Emery-Dreituss
muskeldystrofi

Emery-Dreifuss muskeldystrofi ér en arftlig lang-
samt fortskridande muskelsjukdom. Den kénne-
tecknas av nedsatt rérlighet i ménga leder samt
fértvining och svaghet i vissa muskler. Néastan alla
med sjukdomen utvecklar ocksé hjartsjukdom, vilket
kan leda till livshotande komplikationer. Sjukdomen
finns i olika former med olika nedérvningsménster.

I Sverige finns ett tiotal personer med Emery-Dreifuss
muskeldystrofi. De X-kromosombundna formerna férekommer
hos uppskattningsvis 1 per 100 000 invénare. De autosomalt
dominanta formerna &r sannolikt tre ganger vanligare.

Symtom

De flesta insjuknar tidigt i barndomen och néstan alla fore

15 érs édlder. Sjukdomens svarighetsgrad varierar mycket
mellan olika personer. Symtomen vid de former som nedérvs
autosomalt dominant &r vanligen mer uttalade och kan upp-
trdda redan fore 2 ars alder.

De forsta symtomen &r nedsatt rorlighet till f6ljd av
muskelforkortningar, frimst i armbagsleder, nacke, fotleder
och rygg. Med tiden utvecklas svaghet och fortvining i vissa
muskler, forst i 6verarmar och underben, och senare dven i
skulder- och backenmuskulaturen. Den nedsatta rorligheten
kan tillsammans med muskelsvagheten gora det svért att ga
langre striackor.

Minskad rorlighet i brostkorg och rygg kan ibland ge upp-
hov till andningssvarigheter.

Néstan alla med sjukdomen utvecklar hjéartsjukdom som
paverkar hjértats retledningssystem och hjartmuskeln.
Storningen gor att hjértats rytm blir for langsam, vilket med-
for risk for hjartstillestind. Hos en del kan hjartat utvidgas
och forsvagas.

Orsak

Orsaken &r en sjukdomsorsakande variant i nigon av de
gener som kodar for proteiner i muskelcellernas och hjart-
muskelcellernas cellkédrnor. Brist pa ndgot av proteinerna
leder till att cellkdrnorna skadas, vilket medfor kad kanslig-
het for skada pa muskelfibrerna.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Emery-Dreifuss
muskeldystrofi. Insatserna inriktas pa att behandla symtomen
och kompensera for de funktionsnedséttningar som uppstar.

De flesta behover kontakt med flera olika barn- och vuxen-
specialister, till exempel hjértldkare, neurolog och ortoped.

Hjéartat undersoks tidigt och regelbundet, 4ven hos sym-
tomfria slaktingar. De flesta med sjukdomen behdver en
pacemaker, och ibland krivs hjérttransplantation.

Aven lungfunktionen undersoks.

Manga med sjukdomen behdver habiliteringsinsatser, dar
fysioterapi ér en viktig del.

Vuxna med sjukdomen behover fortsatt regelbunden
medicinsk uppf6ljning och, vid behov, individuellt utforma-
de habiliteringsinsatser.

Psykologiskt och socialt stod &r viktigt.

Resurser

Kunskap om Emery-Dreifuss muskeldystrofi finns pa neuro-
muskuléra enheter vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och informationom
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer

¢ Neuro

* RBU, Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn
och Ungdomar

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten 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
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