Kort information om Duchennes
muskeldystrofi

Sjukdom/skada/diagnos

Duchennes muskeldystrofi (DMD) ingar i sjukdomsgruppen dystrofinopatier, vilka orsakas av
brist pa eller nedsatt funktion av proteinet dystrofin. Sjukdomen medfor en fortskridande
muskelsvaghet och forekommer nastan bara hos pojkar och man.

Duchennes muskeldystrofi ar uppkallad efter den franske neurologen Guillaume Duchenne.
Han var den forste att definiera vad som var karaktaristiskt for sjukdomen och publicerade
sina observationer under 1860-talet.

En likartad men lindrigare sjukdom som ocksa orsakas av nedsatt funktion av dystrofin ar
Beckers muskeldystrofi (BMD). Bada sjukdomarna orsakas av forandringar (mutationer) i
samma arvsanlag (gen), dystrofingenen (DYS). Sarskilt informationsmaterial om Beckers
muskeldystrofi finns i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga diagnoser.

Forekomst

Varje ar far cirka 10 pojkar i Sverige diagnosen Duchennes muskeldystrofi. Det totala antalet
personer med sjukdomen ar okant, men forekomsten beraknas till cirka 3 per 100 000
invanare (6 per 100 000 manliga invanare).

Orsak till sjukdomen/skadan

Duchennes muskeldystrofi orsakas mutationer i genen DYS som styr bildningen av (kodar
for) proteinet dystrofin. Genen finns pa X-kromosomen (Xp21.2) och ar den storsta kanda
genen i var arvsmassa.

Dystrofin finns normalt i skelettmuskulatur, hjartmuskel och glatta muskelceller samt i
mindre mangder dven i centrala nervsystemet. Denna fordelning av dystrofin forklarar varfor
man vid Duchennes muskeldystrofi kan fa symtom inte bara fran skelettmuskler utan dven
fran hjartat, mag-tarmkanalen och centrala nervsystemet.

Det ar annu inte fullt kdnt varfor bristen pa dystrofin leder till muskeldystrofi, men mycket
talar for att proteinet stabiliserar muskelfibrerna. Nar en muskelfiber drar ihop sig och
darigenom forkortar (kontraherar) muskeln sker detta genom att vissa proteiner inne i fibern
glider samman, en process som forbrukar energi. For att sammanglidningen ska kunna leda
till en forkortning av fibern och hela muskeln maste de sammandragande (kontraktila)
proteinerna vara forankrade till muskelfiberns membran. Dystrofin &r beldget strax innanfor
membranet, dar det ingar i proteinkomplexet DAPC (dystrophin associated protein complex).
Detta komplex férankrar muskelfiberns sammandragande enheter till cellmembranet och till



angransande muskelfibrer utanfér muskelfibern (extracellular matrix) via andra
proteinkomplex.

Symptom hos ungdomar och vuxna

Nar muskelsvagheten blivit mer uttalad behdver pojkarna anvanda rullstol for forflyttningar.
Tidpunkten for detta varierar, men for flertalet ar det i 10- till 12-arsaldern, ofta senare om
kortisonmedicinering paborjats i tidig alder. Samtidigt kan de behdva hjalp att flytta sig fran
till exempel séng till stol, att vanda sig i séngen pa natten och med dagliga aktiviteter som att
tvatta och kla sig. Utover de symtom de haft under barndomen tillkommer nu ytterligare
symtom som varit sdllsynta tidigare i sjukdomsforloppet.

Relativt tidigt, langt innan rullstol behovs, uppstar stramhet i hdlsenorna, vilket kan utvecklas
till ihdllande ofrivilliga muskelsammandragningar som kan leda till forkortade muskler
(kontrakturer). Det gor i sin tur att det utvecklas en felstallning i fotleden, sa kallad
equinovarus. Senare, oftast efter att de borjat anvanda rullstol, 6kar risken att felstallningar i
ett flertal leder utvecklas, framfor allt i armbagarna, knana och hofterna. Sa smaningom
forsvaras aven rorligheten i axellederna, handlederna och nacken.

Sned rygg (skolios) kan utvecklas pa relativt kort tid efter att pojkarna fatt behov av rullstol,
men det ar inte alla som far skolios, speciellt om kortisonbehandling pabérjats tidigt. En del
utvecklar en uttalad svank i landryggen (hyperlordos), men ett fatal kan behalla en relativt
normal ryggradsform. Skolios ar en allvarlig komplikation som kan férsvara sittandet och
forsamra andningsfunktionen. Utvecklingen av skolios kan i viss man forlangsammas med
hjalp av ryggkorsett och genom att pojkarna fortsatter att ga sa lange som mojligt.
Kortisonbehandling har visat sig patagligt minska risken for att utveckla skolios.

Kardiomyopati finns hos fler an 50 procent av pojkarna som ar dldre an tolv ar. Det kan ge
symtom i form av foérsamrat allmantillstand, andfaddhet, trotthet eller svullnader orsakade
av vatskeansamling i till exempel fotterna. Kardiomyopati som successivt férsamras kan leda
till hjartsvikt och vara livshotande. En begynnande kardiomyopati behover dock inte ge
nagra symtom alls. Utveckling av kardiomyopati kan till stora delar forebyggas med
medicinsk behandling.

Eftersom sjukdomen ocksa paverkar andningsmusklerna kan lungfunktionen forsamras.
Nedsatt lungfunktion visar sig oftast till att borja med som orolig smn, mardrommar,
morgonhuvudvark och 6kad trotthet under dagen. Andra tecken pa att lungfunktionen ar
nedsatt kan vara samre aptit och minskat valbefinnande. Symtomen kan vara svara att
uppmarksamma och férsta som tecken pa andningsbesvar. Vid mer uttalad sankning av
lungfunktionen kan pojkarna fa lufthunger och hostférmagan férsamras, vilket 6kar risken
for lunginflammationer. Forst vid uttalat nedsatt lungkapacitet paverkas formagan att
uppratthalla ratta koncentrationer av syrgas och koldioxid i blodet.

Lunginflammationer, andningssvikt och hjartsvikt ar de vanligaste dédsorsakerna vid
Duchennes muskeldystrofi. | dldre litteratur angavs medeldverlevnaden till cirka 18 ar. Vad
den ar nu vet man inte, men den Okar successivt och allt fler man med sjukdomen ar nu over



40 ar. Andningshjdlpmedel ar den viktigaste forklaringen till en forbattrad prognos. Sannolikt
har dven skoliosoperationer och tidig och mer intensiv behandling av luftvagsinfektioner
betydelse. Det ar annu for tidigt att sla fast om den 6kade anvandningen av kortison
kommer att forbattra den langsiktiga prognosen.

Livslangd
Fore 1990 brukade man anta att livslangden for personer med DMD var ca 20 ar. Med

forbattrad medicinsk vard har livslangden okat betydligt. Vi har idag inget matt pa
medellivslangd, men flera personer med DMD férvantas bli mer an 40 ar.
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