Charcot-Marie-
Tooths sjukdom

Charcot-Marie-Tooths sjukdom typ 4 (CMT4)
ingar i sjukdomsgruppen Charcot-Marie-Tooth,
som ar samlingsnamn for en grupp nedarvda

polyneuropatier, som alla paverkar funktionen i
de perifera nerverna. CMT4 finns i olika former.

Den exakta forekomsten av CMT4 ar okand. Nagra tiotal
personer med denna typ &r kinda i Sverige. En fjdrdedel av
alla med CMT4 har den vanligaste formen, CMT4A.

SYMTOM

De tolv idag (2020) kdnda formerna av CMT4 kan endast
skiljas 4t med hjdlp av DNA-analys. Samtliga former har
likartade symtom med fortskridande muskelforsvagning
och muskelfortvining som visar sig tidigt i barndomen,
vanligen fore tre ars lder.

Symtomen ses forst i fotterna och underbenen, vilket ger
snubblande gang och balansproblem. S& smaningom
utvecklas droppfot. Med tiden pdverkas finmotoriken 1
hinderna, vilket gor det svarare att klara vardagen.

Felstillningar i fotterna med hoga fotvalv och bojda tar
ar vanliga och kan leda till smérta. Gangsvarigheterna blir
med tiden sé uttalade att de flesta i vuxen alder behdver
anvinda rullstol vid forflyttning.

Kénseln for beréring, kyla och virme &r nedsatt i fotter-
na och underbenen, och med tiden dven i hinderna.

Forutom den gemensamma sjukdomsbilden kan andra
symtom forekomma i de respektive formerna. Vid
CMTA4A forsvagas till exempel dven lar- och
backenmusklerna. Andra symtom kan vara sned rygg
(skolios), heshet, dgonproblem och horselnedsattningar.

ORSAK

Orsaken dr fordndringar i nagon av de gener som paverkar
bildningen av myelin. Sjukdomen ér arftlig. Bada
fordldrarna maste vara bérare av en fordndrad gen.

Sannolikheten for att de ska fa ett barn med sjukdomen
dr da 25 procent.

BEHANDLING
Det finns ingen behandling som botar sjukdomen.

Insatserna inriktas pa att lindra symtom, kompensera for
funktionsnedsittningarna och ge god omvérdnad.

Barn med sjukdomen behover habiliteringsinsatser som
fortsdtter upp i vuxen alder.

Felstéllningar i fotterna och hinderna kan ibland for-
dr6jas med skenor (ortoser). Droppfot motverkas med en
sdrskild ortos, och ortopediska skor och inldgg gor det
lattare att ga.

Vissa ldkemedel kan forvérra perifera nervskador och
bor anvindas med forsiktighet. Vid operationer och gips-
ning av frakturer dr det extra viktigt att undvika tryck mot
perifera nerver. Gravida kvinnor med CMT4 behover f6ljas
av specialistmodravarden i samarbete med neurolog.

Barn med sjukdomen och deras nérstaende bor erbjudas
psykologiskt stod nir diagnosen stills. Detta stod bor vid
behov erbjudas fortlopande upp i vuxen alder.

RESURSER

Utredning av diagnosen gors pa de neurologiska eller

barnneurologiska klinikerna vid universitetssjukhusen.
Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for

sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vdgledning och

information om séllsynta hélsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser fran samhaéllet.
Mer information finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas
om sillsynta hilsotillstind under Sambhdillets stédinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER

* Neuro

» Riksforbundet for Rorelsehindrade
Barn och Ungdomar

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
Charcot-Marie-Tooths sjukdom typ 4 i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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

Reviderad oktober 2020.
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