MELAS

MELAS k&nnetecknas av strokeliknande anfall
och hjérnskada med epilepsi och/eller demen:s.
Sjukdomen &r en av flera mitokondriella
sjukdomar. Mitokondrierna @r smé enheter i
cellerna, som fungerar som cellernas kraftverk
och ser till att olika organ i kroppen far lagom
mycket energi.

Den exakta forekomsten av MELAS ér inte kédnd.
Internationellt uppskattas férekomsten till cirka 1-2 per
100 000 personer, vilket skulle motsvara ungefar 100—
150 personer i Sverige.

Symtom

MELAS star for den engelska forkortningen for mito-
kondriell hjarn- och muskelsjukdom med 6kad méngd
mjolksyra i blodet och strokeliknande episoder. Sjuk-

domen é&r fortskridande, gér i skov och péverkar nerv-
systemet och muskulaturen.

Hos fler dn hilften visar sig de forsta symtomen mellan
fem och 15 ars alder, och fore 40 ars alder har nést intill
alla med sjukdomen symtom.

Karaktéristiska forsta symtom hos barn &r attacker av
svéar migrénliknande huvudvérk med krikningar. Ibland
forekommer epileptiska anfall som f6ljs av medvetsloshet
eller neurologiska symtom. Dessa symtom é&r i allminhet
overgaende, men kan ibland kvarstd. Det forsta symtomet
kan ocksé bero pa en plotslig hjarninfarkt.

Personer med MELAS ér ofta ndgot kortare &n forvéntat.
De blir muskelsvaga efter kraftig muskelanstrangning.

Horselnedséttning ér vanligt, liksom symtom som balans-
svarigheter, nedsatt styrka i dgonmuskulaturen och nedsatt
kognitiv forméga.

Andra symtom ar forsimrat morkerseende, diabetes,
nedsatt funktion i perifera nerver, muskelkramper, for-
tjockning av hjartvdggen, nedsatt hormonproduktion i
konskortlarna samt rubbningar i tarmarnas rorelser.

Orsak

MELAS beror i de flesta fall pa en forédndring i
mitokondriens eget DNA (mtDNA), och sjukdomen
har da nedérvts via dggcellen fran modern.

Behandling

MELAS gar inte att bota. Insatserna inriktas pa att lindra
symtomen, motverka medicinska komplikationer och ge
stod.

Personer med MELAS utreds och f6ljs upp av ett team
med specialister inom olika omrédden dér habilitering ingar.

Att upprétthalla rorelseforméagan &r sérskilt viktigt for
personer med MELAS. Ofta dterkommande lagintensiv
konditionstraning uppmuntras men hardtrining som 6kar
méngden mjolksyra i blodet bor undvikas.

Kraftigt forh6jd mjélksyraniva behandlas temporért med
dikloracetat. L-arginin ges vid strokeliknande episoder, och
darefter forebyggande. Hjartpaverkan, epilepsi och diabetes
behandlas med ldkemedel. Vissa lakemedel som forsdmrar
mitokondriernas funktion maste undvikas. For att forbattra
funktionen kan olika vitaminer, koenzymer och spadrimnen
provas, men effekten av dessa ar dnnu ofullstindigt pavisad.

Vuxna med MELAS behdver 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 sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stdd och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdillets stédinsatser.

Intresseorganisationer
* RBU, Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn
och Ungdomar

* Neuro
» Horselskadades Riksforbund (HRF)
+ Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. Se vidare:
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand

Texterna 1 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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