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Neuromuskulara sjukdomar hos vuxna - Dystrofia
myotonika

e Dystrofia myotonika (dystrofi = fortvining, myotoni = muskelstelhet) dr en
arftlig neuromuskuldr sjukdom som péverkar muskulaturen men ocksa
manga andra organ i kroppen.

e For dystrofia myotonika (DM) typ 1 ar forekomsten cirka 12 personer per
100 000 invanare, men ojamnt fordelat Gver landet.

e Maénga personer med DM har svart att ta ansvar for egenvard p.g.a.
paverkad kognitiv funktion. De har 6kad kinslighet for manga
narkosmedel och vissa muskelavslappnande likemedel och risk for
andningssvikt och hjértarytmi i samband med narkos. Dagtrotthet, mag-
tarmbesvir och kognitiv paverkan har stor betydelse i personernas vardag.

Diagnostik och utredning
Diagnosen stills utifran symtom och med EMG. Ibland tas muskelbiopsi. DNA-
analys kan bekréfta diagnosen. Vid misstanke om DM skrivs remiss till neurolog.

Behandling

e Regelbunden hjirtkontroll.

e Regelbunden ventilationskontroll via lungmedicinska klinikerna.

e Symtomatisk behandling av annan organpdverkan. Mag- tarmbesvar,
diabetes, endokrina besvir, 6gonbesvér (ptos, gra starr) dr vanliga.

e Regelbunden kontroll av munhélsa. Hog gom, minskad salivproduktion
och forsémrad munmotorik dr vanligt.

e At- och sviljproblem utreds och behandlas av logoped och dietist oftast i
samrdd med dysfagiteamet.

e Genetisk rddgivning. Nér patienten sd 6nskar remiss till
regionmottagningen for klinisk genetik 1 Link&ping.

Uppfoljning

Regelbunden uppfdljning kriavs. Alla personer med DM som har kontakt med
vuxenhabiliteringen erbjuds att delta i diagnosspecifikt och multiprofessionellt
uppfoljningsprogram. Formuldren som anvénds 1 uppfdljningsprogrammet ar
baserat pa Skandinaviskt koncensusprogram Dystrophia Myotonica.

Mer information
e Se Dystrofia Myotonika, Socialstyrelsen
e Se International Myotonic Dystrophy organization under relaterad
information.
e Se Kommunsamverkan, Folkhilsa och sjukvard, Region Jonkopings 1édn.
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