Dokumentation nr 562

Dystrofia myotonika typ 1,
DM1, vuxenperspektivet

o
Kunskap och kompetens om séllsynta diagnoser AG REN S KA
© Agrenska 2018 www.agrenska.se



Dystrofia myotonika

Dokumentation nr 562 © Agrenska 2018



Dystrofia myotonika

DYSTROFIA MYOTONIKA, VUXENPERSPEKTIVET

Agrenska arrangerar varje ar vistelser fér vuxna, med sallsynta
diagnoser, fran hela Sverige. Varje gang kommer ett antal personer
som har samma séllsynta diagnos, i det har fallet dystrofia myotonika
typ 1, DM1.

Under tre dagar far deltagarna kunskap, mojlighet att utbyta
erfarenheter och traffa andra i liknande situation.

Programmet innehaller forelasningar och diskussioner kring aktuella
medicinska ron, psykosociala aspekter samt det stod samhéllet kan
erbjuda.

Faktainnehéllet fran forelasningarna pa Agrenska ar grund for denna
dokumentation som skrivits av redaktér Marianne Lesslie, Agrenska.
Innan informationen blir tillganglig for allménheten har varje
forelasare faktagranskat texten. For att illustrera hur det kan vara att
leva med sjukdomen ingdr en kortare intervju med en av deltagarna pa
vistelsen. | sammanfattningen av gruppdiskussionen om vardagsliv
och samhallsinsatser beskrivs hur det kan se ut mer generellt for
gruppen. Deltagarna i intervjuerna har i verkligheten andra namn.
Dokumentationerna publiceras dven pa Agrenskas webbsida,
agrenska.se.
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Medicinsk information om dystrofia myotonika

Dystrofia myotonika ar ett arftligt neuromuskuléart tillstand. Det
kan férutom muskelsvaghet ocksa uppsta symtom som
muskelstelhet, diabetes, hjartrytmrubbningar och kognitiva
problem bland annat.

— Fler an tio olika gener ar paverkade och det gor dystrofia
myotonika extra utmanande, sager Christopher Lindberg som ar
overlakare pa Neuromuskulart Centrum och Klinisk Genetik vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goéteborg.

Christopher Lindberg leder ett team inom vuxensjukvarden pa
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg kring neuromuskuléra
sjukdomar.

Historik

Dystrofia myotonika har varit kand under lang tid. Forskare tror att
den egyptiske faraon Eknaton, som levde 1300 ar fore Kristus, hade
sjukdomen. En annan kand historisk person som ségs ha haft DM1 ar
den franske konstnaren Claude Monet (1840-1926).

Forsta gangen den beskrevs vetenskapligt var 1905 av den tyske
invartesmedicinaren Hans Curschmann. Nasta gang var 1909 av den
tyske ldkaren Hans Gustav Wilhelm Steinert och den engelska
neurologen Frederick Batten. Forst ett halvt sekel senare hittades den
form av DM1 dar symtomen marks av fran fodseln, den kongenitala
som ocksa ar den svaraste formen.

Fram till ar 2000 fanns det bara en benamning det vill saga dystrofia
myotonika. Vid den tidpunkten identifierade forskarna ytterligare en
liknande diagnos och de fick namnen dystrofia myotonika typ 1
(DM1) och 2 (DM2).

Forekomst

DML ar den vanligare av de bada muskeldystrofierna och den mest
forekommande av alla &rftliga neuromuskuléra sjukdomar hos vuxna.
Den drabbar 18 personer av 100 000 invanare i Sverige. Cirka 1800
vuxna personer, lika manga kvinnor som man, har sjukdomen idag.
Den har dokumentationen kommer i fortsattningen enbart att handla
om DM1.
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Symtom

Dystrofia myotonika paverkar muskulaturen i flera olika organ i
kroppen, sa som funktionen i hjartat och kognitionen. Namnet pa
sjukdomen sager vad det ar fragan om. Dystrofi betyder fortvining och
myotoni muskelstelhet.

DM 2 drabbar framforallt de stora kroppsnara musklerna i balen.

— DMZ2 styrs av en annan gen och ar ett annat tillstand. De bada
typerna har inget med varandra att gora forutom att
sjukdomsmekanismen delvis &r densamma och att muskelstelhet
forekommer, sager Christopher Lindberg.

Det som paverkas i kroppen ar:

Muskulaturen

Svagheter finns ofta forst i hdnderna och i fotbladslyftarna.

Myotoni utvecklas gradvis fran tidig skolalder. Det ger en stelhet i
muskeln som foljer pa en muskelsammandragning. Det innebaér till
exempel svarigheter att rata ut fingrarna efter ett grepp med handen
och en stelhet i kdkarna vid tuggande. Vid upprepade
muskelsammandragningar minskar myotonin, nadgot som kallas
uppvarmningsfenomen.

