Myofibrillara
myopatier

Myofibrilléra myopatier ér en grupp érfiliga
muskelsjukdomar som medfér att muskelfibrerna
fungerar samre och langsamt bryts ner, vilket leder
till fortskridande muskelsvaghet. Symtomen
varierar i hég grad mellan olika personer.

Det finns inga uppgifter om forekomsten av myofibrilldra
myopatier (2023).

Symtom

De flesta med myofibrilldr myopati insjuknar som vuxna,
vanligen efter 40 ars alder. Sjukdomen kan dock ge symtom
ndr som helst i livet, 4ven 1 barndomen. Oftast startar den
med en langsamt tilltagande muskelsvaghet. Muskel-
svagheten fortskrider i varierande hastighet och kan leda till
betydande funktionsnedsittningar med stort behov av hjélp
samt hjdlpmedel vid forflyttning. Hos andra personer kan
symtomen vara forhéllandevis lindriga genom hela livet.

Hos ungefir hilften av de som insjuknar paverkas hjart-
muskeln, vilket kan leda till nedsatt pumpforméga (hjért-
svikt) och rytmrubbningar. Nedsatt pumpforméga visar sig
som Okad trotthet, nedsatt kondition och andfaddhet. Hjéart-
rytmrubbningar kan orsaka svimning och i allvarligare fall
hjartstopp.

Hos en del utvecklas en svaghet i brostkorgens andnings-
muskulatur som kan leda till nedsatt andningsfunktion. Vid
vissa former av sjukdomen kan ansikts- och svalg-
muskulaturen péverkas, vilket kan ge otydligt tal och gora
det svart att svilja.

Aven de perifera nerverna kan paverkas och orsaka
domningar och nedsatt kénsel.

Orsak

Myofibrilldira myopatier orsakas av fordndringar i gener
med betydelse for muskelfibrerna. Fordndringarna gor att
proteiner ansamlas i muskelcellerna som pé sikt bryts ner.
Hos cirka hélften av alla med myofibrilldir myopati dr den
genetiska orsaken okénd.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar myofibrilldra
myopatier, utan insatserna inriktas pa att lindra symtomen
och kompensera for funktionsnedséttningarna. Behovet
av insatser varierar i hog grad mellan olika personer med
sjukdomen.

Hjértat kontrolleras regelbundet. Vid hjartsvikt kan
lakemedel som stérker hjirtats pumpformaga ges. Vid svér
hjartsvikt med hjartforstoring och risk for rytmrubbning kan
en implanterbar defibrillator (ICD) behdvas och vid mycket
uttalad hjértsvikt kan hjérttransplantation bli aktuellt.

Vid misstanke om svaghet i andningsmuskulaturen utreds
andningsfunktionen med spirometri och blodprover. En
hemventilator kan provas ut.

Felstéllningar kan forebyggas och fordrdjas genom
tojningar och aktiva muskeldvningar i kombination med
skenor (ortoser). Vissa felstdllningar kan behdva korrigeras
genom en ortopedisk operation. Anpassningar av miljon
hemma, i skolan och pé arbetsplatsen kan behdvas.

Psykologiskt stod ar viktigt.

Resurser
Kunskap om myofibrilldra myopatier finns vid
universitetssjukhusen.

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

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

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. 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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