Tibial muskeldystrofi

Tibial muskeldystrofi ér en arftlig muskelsjukdom
som kannetecknas av langsamt fortskridande svag-
het i musklerna p& underbenens framsida. Det leder
till att gdngférméagan blir péverkad. Symtomen
uppkommer i vuxen élder

Uppskattningsvis har ungefar 100 personer i Sverige tibial
muskeldystrofi. De flesta av dem har finskt pabré, och sjuk-
domen é&r betydligt vanligare i Finland.

Symtom
Symtomen vid tibial muskeldydstrofi visar sig vanligen fran
cirka 35 érs élder.

Det forsta tecknet pa sjukdomen &r svaghet i muskeln tib-
ialis anterior pd underbenens framsida. Svagheten gor det
svart att lyfta foten uppét i fotleden. Efter hand fortvinar
muskeln och géngen blir paverkad.

Svagheten och muskelfortviningen fortskrider langsamt.

Efter tio till tjugo ar brukar dven de muskler som lyfter upp
tarna bli forsvagade, och droppfot utvecklas. Droppfot inne-
bér att foten hianger ner nir man lyfter benet. Det medfor en
snubblande och ostadig gang.

Ungefar en tredjedel av alla med tibial muskeldystrofi far
svaghet dven i andra benmuskler senare i livet, vanligen efter
60 ars alder. Det paverkar gangformagan ytterligare. De allra
flesta med tibial muskeldystrofi har dock kvar formégan att
ga livet ut.

Orsak

Tibial muskeldystrofi uppkommer till f61jd av en fordndring
i en gen med betydelse for musklernas funktion. Det 4r inte

ként varfor genfordndringen framfor allt paverkar de fraimre
musklerna i underbenen.

Behandling
Det finns ingen behandling som botar tibial muskeldystrofi.
Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen och kompen-
sera for de funktionsnedsittningar som sjukdomen leder till.
Droppfot kan motverkas med stodskenor (ortoser).
Ortopediska specialskor och skoinldgg kan stodja fotleden
och gora det lattare att ga.
For att bevara funktionsnivéan i musklerna sé linge som
mdjligt rekommenderas regelbunden lagintensiv motion.

En fysioterapeut kan ge rad om lampliga 6vningar och ut-
forma ett triningsprogram.

For en del personer kan en ortopedisk operation vara
mojlig.

Vid behov kan en arbetsterapeut hjélpa till med anpass-
ningar i hemmet och pé arbetsplatsen. Ibland kan hjélpmedel
som underlittar forflyttning behovas, till exempel kdpp och
rollator.

Resurser

Kunskap om sjukdomen finns pa de neuromuskuldra enhet-

erna vid universitetssjukhusen. Genetisk diagnostik gors pa

avdelningar for klinisk genetik vid universitetssjukhusen
Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for sill-

synta diagnoser (CSD). De kan ge végledning och infor-

mation om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* Neuroforbundet

 Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

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