Muskelsvagheter forekommer ocksa i ansiktsmusklerna, i pannan, i
tinningarna (det paverkar tuggmuskeln), 6gonlockslyftarna och
nackmuskulaturen.

— Manga med DM1 har ansikten fattiga pa mimik, eftersom musklerna
har tillbakabildats. Personer med DM1 har dessutom svart att tyda
andras ansiktsuttryck. Det galler sarskilt negativa kénslor. Det kan ha
betydelse i till exempel arbetslivet om personen inte kan identifiera
vad andra kanner och tycker, eller att omgivningen tolkar den som har
DM1 som ointresserad eller ledsen, sdger Christopher Lindberg.

Christopher Lindberg menar att alla mar bra av att rora pa sig, aven
om det & omajligt att bygga upp fortvinade muskler igen.

— Lé&tt traning ger battre hjart-och lungfunktion, sager Christopher
Lindberg.

Enligt en doktorsavhandling férsdmras méns muskelstyrka och
balansfunktioner snabbare &n kvinnors gor, vid DM1.

Andningen

Andningen kan vara paverkad om andningsmuskulaturen ar férsvagad.
Ofta andas personen for lite nattetid. Det kan handla om snarkningar
eller somnapné, som ger dagtrétthet. Andningsfrekvensen och hur
andningen racker till nattetid gar att méta.
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— Bristféllig andning avhjalps bast med olika typer av hemrespiratorer,
sa kallad CPAP, Continous Positive Airways eller BIPAP,
BilevelPAP). En portabel respirator forstarker varje andetag sa att
koldioxiden vadras ur kroppen och blodet syresatts, sdger Christopher
Lindberg.

Ogonen

Den gra starr, katarakt, som ibland uppstar vid DM1 har ett speciellt
utseende.

— Ogonlékaren har mojlighet att pa ett tidigt stadium misstanka
diagnosen DM1 och remittera patienten vidare. Behandlingen av den
gra starren &r operation, densamma som for en frisk person.
Skillnaden &r att det ar ovanligt att fa gra starr i sa unga ar som manga
med DML1 far, sager Christopher Lindberg.

Mag- och tarmbesvar

Besvar med magen ar kanske den storsta plagan for de flesta med
DM1. Det handlar om svarigheter att tugga och svélja. Magsmartor,
diarréer, gaser och forstoppningar. Den som har DM1 drabbas av en
akomma inte olikt den vid colon irritabile eller IBS, sa kallad kanslig
tarm.

— Medicinering med Imodium och Questran &r mojlig. En del blir
ocksa béttre i magen av glutenfri eller laktosfri kost. Den som ar
oséker bor konsultera en dietist, sdger Christopher Lindberg.

Hormonsystemet

Nedsatt glukostolerans kan ge 6kad risk for diabetes typ 2.
Tunnhéarighet ar vanligt framst bland man men ocksa hos kvinnor.

— 1 och med att det hormonella, det vill sdga det endokrina systemet &r
paverkat, har bade man och kvinnor ofta nedsatt fertilitet, sager
Christopher Lindberg.

Manga har en lag &mnesomséttning och kan behéva behandling med
lakemedlet Levaxin®. En del har forhojda kalkvarden for att
binjurarna stimulerar biskéldkortlarna att 6verproducera kalk.

— En regelbunden efterfragan och uppféljning av laboratorieprover
rekommenderas patienter med DML, séger Christopher Lindberg.

Hjarnan

Manga lider av 6kad trétthet, nedsatt koncentrationsférmaga, samre
minne och nedsatt initiativformaga. Det ar en neuromuskular sjukdom.
Sjukdomen har med hjarnan att géra och det &r den centrala orsaken
till muskelsvagheten och att hjarnan paverkas.
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— Hos vuxna med DML1 &r ofta trottheten och den bristande
initiativformagan det stora bekymret. Omgivningen har for liten
forstaelse nar en person med DM1 inte presterar som andra. Detta &r
en hjarnsjukdom och trottheten och minnessvarigheterna ar en del av
det. En beddmning av en neuropsykolog kan ibland behdvas, sager
Christopher Lindberg.

| en undersokning pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset av vuxna med
DM1 konstaterades att storsta problemen var brist pa initiativformaga,
apati och en undvikande personlighet.

— En person med DM1 é&r inte den som staller sig langt fram i kon,
séger Christopher Lindberg..

Utmaning

En stor utmaning &r att identifiera de som har DM1 i tid. Vid en
genetisk kartlaggning gar det att hitta patienter som kan behandlas.

— Nar det finns nagon i slakten som har DM1 beréatta om det,
uppmanar Christopher Lindberg.

Att forma patienter att komma pa uppféljningar ar en annan utmaning.
— Vi jobbar stenhart med det. Det &r viktigt att komma pa kontrollerna
for att identifiera forsamringar, risksituationer och att ta ett EKG.
Cancerrisken ar dubblerad jamfort med normalbefolkningen och
sérskilt stor &r risken for hudcancer.

