McArdles sjukdom

McArdles sjukdom ar en arftlig sjukdom som
kannetecknas av smarta, kramp och svaghet i
musklerna vid intensivt muskelarbete. Orsaken
ar brist pa ett enzym som behdvs for att kunna
bryta ned glykogen till glukos, som musklerna
anvander som energikalla.

Hur ménga som har sjukdomen é&r inte kidnt. Forekomsten i
internationella studier anges till 5-10 individer per miljon
invanare. I Sverige kinner man till ett 10-tal personer med
McArdles sjukdom.

SYMTOM

Symtomen visar sig vanligtvis fore puberteten men kan
upptrdda redan tidigt under barnadren, ofta i form av dalig
ork. Senare tillkommer smértsamma muskelkramper.

I vissa fall faststélls diagnosen forst i vuxen alder, och
da ofta efter en sedan flera ar tilltagande muskelsvaghet.
Symtomen beror pa att det inte omvandlas tillrackligt
med energi till muskelarbete. Muskelcellerna hamnar i en
energikris som ger smaérta, kramp, stelhet och svaghet vid

belastning. Symtomen minskar efter en stunds mattligt
muskelarbete. Hos unga forsvinner symtomen i regel helt
vid vila medan dldre personer kan ha mer kronisk smérta
och svaghet i musklerna.

Halften av alla med sjukdomen upplever episoder med
muskelsonderfall (rabdomyolys) dar myoglobin lacker ut
till blodet och belastar njurarna. Det mérks pa att urinen
fargas morkt rodbrun (myoglobinuri). Hos ett fatal paver-
kas njurfunktionen sa allvarligt att dialys blir nddvéndig.

Sjukdomen berdr endast skelettmusklerna. Hjart-
muskeln paverkas dérfor inte. Vid myoglobinuri kan
kaliumkoncentrationen i blodet 6ka, vilket i sig kan
paverka hjartfunktionen.

Omkring en tredjedel med sjukdomen har upprepade
episoder med muskelfiberskador som med aren leder till
en latt, bestdende muskelsvaghet.

ORSAK

McAurdles sjukdom beror pa en genfordndring som orsakar
brist pa enzymet myofosforylas, vilket paverkar kroppens
formaga att bryta ned glykogen till glukos.

BEHANDLING
Sjukdomen gér inte att bota, men symtomen kan forebyg-
gas och lindras genom att undvika intensivt muskelarbete.

Regelbunden traning av musklernas uthallighet rekom-
menderas. Fysiskt aktiva personer med sjukdomen har
vanligen lindrigare symtom, och regelbunden trining ar
den viktigaste faktorn for att undvika permanent muskel-
svaghet.

Barn med sjukdomen bor under uppvixtaren ha kontakt
med barnldkare som samordnar eventuella insatser fran
olika specialister. I vuxen alder behdvs motsvarande
kontakter inom vuxensjukvarden.

For barn och ungdomar &r det viktigt med information
till forskolan och skolan om lampliga fysiska aktiviteter,
som da anpassas efter vars och ens fysiska forutséttningar.

Vid morkt rodbrun urin (myoglobinuri) dr det viktigt
att omedelbart ta kontakt med sjukhus, eftersom detta kan
medfora risk for njurskada.

Personer med McArdles sjukdom har en nagot 6kad risk
for muskelskada i samband med narkos. Darfor behdver
man fore en operation informera narkoslédkaren om sin
sjukdom.

RESURSER

Utredning av personer som misstinks ha McArdles
sjukdom sker pa neuromuskuléra enheter vid universitets-
sjukhusen.Vid universitetssjukhusen finns ockséd Centrum
for séllsynta diagnoser (CSD). De kan ge végledning och
information om séllsynta hélsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser fran samhéllet. Mer
information finns i1 Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
sdllsynta halsotillstand under Samhdillets stodinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER

* Neuro
» Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér 4r en kort sammanfattning av texten om McArdles
sjukdom i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand.

Texterna 1 kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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