SALLSYNTA
HALSOTILLSTAND

Kongenital myasteni

Kongenital myasteni ar en grupp muskelsjukdomar
som gor att musklerna lattare trottas ut och blir
svaga. Symtomen visar sig oftast tidigt i barndomen.
Muskelsvagheten gor att en del barn har svart att
suga, svalja och ata redan vid fodseln. Barnens
andning kan ocksa vara paverkad.

Mellan 40 och 60 personer i Sverige har kongenital myaste-
ni. Sjukdomarna dr drftliga och finns i minst 25 olika for-
mer. Det &r viktigt att stélla exakt genetisk diagnos efter-
som behandlingen skiljer sig at mellan de olika formerna.

SYMTOM

Den muskelsvaghet som personer med kongenital myasteni
har brukar variera mycket under dagen, fran dag till dag
men ocksa gver veckor och méanader. Det &r vanligt med
tillfalliga forsémringar vid infektioner. Manga har svart att
ga och springa. Andra vanliga symtom &r att 6gonlocken
hanger ned och att 6gonrérelserna ar begrénsade.

Vid en av sjukdomsformerna finns det risk for att barnen
fér plotsliga och livshotande andningsuppehall. Andnings-
uppehallen kommer utan forvarning men oftast nér barnen
har feber, kréks eller dr spanda. Nar barnen blir dldre
kommer andningsuppehallen mer séllan och upphor sa
smaningom helt.

ORSAK

Kongenital myasteni beror pa olika genforandringar som
gor att impulsdverforingen mellan nerver och muskler inte
fungerar som den ska.

BEHANDLING

Behandlingen varierar beroende pa hur svira symtomen
ar och vilken form av sjukdomen det &r. Det finns olika
lakemedel som behandlar muskelsvaghet men vissa maste
undvikas eftersom de kan forvirra muskelsvagheten hos
personer med kongenital myasteni.

Barn som fér plétsliga andningsuppehall behéver
Overvakas dygnet runt. Det finns tekniska hjdlpmedel som
registrerar andningen och larmar om barnet slutar andas.
Barnen behover dven andningshjdlpmedel och nérstdende
behover veta hur de ger andningshjélp.

Det &r viktigt att informera om sjukdomen infor operationer
eftersom vissa lakemedel maste undvikas. Efter sovning
ar det viktigt att dvervaka andningen hos personer med
sjukdomen.

Barn som har svart att suga och dta kan behdva néring
via en sond eller en knapp.

En del behdver habiliteringsinsatser, bade som barn och
i vuxen élder.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Utredning av barn och vuxna med muskelsjukdomar gors
framst vid kliniker for barnneurologi och vuxenneurologi
vid landets universitetssjukhus.

Vid universitetssjukhusen finns dven 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 fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
samhdllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Neuro
RBU, Rérelsehindrade Barn och Ungdomar
Riksforbundet Sillsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
kongenital myasteni som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

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

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
oktober 2018.
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