Neuromuskulart Centrum

Neuromuskulart Centrum pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg har regelbunden kontakt med 280 patienter med DM1. Alla
patienterna traffar lakare, fysioterapeut och arbetsterapeut ena aret.
Nasta ar kommer patienten till sjukskoterskemottagningen.

— Sjukskoterskan fragar ut patienten om hur hen mar och gar noggrant
igenom alla organsystem och ser till att allt fungerar och om det inte
gor det ser sjukskoterskan till att det atgardas. Avslutningsvis tas ett
EKG.

— Aret efter traffar personen med DM1 ldkaren, fysioterapeuten och
arbetsterapeuten igen och sa rulla det pa. Med detta system far vi en
systematisk uppfoljning av patienten, sdger Christopher Lindberg.

Tips!

Den 10-13 juni 2019 &r det en internationell konferens i Goteborg om
dystrofia myotonika ur bade barn- och vuxenperspektiv.

— Pa fredagen den 14 juni 2019 kommer det att vara en familjedag pa
Dalheimers Hus i Goteborg. Da bjuder vi in forelasare fran
konferensen som sammanfattar det som kommit fram. Det gar att
anmala sig till den dagen pa www.idmc12.org.
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Christopher Lindberg berattar ocksa om det medicinska informations-
och patientkort som patienterna pa Neuromuskulart Centrum pa
Sahlgrenska far och som Muskelfonden delar ut.

— Pé kortet star diagnos, symtom samt den vardenhet man tillhor. Det
ar bra att visa upp for de som inte kanner till mycket om dystrofia
myotonika, sager Christopher Lindberg.

Genetiska orsaker till dystrofia myotonika

Manniskans kropp ar uppbyggd av miljarder celler. Inuti varje cell
finns en cellkarna och i den vara 46 kromosomer i par. Den ena
kromosomen i varje par arver vi fran mamma och den andra fran
pappa. De forsta 22 kromosomparen kallas autosomer och &r precis
lika hos méan och kvinnor, medan det sista paret, kénskromosomerna,
skiljer sig at mellan kénen. Kvinnor har tva X-kromosomer, medan
man har en X-och en Y- kromosom.

Bada formerna av dystrofia myotonika arvs autosomalt dominant. Det
innebadr att den ena fordldern har ett normalt och ett forandrat anlag,
och 16per vid varje graviditet 50 procents risk att fora det sjuka anlaget
vidare till sitt barn. De barn som inte fatt den muterade genen far inte
sjukdomen och for den inte heller vidare.

— FOr en man innebdr det att varannan spermie har det genetiska felet
och varannan har det inte och for en kvinna att varannan &ggcell har
den sjuka gen-kopian och varannan den friska, séger Christopher
Lindberg.

Kromosomerna bestar av DNA, den molekyl som bar vara gener. Den
maénskliga arvsmassan, det vill sdga koden for hur vi blir som
méanniska, innehaller cirka 30 000 gener. DNA kan liknas vid ett
recept for vilka proteiner som ska skapas. En gen skapar ett protein
som ger en viss egenskap.

Byggstenarna i DNA-spiralerna kallas nukleotider och bendmns som
A/ T,CochG.

Olika CTG-expansioner (repetitioner)

DM1 orsakas av en mutation i genen DMPK (dystrofia myotonika typ
1 proteinkinas) som finns pa den langa armen av kromosom 19. En
specifik DNA-sekvens (CTG) i slutet av genen &r hos friska personer
upprepad mellan 5 och 34 ganger, sa kallad expansion. Men vid DM1
ar antalet kopior av CTG-sekvensen hogre.

— Detta gor omradet instabilt, vilket innebér att ytterligare pabyggnad
av kopior kan ske nar genen arvs till nasta generation. Den som har
over 50 CTG-expansioner har DM1, sager Christopher Lindberg.

Dokumentation nr 562 © Agrenska 2018 10



Dystrofia myotonika

Barn arver det forandrade anlaget for sjukdomen i en svarare form an
sin foralder och sjukdomssymtomen upptrader vid yngre alder. Detta
kallas antecipation. Ju fler CTG-kopior som tillkommer, desto storre
ar risken for svarare och tidigare symtom.

— Né&r modern for anlaget vidare blir 6kningen av CTG-sekvenser mer
dramatisk &n nar fadern gor det. Varfor det ar sa har forskningen inget
svar pa annu, sager Christopher Lindberg.

Mutationen skadar inte direkt den del av genen som styr bildningen av
proteinet DMPK (myotonin-proteinkinas). Den ger en indirekt effekt
genom att det bildas ett onormalt stort RNA (ribonucleic acid,
ribonukleinsyra). RNA ar normalt en budbarare fran DNA nar protein
ska bildas. Detta forstorade RNA hos personer med DM1 medfor en
paverkan pa cellkarnans formaga att styra tillverkningen av flera olika
proteiner, till exempel muskelcellens kloridkanal, insulinreceptorn,
kardiellt troponin och mikrotubuliassocierat protein.

