LMNB1-relaterad

autosomal
dominant
leukodystrofi

LMNB1-relaterad autosomal dominant
leukodystrofi @r en arftlig och langsamt fort-
skridande sjukdom som frémst paverkar det
icke-viljestyrda (autonoma) nervsystemet. S&
smaningom uppkommer motoriska symtom som
muskelsvaghet och koordinationssvarigheter.

Uppskattningsvis forekommer sjukdomen hos 5 personer
per 1 miljon invanare i Sverige.

Symtom

Symtomen och nér de visar sig varierar mellan olika
personer. De flesta insjuknar vid 4055 érs alder med
symtom fran det autonoma nervsystemet.

De forsta symtomen dr vanligen svarigheter att tomma
urinblasan. Urinvagsinfektioner forekommer ofta.
Forstoppning ar vanligt.

En del har nedsatt formaga att svettas och problem med
svimningar beroende pa blodtrycksfall nér de reser sig upp.
Forhojd kroppstemperatur uppstar till f6ljd av att vitske- och
temperaturregleringen inte fungerar.

Man med sjukdomen kan ha erektil dysfunktion
(impotens).

De motoriska symtomen visar sig forst i benen med
svaghet och 6kad muskelspanning. Symtomen fortskrider
senare uppat mot armarna. Personer med sjukdomen kan ha
koordinations- och balanssvarigheter samt forsdmrad
finmotorik. Skakningar i huvudet och armarna férekommer.

Sent i forloppet uppkommer svarigheter att artikulera,
tugga och svélja. Minne och kognition kan ocksa paverkas,
och leda till demens. Sjukdomen fortskrider ldngsamt, vilket
innebér en gradvis forsdmring och sd sméningom forlust av
gangformégan.

Orsak

LMNBI-relaterad autosomal dominant leukodystrofi orsakas
av en fordndring i en gen som paverkar funktionen hos den
vita substans som omger nervcellerna i hjarnan och rygg-
maérgen. Det leder till nedsatt nervfunktion och sdmre
ledningsformaga hos nervtradarna.

Behandling

Det finns dnnu ingen behandling som botar sjukdomen, utan
den inriktas pa att lindra symtomen samt kompensera for de
funktionsnedsattningar som uppstar.

Personer med sjukdomen kan behdva témma urinblésan
med hjélp av en kateter som fors upp via urinroret och sedan
avldgsnas efter att blasan tomts, ren intermittent
kateterisering (RIK).

Okad muskelspinning och ibland dven erektil dysfunktion
kan behandlas med ldkemedel.

Personer med sjukdomen bor resa sig forsiktigt. Vid
aterkommande plotsliga blodtrycksfall kan stodstrumpor
provas ut. Det finns dven likemedel som hojer blodtrycket.

Fysioterapi motverkar muskelforkortning och stelhet.

De flesta behdver rehabiliterande insatser.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns ocksé Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och
information om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
* Neuro

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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