Okulofaryngeal
muskeldystrofi

Okulofaryngeal muskeldystrofi (OPMD) &r en
neuromuskular sjukdom som medfér att musklerna i
framfdr allt 6gonlocken och svalget férsvagas och
fortvinar. Med tiden férsvagas @ven andra muskler.

I Sverige finns uppskattningsvis 50—-100 personer med anlag
for sjukdomen. Formen OPMD1 ir vanligast medan OPMD2
hittills (2024) endast har beskrivits hos ett fatal personer
virlden Gver.

Symtom

Symtomen vid OPMD1 visar sig endast hos vuxna, oftast
mellan 40 och 60 ars alder. Vid OPMD2 uppkommer sym-
tomen fore 20-arsaldern. Symtomen vid OPMD?2 &r vanligen
svarare, men dven vid OPMD1 kan svérighetsgraden variera
mellan olika personer.

Symtomen kommer ofta smygande. Vanligen &r det forsta
tecknet att muskulaturen i de 6vre 6gonlocken forsvagas.
Ogonlocken bérjar d hiinga ner och ticka 6gat (ptos).

Aven musklerna i svalget blir svaga, vilket gor det svart att
svilja (dysfagi). Svéljsvarigheter medfor risk for vikt-
nedgang och underniring samt lunginflammation.

Hos en del personer forsvagas dven tuggmuskler och
ansiktsmuskler. Det kan ge tuggsvarigheter, medfora att
mimiken blir utsldtad och paverka talet.

Med tiden utvecklas dven muskelsvaghet i hofter och
skuldror. Vanliga symtom é&r svarigheter att resa sig upp och
att ga, eller svarigheter att klé pé sig och lyfta foremal.

Manga upplever muskelsmirta och trotthet.

Hos enstaka personer kan &ven kognitiva funktioner
paverkas.

Orsak

OPMD uppstar till f6ljd av fordndringar i en av tva olika
gener med betydelse for proteiner som paverkar musklernas
funktion. Felaktigt tillverkade proteiner orsakar celldod och
leder till muskelsvaghet.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar okulofaryngeal
muskeldystrofi. Behandlingen inriktas pa att lindra sym-
tomen, forebygga medicinska komplikationer och komp-
ensera for de funktionsnedséttningar som sjukdomen medfor.

Héangande 6gonlock kan ibland opereras. For en del kan det
vara mdjligt att lyfta 6gonlocken med en mekanisk gon-
lockslyftare i glasogonen.

Personer med svéljsvarigheter bor utredas och vid behov
behandlas av logoped. Stora svarigheter att svéilja kan i vissa
fall behandlas med en operation av svalgets ringmuskel.
Ibland behdves en sond som kan anldggas genom bukviggen
in till magsdcken (gastrostomi).

Fysioterapi dr en viktig del av behandlingen. Vardags-
motion dr viktigt for att upprétthélla en god allmén hélsa,
och riktad tréning kan bidra till att muskelstyrkan i hofter
och skuldror bibehalls. En fysioterapeut kan utforma ett indi-
viduellt triningsprogram.

En arbetsterapeut kan hjélpa till med fordndrade arbetssiitt,
anpassningar i bostaden och pé arbetsplatsen samt olika
hjalpmedel.

Personer med sjukdomen och deras nérstdende kan behova
psykologiskt och socialt stdd.

Resurser

Viss vard av neuromuskuléra sjukdomar &r nationell hog-
specialiserad vard och bedrivs med tillstdnd av Social-
styrelsen vid sérskilda enheter for neuromuskulira
sjukdomar.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och information om
sdllsynta 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 Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. 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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