Amyoplasi

Amyoplasi ar den vanligaste formen av artrogrypos.
Artrogrypos definieras som medfodda felstallningar
i fler an tva leder och i flera kroppsdelar. Férutom
ledfelstallningarna innebar amyoplasi ocksa med-
fodd muskelsvaghet. Hos en del personer med
amyoplasi ar enstaka muskler svaga, hos andra ar
flera muskler i kroppen paverkade. Felstillningarna
och muskelsvagheten paverkar rérligheten i kroppen
och kan ge motoriska svarigheter. Hur mycket
rorligheten paverkas varierar mellan personer
med amyoplasi.

I Sverige kdnner man till ungefir 300 personer med
amyoplasi. Tillstdndet &r inte drftligt.

SYMTOM

Barn som fods med amyoplasi har felstillningar i flera av
kroppens leder. Vanliga felstéllningar vid fodseln ar inat-
roterade axlar, striackta armbagar och nedatbojda handleder.
Fotterna &r ofta felstidllda med indt- och uppétvridning av
fotsulan. Det &r ocksa vanligt med ledfelstdllningar i kné-
och hoftleder. Felstillningarna dr mest uttalade vid fodseln,
och kan bli battre med t6jningar, handkirurgi och ortopedisk
behandling.

Muskelsvagheten varierar mycket mellan personer med
amyoplasi. Symtomen beror pa vilka leder och muskler
som &r paverkade. En del har omfattande motoriska svarig-
heter.

Hos vuxna med amyoplasi &r virk i leder och muskler ett
vanligt symtom.

ORSAK

Amyoplasi beror pa att ryggmérgens framhornsceller
skadas eller inte utvecklas normalt under tidig foster-
utveckling. Det leder till att vissa muskler inte utvecklas
fullt ut. De paverkade musklerna blir underutvecklade och
svaga. Muskelsvagheten gor att rorligheten hos fostret blir
nedsatt, vilket orsakar de medfodda ledfelstdllningarna.

BEHANDLING

Barn som fods med amyoplasi behdver samordnade
insatser inom flera olika specialistomraden.

Felstéllningar i lederna behandlas med tojningar, skenor,
gips och operation. Behandlingen med tojningar paborjas
sa tidigt som mojligt for att 6ka ledrorligheten. Det ar
ocksa viktigt att tidigt aktivera de muskler som &r svaga.

Barn med amyoplasi behover habiliterande insatser som
ofta fortsétter i vuxen alder. Hjilpmedel och anpassningar
kan underlétta vardagen.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Expertteam med specialistkunskaper om tillstdndet finns vid
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Géteborg och
vid Astrid Lindgrens barnsjukhus i Solna.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stdd finns att 1dsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
e AMC-foreningen i Sverige
e Riksférbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten om
amyoplasi som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hdlsotillstand
Informationscentrum for séillsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hélsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
juni 2019.
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