Dystrofia myotonika
typ 2

Dystrofia myotonika typ 2 (DM2) &r en arfilig
sjukdom som péverkar muskulaturen, men ocksé
manga andra organ i kroppen. Utméarkande ar
svaghet, stelhet och vark i musklerna.

Forekomsten av dystrofia myotonika typ 2 varierar betydligt
mellan olika regioner i virlden. Vanligast dr sjukdomen i
vissa centraleuropeiska ldnder och Finland. I Sverige finns
uppskattningsvis 50-100 personer med dystrofia myotonika

typ 2.

Symtom
Symtomen varierar stort i utbredning och svarighetsgrad. De
forsta symtomen visar sig oftast i 20—40-arsaldern men kan i
sillsynta fall forekomma tidigare.

De frimsta gemensamma kinnetecknen for sjukdomen &r
muskelsvaghet, muskelstelhet (myotoni) och muskelvark.

Muskelsvagheten mérks oftast forst i bojmusklerna i hofter
och nacke men péaverkar sd smaningom dven héander, armar,
skuldror, biackengordel och lar. Muskelsvagheten tilltar
langsamt, vilket kan leda till 6kande géng- och balans-
svérigheter.

Muskelvérk ar vanligt, sarskilt i 1aren. Véarken kan ocksé

vara generell och férekomma béde vid vila och anstringning.

De flesta med sjukdomen far ocksa myotoni, vilket upplevs
som en stelhet nar muskeln har svart att slappna av efter en
sammandragning.

Mer 4n hilften av alla med sjukdomen far med tiden gra
starr (katarakt), ibland redan i 30- till 40-arsaldern.

Hos personer med DM2 finns risk for paverkan pa hjartat,
och risken 6kar med stigande alder. Hjéartrytmrubbningar
(arytmier) kan forekomma fore andra symtom.

Andra organ som kan péverkas dr hormonproducerande
kortlar, mag-tarmkanalen och hjarnan. Horselnedséttning
forekommer.

Med tiden far manga en uttalad dagtrotthet samt en lindrig
paverkan pé kognitiva funktioner.

Orsak

Sjukdomen orsakas av en fordndring i en gen som péaverkar
bildandet av flera olika proteiner.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar DM2. Insatserna
inriktas pa att lindra symtomen, forebygga medicinska
komplikationer och kompensera for de funktionsned-
sédttningar som sjukdomen leder till.

For att sa 1angt som mojligt bibehalla muskelfunktionen
och muskelstyrkan rekommenderas regelbunden fysisk
aktivitet. En fysioterapeut kan ge rad om rorelsetrédning och
hur man undviker att 6verbelasta svaga muskler.

Muskelsmértor kan i viss mén lindras med lakemedel.
Aven muskelstelhet kan ibland behandlas med likemedel.

Hjartat kontrolleras regelbundet. Symtom kan behandlas
med likemedel, och en del kan med tiden behova pacemaker.

Svaghet i andningsmuskulaturen utreds och behandlas.
Vissa hormonella funktioner behdver kontrolleras
regelbundet och vid behov behandlas.

Gra starr behdver ofta opereras.

Dagtrotthet kan i ménga fall behandlas med ldkemedel.

Socialt och psykologiskt stod &r viktigt.

Resurser

Expertteam for séllsynta neuromuskulira sjukdomar finns
vid flera av universitetssjukhusen Vid universitetssjukhusen
finns dven Centrum for séllsynta diagnoser (CSD) som kan
ge végledning och information om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélso-
tillstand, under Samhdllets stddinsatser.

Intresseorganisationer

e RBU, Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och
Ungdomar

* Neuroforbundet

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

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

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