Nemalinmyopati

Nemalinmyopati &@r en grupp arftliga muskel-
sjukdomar som leder till muskelsvaghet och
muskelslapphet i flera av kroppens muskler.
Sjukdomen finns i olika former med varierande
svarighetsgrad.

Det ar oként hur ménga personer med nemalinmyopati som
det finns i Sverige, men enligt uppskattningar kan det finnas
omkring 20 personer med diagnosen i landet.

Symtom

De huvudsakliga symtomen dr muskelsvaghet och muskel-
slapphet. Svarighetsgraden varierar mycket mellan olika
personer med sjukdomen, och baserat pd svarighetsgraden
och aldern nir symtomen visar sig delas sjukdomen in i svér,
kongenital och mild form samt dvriga former.

Den svara formen innebar uttalad muskelsvaghet och
muskelslapphet redan vid fodseln, vilket leder till att barnen
kan ha svart att andas, suga och svélja. En del barn 6verlever
inte spddbarnsaldern. Personer med andra former kan ha
mycket lindriga symtom och i vissa fall fa en diagnos forst
som vuxna.

Det ar framst musklerna i ansiktet, nacken, 6verarmarna,
laren samt i skulder- och bickenregionen som drabbas. Aven
musklerna i underarmar och underben kan péaverkas,

i synnerhet senare i sjukdomsforloppet. Andningsmusklerna
ar ofta forsvagade.

Nemalinmyopati ar en relativt stationdr muskelsjukdom,
vilket innebér att symtomen ofta inte férsémras dramatiskt
over tid. En del far med tiden inskridnkningar i ledernas rorlig-
het och sned rygg.

Orsak

Nemalinmyopati orsakas av fordndringar i gener med
betydelse for muskelfibrerna. Hittills har fordndringar i 13
olika gener kunnat kopplas till sjukdomen, men sannolikt
finns det dven andra gener med betydelse for sjukdomen.
Symtomen vid nemalinmyopati beror pa att speciella tradlik-
nande strukturer ansamlas i muskelfibrerna som en foljd av
felaktig proteinbildning.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar nemalinmyopati.
Insatserna inriktas pa att lindra symtomen, férebygga
medicinska komplikationer och kompensera for de

funktionsnedsattningar som sjukdomen leder till.

Vid den svaraste formen av nemalinmyopati behovs oftast
omedelbara dtgirder i samband med forlossningen i form av
andningsstdd med respirator och néringstillforsel.

Barn med nemalinmyopati behdver under uppvéxtaren
kontakt med olika specialister inom barnneurologi, barn-
ortopedi och habilitering.

De habiliterande insatserna planeras utifran barnets behov,
varierar dver tid och sker i nira samverkan med nérstdende
och andra i barnets nitverk. Hjdlpmedel kan behdvas for
att underlétta forflyttning. Exempelvis kan ortoser gora det
lattare att ga. Nar muskelsvagheten &r mer uttalad kan man
behova anvénda rullstol. Narmiljon behover ofta anpassas.
Légintensiv trdning har sannolikt positiva effekter pd muskel-
funktionen samt fordréjer utvecklingen av inskrdnkningar
i ledernas rorlighet. Psykologiskt stdd till bdde barnet och
nérstaende ar viktigt.

I vuxen alder behdver personer med nemalinmyopati
fortsatt kontakt med neurolog och i vissa fall ett habilite-
rings-/rehabiliteringsteam.

Resurser
Vid universitetssjukhusen finns sérskilda muskelteam for
utredning och vard av barn med muskelsjukdomar, och vid
nagra av universitetssjukhusen finns team inriktade pa
muskelsjukdomar hos vuxna.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge védgledning och information
om sillsynta hélsotillstdnd.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fé olika typer av stod och insatser.

Mer information finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas
om séllsynta 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 séllsynta
hilsotillstdnd. 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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