Limb-girdle
muskeldystrofi

Limb-girdle muskeldystrofi ar en muskelsjukdom
som innebar att muskelfibrerna langsamt bryts ner.
Muskelsvagheten brukar markas forst i backenet,
sedan i laren, skuldrorna och 6verarmarna.
Sjukdomen finns i manga olika former och
svarighetsgraden varierar. Hos en del paverkas
hjartfunktionen och hos nagra fa dven andnings-
musklerna.

Limb-girdle muskeldystrofi &r en érftlig sjukdom som

finns hos cirka 5 personer per 100 000 invanare.

SYMTOM

De forsta symtomen brukar komma négon gang mellan 10
och 30 érs &lder, men en del insjuknar senare i livet.
Musklerna blir svaga, forst i backenet, sedan i laren,
skuldrorna och 6verarmarna. Nar musklerna i skuldrorna
blir svaga kan skulderbladen bukta ut. Det kan gora det
svart att lyfta armarna 6ver axelhgjd.

Muskelsvagheten 6kar med tiden och gor att manga med
sjukdomen anvénder rullstol eller andra hjdlpmedel for att
forflytta sig. Vadmuskulaturen kan samtidigt se forstorad
ut eftersom sjukdomen gor att muskelfibrer omvandlas till
bindvév och fett.

Vid négra former av sjukdomen paverkas hjirtat. Aven
andningsmusklerna kan péverkas, men det dr mycket
ovanligt.

ORSAK

Limb-girdle muskeldystrofi orsakas av en genforandring

som leder till att muskelvdvnad skadas.

BEHANDLING

Manga med limb-girdle muskeldystrofi behover
habilitering och rehabilitering. Muskelstyrkan och
kondititionen kan tranas med anpassade traningsprogram,
till exempel tréning i vatten som ar skonsam for lederna.
En del anvénder hjdlpmedel som underléttar vardagslivet
och ibland behover bostaden, skolan eller arbetsplatsen
anpassas.

Personer med vissa former av limb-girdle muskeldystrofi
behdver regelbundna hjirtkontroller. Om hjértats funktion
ar paverkad kan det bli aktuellt med 1dkemedelsbehandling,
pacemaker eller hjérttransplantation.

Infor en operation &r det viktigt att informera om
sjukdomen eftersom den 6kar risken for komplikationer
i samband med narkos och intensivvard.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA
Barn- och vuxenneurologer vid regionsjukhus och
lanssjukhus kan utreda och diagnostisera sjukdomen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att ldsa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
RBU, Rorelsehindrade barn och ungdomar
Neuro

Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
limb-girdle muskeldystrofi som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hdlsotillstand
Informationscentrum for séillsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hélsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
juli 2018.
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