Dystrofia myotonika
typ |

Dystrofia myotonika typ 1(DM1) &r en arftlig
sjukdom som péverkar muskulaturen, men ocksé
ménga andra organ i kroppen. Utmarkande &r en
varierande muskelpaverkan, med muskelsvaghet,
stelhet och balanssvérigheter.

Dystrofia myotonika typ 1 forekommer hos cirka

12 personer per 100 000 invanare men forekomsten varierar
betydligt mellan olika regioner i vérlden. I Sverige finns
uppskattningsvis 1 500 personer med sjukdomen.

Symtom

Sjukdomen delas in i flera former beroende pd nir
symtomen visar sig. Svarast dr den kongenitala (medfodda)
formen dér barnen vid fodseln har andnings- och
sugsvarigheter. Vanligast dr vuxenformen déir de forsta
symtomen visar sig i 20—40-arsdldern. Symtomen varierar
stort i utbredning och svéarighetsgrad.

Mest karaktdristiskt 4r muskelsvaghet, fradmst i ansikte,
hals, hdnder och fotter, samt muskelstelhet (myotoni) som
gor det svart att slappna av efter en muskelsammandragning.

DMI1 kan dven paverka 6gon, hjérta, hormonproducerande
kortlar, mag-tarmkanalen och hjédrnan.

Muskelsvagheten tilltar, vilket leder till 6kande gang- och
balanssvarigheter, nedsatt andningsfunktion och
sviljsvarigheter. De flesta far en paverkan pa hjartat.

Hypogammaglobulinemi féorekommer hos hélften av alla
med sjukdomen, vilket medfor extra kénslighet for fraimst
bakteriella infektioner.

De flesta barn har en lindrig till medelsvar intellektuell
funktionsnedsittning. Vid den kongenitala formen kan denna
vara svar. Autism ar vanligt.

Med tiden far manga en uttalad dagtrétthet samt paverkan
pa kognitiva funktioner, Angest och depression forekommer,
det senare fraimst hos vuxna.

Orsak

Sjukdomen orsakas av en forandring i en gen som péverkar
bildandet av flera olika proteiner.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar DM 1. Behandlingen
inriktas pa att lindra symtomen, forebygga medicinska
komplikationer och kompensera for de funktionsned-
sattningar som sjukdomen leder till. Symtomen utreds och
behandlas av olika barn- och vuxenspecialister.

Den svara kongenitala formen innebér ett livshotande
tillstand och barnen behdver under den forsta tiden
andningshjdlp samt matning via sond.

Hjértat kontrolleras regelbundet. Symtom kan behandlas
med ldkemedel. Ménga behdver med tiden pacemaker.

Svaghet i andningsmuskulaturen utreds och behandlas.
Vuxna foljs upp vad géller vissa hormonella funktioner.

Dagtrotthet, angest och depression kan i manga fall
behandlas med ldkemedel.

Hypogammaglobulinemi behandlas med tillforsel av
immunglobulin.

Barn och ungdomar behéver habiliteringsinsatser, och
behovet kan kvarstd upp i vuxen alder. Psykologiskt stod ar
viktigt for alla med sjukdomen.

Resurser

Expertteam for séllsynta neuromuskuléra sjukdomar finns
vid flera av universitetssjukhusen Vid universitetssjukhusen
finns dven Centrum for sillsynta diagnoser (CSD) som kan
ge vigledning och information om séllsynta hilsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta hilso-
tillstand, under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer

* RBU, Riksférbundet fér Rorelsehindrade Barn och
Ungdomar

* Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsittning

¢ Neuroforbundet

 Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
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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