Kloridkanalen kan beskrivas som en por i muskelfiberns membran,
vilken kan 6ppnas och slappa igenom kloridjoner. Detta har betydelse
for muskelfiberns formaga att dra ihop sig och slappna av och det
uppstar vid myotoni. Insulinreceptorn i sin tur har betydelse for
insulinets paverkan pa celler och darmed for blodsockerkontroll.

— En massa andra gener blir ocksa storda i sin funktion. Nagra kanner
vi till, andra inte. Det forklarar det breda panoramat av att olika organ
ar paverkade, sager Christopher Lindberg.

Fyra former

Personer med DM1, som har farre &n 50 CTG-kopior ar friska, men
kan fora DML vidare till barnet. Vid den medfodda eller kongenitala
formen, som 10 procent av alla med DM1 har, har barnet oftast fran
800 till 3000 CTG-kopior. Ju fler CTG-repetitioner desto svarare blir
tillstandet.

— De som har svarast form av kongenital DM1 6éverlever inte fodseln.
Barnet som fods har ofta en slapphet i muskulaturen, svart med
syresattning av blodet och andningen. Vid de svarare formerna uppstar
en hjarnpaverkan som leder till en utvecklingsstorning, sager
Christopher Lindberg.

Positivt vid den kongenitala formen &r att slappheten i muskulaturen
forbattras och att nastan alla kan ga pa ett begransat men anda
sjalvstandigt séatt.

Barndomsformen upptréader vid ett till tio-ars alder hos 10 procent av
de med DM1och ger muskelsymtom och kognitiva symtom. Den
klassiska formen som halften av alla med DM1 har debuterar vid
tonaren eller vid ung vuxen alder. Symtom &r muskelstelhet, svaghet i
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hander och fotter. Men ocksa otydligt tal, inlarningssvarigheter,
trotthet och dyslexi. Ju aldre personen blir ju mer forsamras tillstandet.
Den lindriga vuxenformen upptrader sent i livet, vid 50-60 ar och dar
ligger CTG-expansionerna runt 70. Debutsymtomen &r ofta gra starr.
Antalet kopior speglar alltsa sjukdomsbilden, men det gar inte att
bestamma exakt svarighetsgrad eller forutse symtom genom att titta pa
antalet kopior. CTG-expansionerna kan 6ka nagot hos individen under
livstiden.

— Naér en vuxen person soker fér muskelsvaghet eller nar ett barn fods
med DML gors en kartldggning av generna i familjen. Diagnosen
stalls utifran de typiska symtomen ibland med stod av
neurofysiologisk, sa kallad elektrisk undersékning av muskulaturen
men oftast med DNA-analys. Nar det galler DM1 &r sjukdomen aldrig
en nymutation utan kommer alltid fran en foralder, sager Christopher
Lindberg.

| samband med att diagnosen stalls pa barnet bor familj och nara slakt
erbjudas genetisk information.

Fosterdiagnostik, liksom preimplantatorisk diagnostik (PGD) i
samband med provrérsbefruktning, erbjuds blivande foréldrar om
mutationen i familjen &r kand.

Forskning

| USA och Tyskland pagar genmodifierande forskning for att
forhindra CTG- expansionerna. Behandlingen har annu sa lange bara
lyckats pa mass, inte pa manniskor.

Modiodal®, Modafinil® och Ritalin® anvandes forr med lyckat
resultat mot tréttheten vid DML. Idag kan de inte skrivas ut till
patienter med DM1eftersom de kan paverka hjartat negativt.

— Annu finns det inget lakemedel som fungerar bra mot trotthet, sager
Christopher Lindberg.

Fragor till Christopher Lindberg:

Vad gor en neurolog?

— En neurolog &r en lakare specialiserad pa nervsystemets sjukdomar.
| vart team inom neurosjukvarden ar hen spindeln i natet och star for
diagnos och utredning. Neurologen skickar patienten till utredningar
pa lungkliniken vid andningsbesvar, till 6ron- nasa- hals-kliniken om
det galler svéljningsproblem, till hjartlakaren och sa vidare.

Varfor tog det sa lang tid innan forskarna kunde faststalla DM2?
— Det tar tid med forskning. Forst pa slutet av 1990-talet borjade
forskarna hitta riktigt manga gener for olika diagnoser. Det genetiska
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felet hos dystrofia myotonika fann man 1992-93, innan dess fick man
diagnosen genom en klinisk beskrivning. Man fann helt enkelt en
diagnos med myotoni som inte var DM1.

Jag har 500 repetitioner och min son har 700, kan jag anda vara
samre an vad han ar?

