Facioskapulohumeral
muskeldystrofi

Facioskapulohumeral muskeldystrofi ar en
sjukdom som framfor allt paverkar musklerna i
ansiktet, skuldrorna, buken och 6verarmarna.
Det forsta symtomet brukar vara att musklerna
som haller skulderbladen intill kroppen forsvagas.
Det leder till att skulderbladen star ut och att
det blir svart att lyfta armarna over huvudet.
Med tiden blir fler muskler svaga. Sjukdomen
kan ocksa paverka horseln.

Facioskapulohumeral muskeldystrofi r drftlig men upp-
kommer ibland som en nymutation. Uppskattningsvis har
mellan 500 och 1 000 personer i Sverige facioskapulo-
humeral muskeldystrofi.

SYMTOM

Symtomen kommer ofta under tonidren men en del féar
symtom i barndomen. Barn som fir symtom tidigt har
oftast en svérare form av sjukdomen.

Det forsta symtomet brukar vara att skulderbladen vrids
utét och sticker ut nér armarna lyfts. Det beror pé att
muskulaturen som ska hélla skulderbladen intill kroppen ar
forsvagad. Aven musklerna i verarmarna forsvagas tidigt.
Forandringarna kan gora det svart att kld pa sig och lyfta
foremal. Musklerna i nedre delen av ansiktet brukar ocksa
forsvagas, men fordndringen sker oftast langsamt. Hos en
del kan 6gonlocken inte slutas och de sover darfor med
Oppna 0gon.

Forsvagade muskler pa framsidan av underbenen kan
gora det svart att ga, sarskilt i trappor. Svag ryggmuskulatur
leder ofta till att svanken 6kar och ryggen blir sned (skolios).
Manga har svaga bukmuskler som gor att magen putar
framat. Svagheten i muskulaturen kan gora det svart att
resa sig fran sittande.

Manga med sjukdomen har en horselnedsattning. Hos
nagra paverkas dven synen.

ORSAK

Facioskapulohumeral muskeldystrofi orsakas av en gen-
fordndring som péverkar muskulaturen.

BEHANDLING

Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen. Armarnas
funktion kan forbéttras genom en operation. Personer som
har andningssvarigheter under sémn kan behdva andnings-
stod nér de sover. En del personer med sjukdomen behdver
habiliteringsinsatser eller rehabiliteringsinsatser.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Diagnosen facioskapulohumeral muskeldystrofi kan stéllas
vid enheter for barnneurologi eller vuxenneurologi vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information
om sambhéllets stdd finns att 1dsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

® RBU, Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
® Neuro

® Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om facioskapulo-
humeral muskeldystrofi som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for séllsynta
hélsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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