MERRF

MERRF kénnetecknas av snabba kortvariga
muskelryckningar (myoklonier), andra former av
epilepsi samt svarigheter att samordna muskel-
rérelser. Sjukdomen &r en mitokondriell sjukdom.
Mitokondrierna &r sma enheter i cellerna som
omvandlar energi till former som kroppens olika
organ kan anvénda.

Den exakta forekomsten av MERREF ir inte kénd.
Internationellt uppskattas forekomsten till knappt 1 per
100 000 personer. I Sverige kénner man till omkring
70 personer med sjukdomen.

Symtom
MERREF star for den engelska forkortningen for myoklonisk
epilepsi med ojdmnt rodfargade muskelfibrer.

Symtomen visar sig oftast tidigt i barndomen i form av
myoklonier, ofta utldsta av blinkande ljus. Epilepsi i olika
former forekommer hos de flesta, men sjukdomen péaverkar
dven manga andra funktioner i kroppen. En del barn far
bara enstaka symtom och utvecklar aldrig sjukdomen i dess
fullstdndiga form.

Personer med MERREF ir ofta ndgot kortare dn forvéntat.
Muskelsvaghet och svarigheter att samordna muskel-
rorelser (ataxi) ar vanligt, liksom paverkan pa hjartat.

Andra vanliga symtom ar migrén, nedsatt funktion i
perifera nerver (neuropati) och nedséttning av kognitiva
funktioner. Manga med sjukdomen har ocksa fettknutor i
huden (lipom) i nacken.

Horseln ér ofta nedsatt. Ibland ar dven synen paverkad,
till foljd av en pigmentinlagring i ndthinnan (retinitis
pigmentosa) eller en fortvinad synnerv (optikusatrofi).

Sjukdomen ar fortskridande. Forloppet kan hos en del
stracka sig over flera artionden, medan det hos andra kan
vara snabbare och medfora kortare livslangd 4n forvéntat.

Orsak

Hos néstan alla med MERREF é&r orsaken en mindre
forandring (sekvensvariant) i mitokondriens eget DNA
(mtDNA) som nedérvs med dggcellen fran modern.

Behandling

Det finns ingen botande behandling, men atskilligt kan
goras for att lindra symtom, kompensera for funktions-
nedséttningar och ge god omvardnad.

En del barn och ungdomar behover tidiga habiliterings-
insatser som ocksa innefattar insatser vid hdrsel- och
synnedsattning.

Att uppritthalla rorelseformégan &r sdrskilt viktigt for
personer med MERREF. Ofta dterkommande 1dgintensiv
konditionstraning uppmuntras men hérdtrédning som okar
méngden mjolksyra i blodet bor undvikas.

Epilepsi och hjértsvikt behandlas med ldkemedel. Vissa
lakemedel som forsdmrar mitokondriernas funktion maste
undvikas. For att forbattra funktionen kan olika vitaminer,
koenzymer och spardmnen provas, men effekten av dessa
ar annu ofullstandigt pavisad.

Vuxna med MERRF behover fortsatta medicinska och
habiliterande insatser, liksom psykologiskt stod.

Resurser
Centrum for utredning av mitokondriella sjukdomar finns
vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg och
Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning 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
+ RBU, Rorelsehindrade Barn och Ungdomar

* Neuro

* Svenska Epilepsiforbundet

» Horselskadades Riksforbund (HRF)
+ Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/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
Reviderad december 2021.
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