Akutt respirasjonssvikt forarsaket
av dystrophia myotonica

Respirasjonssvikt skyldes ikke alltid
sykdom i lunger eller lungekretslop.
En 29 dr gammel kvinne gjennomgikk
en gynekologisk operasjon. Postopera-
tivt utviklet hun akutt respirasjons-
svikt. Ved ventilasjons-/perfusjonsscin-
tigrafi og spiral-CT av thorax ble lun-
geemboli utelukket. Rentgen thorax
viste plateformede atelektasestriper
basalt heyre side og heystand av dia-
fragma. Spirometrisk bedemt hadde
hun en betydelig redusert belgfunksjon
av restriktiv type som arsak til hypoks-
emi. Nevrografi av n. phrenicus var
normal pa begge sider. Elektromyo-
grafi viste massive myotone utladnin-
ger i ekstremitetsmuskulatur, interkos-
talmuskulatur og i diafragma, forenlig
med dystrophia myotonica.

Sykehistorien understreker betyd-
ningen av 4 inkludere nevromuskulze-
re sykdommer blant differensialdia-
gnoser til respirasjonssvikt av uklar
etiologi. Nevrofysiologiske undersokel-
ser kan ha avgjerende diagnostisk ver-
di hos slike pasienter.

Respirasjonssvikt kan ha andre arsaker enn
sykdom i lunger, luftveier og pulmonal-
kretslopet. Vi presenterer her en pasient med
postoperativ respirasjonssvikt, der arsaken
overraskende ble funnet 4 vere en muskel-
sykdom som ogsa rammet respirasjonsmus-
kulaturen. Vi ensker & henlede oppmerk-
somheten pa at bade primare muskelsyk-
dommer og nevropatier som rammer
phrenicusnervene kan gi respirasjonssvikt,
og at vi i dag har nevrofysiologiske metoder
som kan kartlegge slike tilstander.

Pasienten. 29 ar gammel kvinne. Hun var tidli-
gere frisk, bortsett fra thyreoideaadenomer. I
desember 1999 ble hun operert for polycystisk
ovarie-syndrom og myoma uteri, som ledd i in-
fertilitetsbehandling. Operasjonen ble foretatt i
narkose, der det ble gitt glukopyrron, fentanyl,
tiopental og rokuron. Postoperativt var hun hy-
poksisk, med pO,(a) 7,0 kPa, forheyet pCO,(a)
7,6 kPa og pH(a) 7,26, forenlig med akutt respira-
sjonssvikt. Rentgen thorax viste atelektasestriper
baktil pa heyre lunge og heystand av diafragma,
serlig pa hoyre side. Dette var uendret fra preope-
rativt bilde. Lungeembolisme ble utelukket ved
ventilasjons-/perfusjonsscintigrafi og spiral-CT
av thorax. Tilstanden ble tolket som pneumoni,
og hun ble forbigdende behandlet med cefotak-
sim. Pasienten kom seg klinisk. Rentgen thorax
holdt seg imidlertid uendret.

Ved lungemedisinsk utredning i september
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by myotonic dystrophy.
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Background. Respiratory insufficiency is not al-
ways caused by pulmonary diseases or diseases
involving the pulmonary vasculature.

Material and method. We present a case his-
tory of a 29-year-old patient with acute respiratory
insufficiency following a gynaecological opera-
tion.

Results. Ventilation/perfusion scintigraphy and
spiral-CT of thorax excluded pulmonary embol-
ism. Chest X-ray demonstrated elevated dia-
phragm and slight right-sided atelectatic changes.
Spirometry revealed a restrictive ventilatory ca-
pacity, which explained the patient’s hypox-
aemia. Phrenic nerve conduction studies were
normal on both sides. Electromyography showed
severe myotonic discharges in all examined
muscles including intercostal musculature and the
diaphragm.