— Den som har 500 &r statistiskt sett battre &n den som har 700
repetitioner. Men inget ar absolut i den biologiska varlden. Det finns
de som har 500 repetitioner som &r sjuka och det finns de som har
1000 som ar lindrigt paverkade.

Ibland far jag inte luft pa natterna. Vad beror det pa?

— Det beror pa att andningsmusklerna ar for daliga. Nar man ligger ner
blir det dessutom jobbigare att andas. Man kan ha en kénsla av att inte
fa luft eller vakna med huvudvark pa morgonen. Det beror pa att
hjarnan svullnar pa grund av koldioxidansamling, som man sen
ventilerar ut nar man tar ordentliga andetag. Viktigt ar att fa till en
utredning och undersdka andetagens storlek och hur mycket koldioxid
som samlas i blodet nattetid. Behandling &r en nds-mun mask kopplad
till en respirator som hjalper en att andas.

Gar man upp i vikt om man har lag amnesomsattning?
— Ja det gor man och k&nner sig trott och initiativIos.

Kan man ha hdég &mnesomséttning?
— Det kan man ha. Sa kontrollera &amnesomsattningen regelbundet. Det
gar att gora pa vardcentralen.

Ingar immunbrist i diagnosen?
— Nej men det kan man ha anda.

Hur ofta ska man ta influensavaccin och vaccin mot
lunginflammation?

— Influensavaccin en gang om aret som alla andra.
Pneumokockvaccination mot lunginflammation vart femte ar.

Kan vi sovas?

— Narkoslékaren ska veta att patienten har DM1 och vidta
forsiktighetsatgarder. Man ska vara forsiktig med vissa lakemedel som
morfin och benzodiazepiner som stesolid eftersom andningen kan
paverkas. Patienten kan fa andningsstopp i vérsta fall ocksa timmar
efter en operation. Det ar viktigt att patienten ar langre pa
uppvaknandet &n normalt. Kanske en hel dag efter operationen eller
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om operationen sker senare &r det bra att sova 6ver till nésta dag.
LokalbedOvningar ar inga problem.

Vet narkoslakare om DM1?

— Jag rekommenderar att man talar om att man har DM1 langt innan
operationen och uppmanar ldkaren att lasa pa vad som galler vid
nedsovning.

Hjartproblematik

Manga med DM1 far hjartproblem sa smaningom. Vanligast ar
rytmrubbningar i hjartats retledningssystem och hjartsvikt.

— Det ar viktigt med tidig diagnos sa att behandling kan séattas in.
Hjartklappning, okad andfaddhet och svimning ar tydliga tecken
pa att det ar dags att soka upp en hjartlakare, sager Lars
Klintberg kardiolog vid Medicinmottagningen, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset i Mélndal.

Lars Klintberg samarbetar med Neuromuskuldra teamet pa
Sahlgrenska Universitetssjukhuset. Nar en patient fatt sin diagnos hos
teamet remitteras personen till Medicinmottagningen pa SU i MélIndal
for en undersokning av hjartat.

Vid undersokningen lyssnar lakaren pa hjartat med stetoskopet. Ibland
gors ocksa en lungrontgen och da ar det maojligt att se om det finns
vatska i lungorna, ett tecken pa hjartsvikt. Ett sarskilt blodprov NT-
proBNP ger tidig diagnostik av hjartsvikt.

— Ultraljud av hjartat (UCG) &r dock den basta metoden for att
bedéma hjartats pumpférmaga. EKG ar allra viktigast for att bedoma
forekomst av paverkan pa hjartats retledningssystem. Har patienten ett
normalt EKG éar risken for hjartsvikt valdigt liten, sager Lars
Klintberg.

Hjartsvikt det vill saga att hjartmuskelns pumpformaga forsamras
drabbar 5 procent och rytmrubbningar 60-90 procent av alla vuxna
med DML1.

Varfér manga med DM1 far hjartkomplikationer vet man inte fullt ut.
— Det finns ett visst samband mellan hjartsvikt och graden av
muskelsvaghet. Om personen har manga CTG-repetitioner &r risken
lite storre for hjéartsvikt. Rytmrubbningarna daremot har inget
samband med antal CTG- repetitioner, sager Lars Klintberg.

Symtom

Vanligaste symtomet pa hjartsvikt ar andfaddhet. Trétthet ar ett annat
symtom, liksom svullnad i fétterna, hosta framforallt nattetid nar man
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ligger ner och det kommer vétska i lungorna. Problem med reflexer,
aptitloshet, illamaende och ont i buken ar andra symtom.

Langsam hjartrytm

De allra vanligaste hjartdkommorna ar att hjartat gar for langsamt eller
rusar ivag for fort.

Nastan alla med DM1 har en langsam hjartrytm.

