Duchennes
muskeldystrofi

Duchennes muskeldystrofi (DMD) orsakas

av brist pa eller nedsatt funktion av proteinet
dystrofin. Det leder till att muskelfibrerna

lattare bryts ned och ersatts av bindvav och fett.
Sjukdomen medfor en fortskridande
muskelsvaghet och forekommer i stort sett bara
hos pojkar och man.

Varje ar far cirka 10 pojkar i Sverige diagnosen Duchennes
muskeldystrofi. Det totala antalet personer med sjukdomen
dr oként, men forekomsten beréknas till cirka 3,5 per

100 000 invanare (7 per 100 000 manliga invénare).

SYMTOM

Duchennes muskeldystrofi &r en multiorgansjukdom, vilket
innebér att det inte bara &r skelettmusklerna som péverkas.
En likartad men lindrigare sjukdom som ocksa orsakas av
dystrofinbrist &r Beckers muskeldystrofi.

De forsta symtomen brukar visa sig i trearsaldern i form
av vaggande gang och svérigheter att springa, hoppa och
resa sig upp fran golvet.

Utover muskelsvagheten kan pojkarna f& muskelkramper
och kénna sig stela. Ett tidigt och karaktaristiskt symtom é&r
att vaderna blir forstorade (pseudohypertrofi).

De muskelgrupper som forst paverkas ar skulder- och
backengdrdeln samt ryggmuskulaturen.

Med aren 6kar muskelsvagheten, men hur snabbt detta
sker varierar. Alla behdver sa smaningom anvénda rullstol.
Maénga far felstdllningar i lederna, och en del far sned rygg
(skolios). Oftast paverkas dven hjartat, vilket med tiden
medfor hjartsvikt. Sjukdomen kan ocksd ge symtom fran
mag-tarmkanalen. Aven andningsmusklerna forsvagas,
vilket 1 sin tur kan medfora forsaimrad lungfunktion.

Inlérningssvarigheter &r vanliga och intellektuell
funktionsnedsittning kan forekomma, liksom olika
beteendeavvikelser och nedstimdhet.

ORSAK

Orsaken &r fordndringar i en gen som medfor brist pa eller
avsaknad av proteinet dystrofin. Sjukdomen ér érftlig via
X-kromosomen men uppstér i en tredjedel av fallen som en
nymutation.

BEHANDLING

Det finns ingen behandling som botar sjukdomen. Insat-
serna inriktas pé att lindra och fordrdja de fortskridande
symtomen, och kompensera for funktionsnedséttningarna.

Behandling med kortison forbéttrar muskelstyrkan och
muskelfunktionen. For att minska risken for benskorhet ér
det viktigt att belasta skelettet sd mycket som mojligt.

Hjéartfunktionen bor kontrolleras regelbundet. Hjart-
symtom kan behandlas med mediciner.

Aven lungfunktionen behdver kontrolleras regelbundet.
Vid nedsatt lungfunktion kan andningshjdlpmedel behovas.

Den tilltagande muskelsvagheten medfor behov av olika
hjalpmedel och anpassningar.

Det &r viktigt att tidigt forsoka motverka felstillningar i
lederna. Nér felstéllningar utvecklats kan en operation som
16ser senor ha god effekt. Aven skolios kan ibland behdva
opereras.

Pojkar med Duchennes muskeldystrofi och deras familjer
bor erbjudas fortlopande habiliteringsinsatser, samt
psykologiskt och socialt stod. Behovet av medicinska
insatser, habilitering och stdd fortsétter i vuxen alder.

RESURSER

Sérskilda muskelteam for utredning och vard av barn med
Duchennes muskeldystrofi och andra muskelsjukdomar
finns vid universitetssjukhusen. Vid universitetssjukhusen
finns ocksé Centrum for sillsynta diagnoser (CSD). De kan
ge vigledning och information om séllsynta hélsotillstand.

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 hélsotillstind under Samhdllets stodinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER

* Neuro
* Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
Duchennes muskeldystrofi i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand.

Se vidare socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand.

Texterna 1 kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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

Reviderad april 2021.
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