Charcot-Marie-
Tooths sjukdom,

X-kromosombunden

Den X-kromosombundna typen av Charcot-
Marie-Tooths sjukdom (CMTX) ingar i sjuk-
domsgruppen Charcot-Marie-Tooth, som ar
samlingsnamn for en grupp nedarvda polyneuro-
patier, som alla paverkar funktionen i de perifera
nerverna. CMTX finns i flera olika former.

CMTX forekommer hos 4-5 personer per 100 000 inva-
nare. Det innebar att det finns omkring 500 personer med
denna typ i Sverige. Av dessa har 90 procent den vanligaste
formen, CMTX1.

SYMTOM

Gemensamt for alla former av CMTX é&r att méin far mer
uttalade och tidiga symtom an kvinnor. Hos mén startar
sjukdomsforloppet under barndomsaren eller i tonaren med
snabbt fortskridande muskelfortvining i fotterna och under-
benen. Detta medfor snubblande gang och balansproblem.

Sa smaningom utvecklas droppfot. Med tiden paverkas
finmotoriken i hiinderna, vilket gor det svarare att t ex
hantera bestick och knippa knappar.

Felstillningar i fotterna med hoga fotvalv och bojda tar
ar vanliga och kan leda till smérta. Gangsvarigheterna okar
ofta snabbt hos pojkarna och kan med tiden medfora behov
av rullstol for att underlétta vid forflyttning.

Kénseln for beréring, kyla och vdrme ar nedsatt i
fotterna och underbenen, och sa smaningom é&ven i
hinderna. Ytter-ligare symtom kan foérekomma i de
respektive varianterna.

Vid CMTX1 &r det t ex vanligt med forsémringar i sam-
band med feber eller vistelse pad hog hojd. Andra symtom
ar koordinations- och talsvarigheter (ataxi och dysartri)
samt lindrig horselnedséttning.

ORSAK

Orsaken dr en fordndring i ndgon av de gener som paverkar
den perifera nervens funktion. Sjukdomen ér arftlig via X-
kromosomen. Kvinnor med en muterad gen har

50 procents sannolikhet att 6verfora den till sina barn. Méan
overfor sjukdomen till sina déttrar men inte till sénerna.

BEHANDLING
Det finns ingen behandling som botar sjukdomen.

Insatserna inriktas pa att lindra symtom och kompensera
for funktionsnedséttningarna som varierar fran person till
person, och sérskilt mellan kvinnor och mén.

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

Vissa ldkemedel kan forvérra perifera nervskador och
bor anvandas med forsiktighet. Vid operationer och gips-
ning av frakturer ar det extra viktigt att undvika tryck mot
perifera nerver.

Personer med sjukdomen och deras nirstaende bor erbju-
das psykologiskt/socialt stod och habiliteringsinsatser, som
vid behov fortgér dterkommande 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 vigledning och

information om sallsynta halsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

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

INTRESSEORGANISATIONER

*  Neuro

*  Riksforbundet f6r Rorelsehindrade
Barn och Ungdomar

*  Riksforbundet FUB, for personer med
intellektuell funktionsnedséttning

*  Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér dr en kort sammanfattning av texten om
Charcot-Marie-Tooths sjukdom, X-kromosombunden i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. 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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