— Pulsen blir lagre och kan hoppa 6ver slag, séarskilt nattetid och vid
vila. Det &r ocksa vanligt med en oférmaga att 6ka pulsen vid an-
strangning. Symtom vid langsam hjartrytm ar trotthet, svar yrsel och
svimning, séger Lars Klintberg.

| utredningen av langsam hjértrytm ingar vilo-EKG, bandspelar-EKG
under ett dygn, inneliggande telemetriévervakning och en inopererad
dosa for langtidsregistrering av EKG, si kallad "Reveal”. Vid langsam
hjartrytm kan pacemakerbehandling vara av stort véarde. Upp emot 20
procent av vuxna med DM1 behdver pacemaker.

Snabb hjartrytm

Snabb hjartrytm, i form av formaksflimmer/-fladder eller snabb
kammarrytm kan ocksa forekomma vid DM1. Férmaksflimmer/ -
fladder ar vanligt och ger symptom som oregelbunden puls,
andfaddhet, yrsel och svimning.

| behandlingen av formaksflimmer ingar blodfértunnande, puls-
reglerande och forsiktigt rytmstabiliserande lakemedel.

Kammarflimmer

Snabb kammarrytm (kammartakykardi) och kammarflimmer kan

vara livshotande, men ar betydligt mindre vanligt &n andra
hjartakommor vid DM1. | behandlingen ingdr rytmstabiliserande
ldkemedel som sanker pulsen samt, i vissa fall, inopererad defibrillator
(ICD). ICD ser ut och fungerar som en pacemaker, men har dven en
funktion att kunna ge en kraftigare stromstot inne i hjértat vid
livshotande hjartrytmrubbning.

Behandling

Personer med DM1 brukar svara bra pa medicinering. Nagra
traditionella mediciner har visat sig stora hjartats rytm och darfor
rekommenderar Lars Klintberg att de tas med forsiktighet. Digitalis &r
en sadan medicin, som kan ge rytmstorningar och betablockerare
sénker pulsen till exempel.
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EKG

Vilo-EKG tas pa Neuromuskulart Center hos neurologen. Bandspelar-
EKG gors vartannat ar.

— Vart fjarde ar undersoks patienten som inte har uttalad hjartsvikt
med ultraljud. Har man borjat medicinera mot hjartsvikt gors
undersokningarna efter individuell bedémning.

Nar hjartat pumpar for daligt trots medicinering kan det hos vissa vara
dags att sdtta in en ’Sviktpacemaker”.

— Det ar en specialpacemaker med flera elektroder som paverkar bade
hdger och vanster hjartkammare, séger Lars Klintberg.

Fragor till Lars Klintberg:

Ar nagon hjartdkomma vanligare &n andra?

— Ja hjartrytmrubbning men ocksa att hjartmuskeln kan bli tjock
hos vissa familjer som har DML1.

Ar det farligt nar hjartmuskeln &r tjock?
—Jaom den blir for kraftig. Da kan det leda till hjartsvikt.

Jag har hjartklaff som inte slar som den ska. Kan det vara farligt?
— Det beror pa hur stort felet ar. Klaffel har inget samband med
dystrofia myotonika. Det kan man ha &nda.

K&nns det nar hjartslag hoppas over?
—Ja det kénns och i vissa fall kan man bli yr och svimma.

Ar det bra med tatare EKG nar man blir aldre?
—Ja.

Jag kan kanna mig svimfardig i ndgra sekunder. Vad ar det?
— Det kan vara lagt blodtryck men det kan ocksa vara att hjartat
hoppar dver ett slag. Det &r svart att veta.

Jag ar andfadd. Vad kan det vara for fel?
— Om det har med hjartat att géra kan det vara for att hjartat gar for
langsamt men ocksa att det gar for fort eller pumpar for daligt.

Né&r man fatt en pacemaker maste man byta den med jamna
mellanrum?

— Ja men inte sa ofta som forr. Nu klarar batterierna fran sju till
femton ar. Jag har ndgon patient som har haft sin pacemaker i 25 ar
utan att byta batteri.
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Var sétter man pacemakern?

— Man opererar in den vid nyckelbenet oftast pa vanster sida. Man ska
inte sdvas det vill vi undvika vid dystrofia myotonika, utan ingreppet
sker med lokalbed6vning. Man lokaliserar blodkarl pa halsen stoppar
ner tva elektroder, kopplar dosan och syr igen. Nar batteriet ar slut
byts dosan ut och om elektroderna fungerar bra sitter de kvar.

Gar det att kombinera hjartstartare och pacemaker?
— Ja det kan man gora.

Hur fungerar pacemakern?
— Den gar in nér hjartat gar for langsamt.

Vad bor man inte gdra om man har en pacemaker?

— Magnetkameraundersokning ar kanske det enda nu for tiden man bor
undvika. I tullen utloser det metalldetektorn sa man ska saga till att
man har en pacemaker. Det piper nar man gar igenom.

