SALLSYNTA
HALSOTILLSTAND

Myotonia congenita

Myotonia congenita ar en medfodd, arftlig
muskelsjukdom som gor att musklerna slappnar
av langsammare an normalt och blir stela nar de
anstrangs efter vila. Ibland blir musklerna ocksa
svaga. Sjukdomen kan inte botas men symtomen
kan forebyggas genom att undvika faktorer som
utloser muskelstelheten.

Myotonia congenita forekommer hos uppskattningsvis
6-10 personer per 100 000 invanare, vilket i Sverige
skulle motsvara 600—1 000 personer. Sjukdomen finns

i tvd former, Beckers myotoni och Thomsens sjukdom,
dér Beckers myotoni dr ungefér dubbelt sa vanlig och ger
ndgot svarare symtom.

SYMTOM
Symtomen visar sig fore 15 ars alder, vid Thomsens sjuk-
dom ofta redan under de forsta tva levnadsaren.

Sjukdomen yttrar sig som en tillféllig stelhet i musklerna
nér de anstrangs efter vila. Stelheten minskar om man fort-
satter muskelarbetet. Graden av stelhet varierar fran person
till person. Manga fér dven en dvergaende muskelsvaghet.

Symtomen kan utldsas och forvérras av plotsliga hoga
ljud eller andra dverraskningsmoment, liksom av kyla,
stress, fasta och trotthet. Muskelstyrkan brukar inte paver-
kas mellan tillfdllena av stelhet, men en del personer kan
fa en lindrig bestaende svaghet i nacke, underarmar och
hénder. Muskelsmartor dr vanligt.

Min med sjukdomen fér ofta svarare symtom an kvinnor.
Kvinnor far ofta en tillfalligt 6kad muskelstelhet i samband
med graviditet och bor foljas av specialistmodravarden.
Thomsens sjukdom forvérras inte med aren. Vid Beckers
myotoni d4r muskelstelheten svarare och forvirras upp till
cirka 30 ars alder for att sedan stabiliseras eller avta.

ORSAK

Béda formerna av myotonia congenita orsakas av en
fordndring 1 en gen som styr bildningen av ett protein.

Niér proteinets funktion 4r nedsatt kan muskeln inte slappna
av, vilket medfor stelhet. Nedarvningsmdnstren skiljer sig
at mellan de olika formerna.

BEHANDLING
Det finns ingen behandling som botar sjukdomen.
Insatserna inriktas pa att forebygga och lindra symtomen.

Symtomen kan forebyggas genom att man lér sig vilka
faktorer som utloser muskelstelheten, till exempel genom
att undvika nedkylning, stressrelaterade situationer och
langa perioder utan mat och dryck. Det finns ocksé lake-
medel som kan minska muskelstelheten.

Vissa lakemedel som anvénds vid narkos kan utlosa kraf-
tig muskelstelhet och forsvara andningen. Det ar viktigt att
informera narkosldkaren om sjukdomen i god tid fore ett
kirurgiskt ingrepp.

Barn, ungdomar och vuxna med sjukdomen behdver
kontakt med en neurolog. En del barn behdver habili-
teringsinsatser. Fysiska aktiviteter i forskola och skola
behover anpassas till barnets forutséttningar.

Psykologiskt och socialt stod ar viktigt.

RESURSER
Neurologer vid ldns- och regionsjukhusen kan faststilla
diagnosen. Sérskilda enheter for neuromuskulér diagnostik
finns vid universitetssjukhusen i Goteborg, Linkdping,
Orebro och Stockholm.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for
séllsynta diagnoser (CSD). De kan ge vagledning och
information om séllsynta hélsotillstand.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan fa olika typer av stdd och insatser fran samhallet.
Mer information finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas
om sillsynta hélsotillstind under Samhdllets stodinsatser.

INTRESSEORGANISATIONER

¢ Neuro

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ér en kort sammanfattning av texten om

myotonia congenita i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
sdllsynta hélsotillstand. Se vidare:
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand.
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