Linderholms
myopati

Linderholms myopati ar en arftlig
muskelsjukdom som k&nnetecknas av
episoder med muskuldr utmattning.
Personer med sjukdomen f&r symtom som
utmattning och svaghet vid muskel-
anstrdngning. Symtomen varierar i grad
och omfattning.

I Sverige kdnner man till ett tjugotal personer med
Linderholms myopati. Sjukdomen é&r &rftlig och tillhor
gruppen mitokondriella sjukdomar.

Symtom
Symtomen brukar komma tidigt i barndomen, men kan vara
svéra att tolka och missuppfattas ofta av omgivningen som
trotthet och bristande motivation. I vuxen alder blir
symtomen tydligare och det ar ofta da som diagnosen stills.

Typiskt for Linderholms myopati &r plotsliga attacker av
muskuldr utmattning som kommer vid muskelanstrangning.
Attackerna borjar med hjértklappning och andfaddhet, sedan
tillkommer vérk och kramper i musklerna som samtidigt blir
harda och 6mma. Dérefter blir musklerna svaga i varierande
grad och omfattning. Ibland tar det ndgra timmar eller dagar
for personer med sjukdomen att bli dterstidllda, men
muskelsvagheten kan ocksé finnas kvar i flera manader.

Intensivt muskelarbete kan bade leda till mjolk-
syraforgiftning och till sénderfall av muskelceller
(rabdomyolys) med allvarlig njurpaverkan som f6ljd.
Upprepade attacker av rabdomyolys kan orsaka njursvikt
och/eller permanent muskelsvaghet.

Langvarig traning eller fysisk aktivitet kan paverka
andningsmuskulaturen och leda till andningssvérigheter.

Orsak

Linderholms myopati orsakas av en fordndring i en gen. Det
leder till brist pa ett protein som paverkar energi-
omvandlingen i muskelcellerna.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Linderholms myopati.
Insatserna inriktas pa att lindra symtomen och forebygga
attacker av rabdomyolys.

Det dr mycket viktigt att faststélla diagnosen sé att personer
med sjukdomen kan fa information om tillstdndet. De féar rad
om traning och fysiska aktiviteter som de kan géra och
samtidigt undvika muskuldr dveranstringning. Med tiden
anpassar de flesta sin livsstil efter den fysiska forméagan.

Vid rabdomyolys och/eller mjolksyraforgiftning ar det
viktigt att dricka rikligt med vitska. Det sdnker mjolk-
syranivan och skyddar njurarna mot skada. Vid nedsatt
njurfunktion kan behandling med dialys som renar blodet bli
nodvéndigt.

Om andningsmuskulaturen blir forsvagad kan personer
med sjukdomen behdva andningsstod med respirator.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns pé enheter for
barnneurologi och neurologi framfor allt vid universitets-
sjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstand, under Samhdillets stodinsatser.

Intresseorganisationer

* RBU, Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn
och Ungdomar

¢ Neuro

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand.

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

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