Ar det farligt att idrotta?
— Inte pa normal niva men pa elitniva bor man gora ett arbets-EKG
regelbundet.

Nar jag stadar maste jag ibland lagga mig ner pa golvet for att jag
blir anstrangd. Ar det farligt?

— For att fa reda pa det bor du sétta pa en EKG-bandspelare och stada
med den pa.

Jag anvander Egazil mot magbesvar. Vad sager du om det?

— Egazil kan fungera bra vid magbesvér, men det har bieffekter, man
kan bli torr i munnen av det och det dkar pulsen. Den som har
benagenhet att fa formaksflimmer ska vara lite observant. Den som far
mer flimmer ska fundera pa att avsluta lakemedelsbehandlingen.

Vad ar viktigt att tanka for den som ater lakemedlet Concerta?

— Det géller att folja behandlingen med bandspelar-EKG om det ar
rytmrubbningar och se att det inte blir nagon hjartsviktutveckling. Ett
sérskilt blodprov NT-proBNP ger tidig diagnostik av hjartsvikt.

Det sticker i hjartat. Vad kan det vara?

— Né&r nagon sager att det sticker i hjartat drar jag en suck av lattnad.
Det ar néstan aldrig hjértat utan muskulaturen som kéanns. Stickningar
har man inte i hjértat.

Dokumentation nr 562 © Agrenska 2018 17



Dystrofia myotonika

Vad gér man vid narkos?

— Det ar séllan problem men vi maste veta hur det ser ut. Innan man
sovs ska ett ultraljud tas pa hjartat och ett bandspelar-EKG tas. Det far
inte vara ett gammalt ultraljud om personen ska sovas.

Vilken &r den basta traningen for hjartat?

— Allman konditionstraning som att promenera, stavgang och att
simma till exempel. Rora pa sig men inte lyfta skrot och géra sénder
musklerna.

Vad finns for forskning?
Framforallt gors forskning for att identifiera de som behdver
hjartstartare.

Fysisk aktivitet och traning vid dystrofia myotonika

— Kroppen ar en fantastisk maskin som behdver energi for att
fungera. Manniskan far energi genom maten. Kolhydrater, fett
och protein bryts ner till mindre bestandsdelar, som blir energi.
Hur stort vart energiintag ar varierar fran person till person.
Faktorer som paverkar ar alder, kon, arv,
kroppssammansattning, och hur rorliga vi ar det vill séaga fysisk
aktivitet. Det sdger Elisabet Hammarén som ar
specialistfysioterapeut, pa Neuromuskulart Centrum vid
Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Goteborg.

Vi behéver energi och den far vi genom maten. Slarvar vi med maten
far vi daligt med energi och det ar inte bra om man redan tidigare ar
trott. Det ar viktigt for alla att fylla pa energiférradet med jamna
mellanrum och det ska vara en val balanserad maltid med gronsaker,
kolhydrater, fett och proteiner.

— Det &r genom vara kroppar vi lever. Vi kan inte byta ut dem och de
ar varda att tas om hand. Kroppen kan vara till gléadje och ibland till
fortret nér vi har ont i den, sager hon.

Bra med traning

Fysisk aktivitet &r bra for hela kroppen, for hjérta, blodtryck, tarmar,
lungfunktionen, ledrérlighet, hjarna och var kognitiva formaga som
gor att vi tadnker bra. Att sitta still under langre tid ger en 6kad risk for
kroppsliga komplikationer. Man bor rora sig regelbundet, helst en
gang i halvtimmen. Fysisk aktivitet gor att vi blir piggare i huvudet,
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far battre balans och blir smidigare i kroppen. En person med dystrofia
myotonika har svagheter i musklerna som begrénsar. Sarskilt i hénder,
fotter och nackmuskler. Likasa diafragman som har betydelse vid
andningen, men ocksa rygg- och magmuskler kan vara svaga.

— Efter ett tag kommer tréttheten och det ar svart att lyfta foten
ordentligt. D4 ar det latt att snubbla. Styrkan i armar och hander ar
reducerad och det kan vara svart att ta emot med handerna vid ett fall
och da kan man sla sig illa, sager Elisabet Hammarén.

Darfor &r det bra att trdna balans och att l1ara kdnna sina svaga punkter.
— Det finns de som tranar judo och lér sig att ramla pa sidan. Det kan
gora fallet lindrigare, séger hon.

Hur mycket en person ska rora pa sig ar individuellt och beroende av
hur paverkad kroppen ar av DM1.

— En grundregel ar att traningen ska vara sa varierad som mojligt, fem
dagar i veckan i trettio minuter dagligen.

Den som foredrar gym kanske inte blir en tyngdlyftare men det kan ge
bra och omvéxlande traning.

— Det gar att anvanda maskinerna och anpassa dem efter den egna
kapaciteten. Tre set med 10-15 upprepningar i varje set brukar jag
rekommendera vid sadan traning. Belastningen skall vara latt till
mattlig, man far kanna sig varm men inte utmattad efterat.

