Centronuklear
myopati

Centronuklear myopati ér en medfédd muskel-
sjukdom som innebar ofullstandig mognad av
muskelceller, vilket leder till muskelsvaghet.
Sjukdomen finns i flera former som &rvs pa olika
satt. Symtomens svarighetsgrad varierar hos
personer med sjukdomen.

Négon sdker uppgift om hur vanlig sjukdomen é&r finns inte.
I Sverige fods nagot enstaka barn per ar med ndgon form av
sjukdomen.

Symtom

Barn med en svar form av centronukledr myopati far mycket
tidigt symtom pa uttalad muskelslapphet och muskelsvaghet.
Ibland kan muskelsvagheten visa sig redan under senare
hélften av fostertiden, i form av mycket svaga fosterrorelser
och 6kad méangd fostervatten. Det finns ocksa en 6kad risk
for tidigt missfall. Barnen fods ofta for tidigt och har en lag
vikt i forhallande till sin 14angd. Bristen pa muskelaktivitet
under fosterutvecklingen kan leda till att en del redan i
nyfoddhetsperioden har stela leder, oftast i hofter eller knén.

Det fraimsta symtomet pa den uttalade muskelsvagheten hos
ett nyfott barn med sjukdomen &r andningssvérigheter.
Svarigheterna ger sig ofta till kdnna direkt vid fédseln, och
barnet kan behdva andningshjélp i form av respirator. Andra
tidiga symtom &r att barnet inte ror sig spontant, inte kan
balansera huvudet och har ett svagt skrik. For det mesta har
barnet ocksa svért att suga och fa i sig foda. Vid svar
sjukdom &r muskelsvagheten och andningssvarigheterna
oftast s& omfattande att barnet avlider inom det forsta
levnadsaret.

Vid lindrigare former visar sig symtomen oftast senare
under barndomen. Till en borjan mérks muskelsvagheten
tydligast i ansiktet och 6gonmusklerna samt i verarmarna
och laren. Svagheten i 6gonmusklerna leder till skelning och
hiangande dgonlock.

Manga far stela leder och sned rygg (skolios) och det finns
risk for andningssvikt.

I sdllsynta fall forekommer tecken pa hjértsvikt, till
exempel andfaddhet, trétthet och svullna vader.

Orsak

Centronukledr myopati orsakas av forandringar i gener med
betydelse for muskelcellerna. Fordndringarna leder till brist
pa proteiner som behdvs for musklernas funktion.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar centronukleér
myopati. Svarare former av centronukledr myopati kraver
ofta omedelbara atgirder i samband med forlossningen. Det
géller i forsta hand andningsstdd med respirator och hjélp
med néringstillforsel via blodkér! eller magsond.

Vid lindrigare sjukdom inriktas behandlingen pa att stodja
de funktioner som sviktar pa grund av muskelsvagheten.
Stodforband kan gora det léttare att ga. En del behdver
rullator, manuell rullstol eller, vid mer uttalad svaghet,
elektrisk rullstol, lift och staskal.

Medfodd och forvarvad ledstelhet behdver ofta behandlas
med ortopedkirurgisk operation. Fysioterapeuten ger rad om
olika dvningar for att forebygga att stelheten uppkommer pa
nytt. En ryggkorsett kan ge stabilitet i bélen.

Hjartsvikt behandlas med ldkemedel.

Resurser
Kunskap om centronukledr myopati finns vid universitets-
sjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer

 Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
(RBU)

¢ Neuroforbundet

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum

Reviderad oktober 2025.

@ AGRENSKA


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen/
mailto:sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
https://www.agrenska.se/informationscentrum

	Centronukleär myopati
	Symtom
	Orsak
	Behandling
	Resurser
	Samhällets stödinsatser
	Intresseorganisationer
	Läs mer