Interpretation. Myotonic dystrophy was the
cause of respiratory failure in this patient. The
case demonstrates that respiratory failure may be
caused by neuromuscular diseases, hence the im-
portance of adequate neurophysiological inves-
tigation in such patients.
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2000 ble det ved spirometri pavist uttalt restrik-
sjon med forsert vitalkapasitet (FVC) 1,6 1 (42 %
av forventet), forsert ekspiratorisk volum i ett se-
kund (FEV,) 1,3 1 (40% av forventet), topp-
stromshastighet (PEF) 5,1 I/s (72 % av forventet).
Transferfaktor for karbonmonoksyd (DLCO) var
51% av forventet og 109 % av forventet korrigert
for effektivt alveol@rvolum. Ved seks minutters
gangtest tilkom ingen fall i perifer O,-metning.
Total gangdistanse var bare 345 m, betydelig kor-
tere enn forventet (forventet ut fra kjenn og
kroppsheyde > 554 m). Denne undersgkelsen ble
avbrutt pga. generell tretthet. Rontgen thorax var
fortsatt uendret, med atelektasestriper og hey-
stand av diafragma. Gjennomlysning viste invers
diafragmabevegelighet pa heyre side og nedsatt
bevegelighet venstre side, som ved diafragmapa-
rese eller -dysfunksjon.

Tilstanden ble tolket som en restriktiv lunge-
sykdom, betinget i diafragmadysfunksjon av
ukjent arsak. Hun ble derfor henvist til klinisk
nevrofysiologisk laboratorium med spersmal om
arsak til diafragmadysfunksjon, primert phreni-
cusparese. Phrenicusnevrografi ble utfort som be-
skrevet av Bolton (1). Den viste normale latens-
tider og normale svar fra diafragma bilateralt, og
gav séledes ikke holdepunkt for phrenicusnevro-
pati. Sensorisk og motorisk nevrografi i ekstremi-
tetene var normal. Elektromyografi (EMG) fra
ekstremitetsmuskulatur viste massivt med myoto-
ne utladninger (fig 1) og korte motorisk enhet
(motor unit)-potensialer. EMG av diafragma og
interkostalmuskulatur utfert som beskrevet av
Bolton (1) (fig 2) viste samme funn, med uttalte
myotone utladninger. Ved klinisk nevrologisk
undersgkelse fremviste hun noksa karakteristiske
myopatiske ansiktstrekk (facies myopatica) og
hadde klinisk synlig myotoni og svakhet i en rek-
ke muskler. I lopet av utredningen ble det ogsé
pévist en behandlingstrengende supraventrikuler
takykardi. Ved pafelgende anamnese bekreftet
hun uttalt stivhet i fingrer og tunge fra ungdoms-
arene. Hun benektet tidligere lungesykdommer,
men hadde hatt episoder med tung pust, oppfattet
som hyperventilasjonsanfall, og angav generelt
lav fysisk kapasitet og okt sevnbehov. Hun opp-
lyste at hennes to sesken begge har samme stivhet
i fingrene som hun selv, og at hennes far har ka-
tarakt og hennes farmor katarakt og diabetes.

Vi konkluderte med at pasienten hadde dys-
trophia myotonica, og at dette var arsaken til re-
spirasjonssvikten og lungefunnene. Sykdommen
var ikke erkjent tidligere.

Diskusjon

Respirasjonssvikt defineres ut fra patologis-
ke blodgassverdier, enten som for lav oksy-
gentensjon i arterielt blod med pO,(a) < 8

