Kongenitala
muskeldystrofier

Kongenitala muskeldystrofier &ér en grupp med-
fddda muskelsjukdomar dér symtomen vanligtvis
visar sig redan fére fédseln genom nedsatta
fosterrérelser eller under det forsta levnadséret.
Vid sjukdomarna bryts muskelfibrerna ned, med
uttalad muskelsvaghet och inskrankt rérlighet i
lederna som féljd. Inom sjukdomsgruppen finns
flera olika undergrupper som alla har sina
sarskilda kannetecken.

I Sverige fods ungefir tre barn per ar med kongenital
muskeldystrofi.

Symtom
Symtomen varierar i art och svarighetsgrad mellan de olika
sjukdomarna och mellan olika personer.

Kongenital muskeldystrofi visar sig oftast under forsta
levnadsaret och karaktériseras av muskelsvaghet och
minskad muskelspanning. Svaga andningsmuskler gor att
barnen kan ha svért att andas. Foérsvagad munmotorik kan
leda till att barnen har svart att suga, dta och svilja.

Kraftig muskelsvaghet kan ge inskrénkt rorlighet som tilltar
successivt. Muskelsvagheten brukar vara mest uttalad i lar-
och backenmusklerna samt i axlarna och dverarmarna. En
del barn l4r sig att sitta och ga utan stéd, en del behover
rullstol. Muskelsvagheten kan dven leda till sned rygg
(skolios), vilket i sin tur kan forsdmra andningsformégan.

Vissa former av sjukdomen péverkar ocksa andra organ,
som hjérnan, 6gonen och hjértat. En del barn har
intellektuell funktionsnedséttning och epilepsi. Paverkan pa
Ogonen kan visa sig som avvikande 6gonrdrelser, over-
synthet, gra och gron starr samt svér synnedséttning.
Hjartsvikt forekommer.

I svara fall kan sjukdomen vara dodlig under barndomen.

Orsak

Kongenitala muskeldystrofier orsakas av fordndringar i
gener med betydelse for muskelcellerna. Forandringarna
leder till avsaknad av eller brist pa proteiner som behdvs for
musklernas funktion.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar kongenitala muskel-
dystrofier. Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen,
forebygga medicinska komplikationer och kompensera for
de funktionsnedséttningar som sjukdomen leder till.

Det &r viktigt att tidigt upptéacka och forebygga kronisk
andningssvikt. Lungfunktionen kontrolleras regelbundet.
Luftvégsinfektioner kan férsdmra andningen. Man bor darfor
vara extra uppmérksam och tidigt ta kontakt med lékare for
bedomning. Antibiotika ges frikostigt och andningsstdd kan
overvégas.

At- och sviljsvarigheter utreds och behandlas av ett
nutritionsteam. Barn som har svart att fa i sig niring kan fa
mat via en magsond eller en sé kallad knapp (PEG).

En ryggkorsett kan ge stabilitet i balen.

For barn med en svér form av sjukdomen kan det bli
aktuellt med palliativ (lindrande) vard.

Resurser
Kunskap om kongenitala muskeldystrofier finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer

* Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
(RBU)

¢ Neuroforbundet

* FUB, Riksforbundet for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

 Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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