kardiell defibrillator (ICD) indicerad. 
Primärpreventiv ICD ska övervägas vid nedsatt ejek-
tionsfraktion (≤35 procent) trots 3 månader med opti-
mal medicinsk behandling [3, 4, 14].

SAMMANFATTNING
Vid bradykardi hos unga personer bör dystrophia 
myotonica typ 1 finnas med i de differentialdiagnos-
tiska övervägandena. Vanligtvis manifesterar sig bra-
dykardin som höggradigt AV-block. Vårt fall illustre-

rar dock att sjuk sinusknuta med synkope också före
kommer. 

Det är värdefullt att vara observant på tecken till 
muskeldystrofi hos dessa patienter, och det kan vara 
motiverat med ytterligare utredning inklusive ge-
netisk testning. Samtliga patienter med dystrophia 
myotonica typ 1 bör årligen genomgå klinisk bedöm-
ning, 12-avlednings EKG, 24-timmars Holter-EKG och 
ekokardiografi [5]. 

Plötslig död förekommer till följd av såväl bradykar-
di som ventrikeltakykardi men också hjärtsvikt, var-
för samverkan mellan neurolog, kardiolog och klinisk 
genetiker samt återkommande uppföljning är värde-
fullt. s

b Potentiella bindningar eller jävsförhållanden: Peter Magnus-
son har erhållit föreläsararvoden från Abbott, Alnylam, Bayer, 
Boehringer Ingelheim, Medtronic, Novo Nordisk och Pfizer.
Citera som: Läkartidningen. 2020;117:FR47
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SUMMARY
Myotonic dystrophy type 1  
– a rare cause of bradycardia in the young
Myotonic dystrophy type 1 (Steinert’s disease) is a 
rare but important cause of bradycardia in the young. 
Syncope is primarily considered to be caused by 
high-degree atrioventricular block II–III but may also 
be caused by sinus node dysfunction. Life-threatening 
ventricular arrhythmias do occur, and in cases with 
impaired systolic left ventricular function, indication for 
a primary preventive implantable cardiac defibrillator 
should be evaluated. All patients with myotonic 
dystrophy type 1 should undergo clinical assessment, 
12-lead ECG, 24-hour Holter, and echocardiography 
annually. We here describe the case of a 24-year-old 
woman who received a pacemaker due to sinus arrests 
with syncope caused by myotonic dystrophy type 1.