Figur 1 Myoton utladning fra muskel,
med karakteristisk utseende slik den sees pd
EMG-skjermen, fra EMG-undersokelse av
29 dr gammel kvinne (ovre del). Med storre
tidsopplosning pd skjermen kan form og am-
plitude pd de enkelte motorisk enhet-poten-
sialer sees (nedre del)
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Figur 2 Skjematisk fremstilling av metoden ved EMG-regi-
strering fra diafragma. Ndlen settes inn 1 cm over diafragmas

feste til thoraxveggen med god klaring (ca. 2 cm) til pleura. Om

ndlen skulle berore peritoneum, foler pasienten smerte og under-
sokeren registrerer at EMG-signalene blir borte (venstre del).
Ndle-EMG fra diafragma hos friske personer gir et typisk ryt-
misk, respirasjonssynkront EMG-monster, som er helt karakte-

ristisk for denne muskelen (innrammet hoyre del) (1)

kPa (type 1-svikt), eventuelt med hyperkapni
med pCO,(a) > 6,5 kPa (type 2-svikt). Siden
tilstanden er definert ut fra patologiske blod-
gassverdier alene, kan respirasjonssvikt for-
arsakes av ventilasjonssvikt, som igjen kan
skyldes ekstrapulmonale tilstander.

Myotoni er en abnormt langsom relaksa-
sjon etter kontraksjon av en muskel. Klinisk
ytrer dette seg som stivhet i musklene, med
redusert evne til eksempelvis & losne et
handgrep. Denne stivheten varer ofte i fem
til ti sekunder, men kan vare sé lenge som ett
minutt. Myotoni kan pavises i form av sékal-
te myotone utladninger ved EMG-underse-
kelse. Myotoni forekommer ved en rekke til-
stander, som 1 henhold til nyere klassifika-
sjon (2, 3) deles i to hovedgrupper. Den ene
hovedgruppen bestar av ionekanalrelaterte
muskelsykdommer. Den andre bestar av do-
minant arvelige, multisystemiske dystrofier
med myotoni. Den hyppigst forekommende
av disse tilstandene er dystrophia myotonica
type 1. Den genetiske defekten ved denne
sykdommen er en sakalt CTG-tripletteks-
pansjon i et gen som koder for en proteinki-
nase og er lokalisert til kromosom 19q13.3.
Sykdommen karakteriseres av en rekke
symptomer fra ulike organer (3). I det nevro-
muskulere systemet er myotoni og kraft-
svikt mest fremtredende, men hjertearytmi-
er, katarakt, mental retardasjon, endokrine
forstyrrelser, infertilitet, sevnforstyrrelser
og respirasjonssvikt (4) er ogsd vanlig hos
disse pasientene.

Hos vér pasient var sa vel interkostalmus-
kulatur som diafragma rammet av sykdom-
men. Patofysiologisk kan hennes respira-
sjonssvikt forklares med en kombinasjon av
nedsatt kraft og myotoni — vedvarende mus-
kelkontraksjon — i diafragma, og dette vans-
keliggjor de rytmiske kontraksjoner og re-
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laksasjoner som er grunnlaget for normal re-
spirasjon. Men andre forhold kan ogsé ha
bidratt. Hos var pasient inntradte den akutte
respirasjonssvikten umiddelbart etter en
operasjon foretatt i narkose. Det er kjent at
personer med dystrophia myotonica har gkt
risiko for akutt respirasjonssvikt i tilslutning
til generell anestesi. Nevromuskulaere blok-
kere, men ogsé en rekke andre narkosemid-
ler er rapportert & ke risikoen for respira-
sjonsproblemer hos disse pasientene (5).
Béde akutte episoder av respirasjonssvikt og
kronisk respirasjonssvikt forekommer hyp-
pig hos pasienter med dystrophia myotonica
(6). Dette skyldes neppe bare svakhet og
myotoni i respirasjonsmusklene, det er ogsé
holdepunkter for sentralnervest betinget
nedsatt respirasjon. En segvnstudie har vist
okt forekomst av sentralt betinget apné (7),
og en patologisk-anatomisk studie har vist
nevrontap i visse kjerner i hjernestammen
som er involvert i reguleringen av respira-
sjonen (8).

Konklusjon
Ved tilfeller av respirasjonssvikt der drsaken
er uklar, ber nevromuskulaer sykdom over-
veies. I slike tilfeller kan adekvate nevrofy-
siologiske undersekelser bidra til diagnos-
tisk avklaring.
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