Far personen svidande vark i musklerna samma dag ska
traningsmomenten ses gver och belastningen minskas.

— Traningsvark &r naturligt om man har tranat muskler som inte
anvants tidigare, men blir man valdigt trott i en sarskild muskel
samma dag som man trénat, ska man tanka till och ta det lugnare med
den typen av rorelse, sager hon.

Dans dar paret haller i varandra &r en rolig och bra traningsform.

— En stabil partner gor att personen slipper tanka pa den egna balansen
hela tiden.

Qigong i grupp ar en annan aktivitet som framforallt trénar upp
balansen. Bassanggympa kan avlasta kroppstyngden och ge mojlighet
till rorelser man inte klarar pa land. Vattnet gor det dessutom latt att
réra sig utan risk att sla sig. Flytkrage kan vara bra for vissa.

— Friskis & Svettis har traning for alla. Det finns Softjympa,
Enkeljympa, Grupptraning eller Gym Funktionsvariation som kan
fungera. Det brukar inte vara nagra som helst problem att gora rorelser
i egen takt och intensitet, sager Elisabet Hammarén.

Promenader med gastavar &r ett alternativ och for att battra pa
balansen kan det vara idé att anvanda skenor, sa kallade ortoser, som
gor fotlederna mer stabila. Ortopedtekniker provar ut och anpassar
sadana.

Dokumentation nr 562 © Agrenska 2018 19



Dystrofia myotonika

Om det &r svart att komma igang radfraga garna en fysioterapeut,
rader Elisabet Hammarén.

— Det behdvs ingen lakarremiss for att besoka en fysioterapeut och det
kan bli en puff i rétt riktning.

Fragor till Elisabet Hammarén:

Vad kan jag gora som sitter i rullstol?

— Du kan gora olika armrorelser, vrida pa kropp och huvud (sitt-
twista), dra in magen, stracka pa benen, kanske kan du lyfta ett kna
eller bada mot magen, trampa med fétterna.

Kan traning ge battre kraft och balans?

— | en studie har vi sett att manga med DM faller under en period i
livet. Det kan bero pa nedsatt balans, trotthet, muskelsvaghet, problem
med synen och uppfattningen av foremal i omgivningen. Kanske ar
det en samverkan mellan de olika faktorerna. | en annan studie om
balanstraning tranade var grupp tva ganger i veckan under tio veckor
och upplevde traningen som positiv och fick en béttre balans. De blev
starkare i kroppen, men en del tranade for intensivt och blev svagare i
fotterna, deras fotlyftare blev paverkade.

Om jag skulle géra om studien skulle jag satta skenor pa fotterna och
trana balans med skenor pa. Skenan lyfter tarna sa att risken att
snubbla blir mindre, kraften i larmuskeln kan utnyttjas béattre och knat
blir stabilare.

Hur vet man att man har svaga fotleder?
— Man snubblar mycket. Om man kan ga upp pa tarna och sta pa
hélarna har man inga problem.

Vad sager du om vark i nacken?

— Man kan ha vildigt svaga muskler i nacken sa att huvudet sjunker
ner mellan axlarna. Det ar viktigt att sitta med stéd for nacken — och
tanka igenom hur man kan minska onddig belastning! Det kan
behdvas ett stéd nar man aker bil om man ar mycket svag. En stabil
hard nackskena for att minska risken for whiplashskador vid héaftig
inbromsning eller pakorning bakifran.

Aktivitet och arbetsterapi

— Mitt fokus som arbetsterapeut ar att stotta patienten med DM1
sa att hen mar sa bra som majligt och klarar personlig vard,
forflyttning, hushall, arbete, studier och fritid. Malet ar att uppna
en delaktighet i samhallet och en livskvalité. Det sager Ulrika
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Edofsson, tidigare arbetsterapeut pa Neuromuskulart Centrum i
Goteborg, numera pa Regionhabiliteringen i Vastra Gotaland.

Den som har DM1 har ofta nedsatt muskelkraft, dagtrotthet och ibland
smarta. Personen har minskad uthallighet vid muskelarbete, ofta dalig
fysisk kondition, nedsatt minne och svarigheter att lara in nya
strategier. Osynliga problem sasom kognitiva svarigheter, satter ofta
“kdppar i hjulet” for personer med DM1. Det kan handla om
varseblivning, inlarning, problemldsning, minne och sprak. Bristen pa
motivation kan till exempel géra att det &r svart att kliva dver troskeln
till ett aktivt liv.

— Ménga med DM1 kan kanna ett motstand infor att komma igang
med traning och annat, trots att de egentligen vill trdna och vet att de
behdver gora det for att ma bra, sager Ulrika Edofsson.

Att anpassa sig

Att gora en forandring krdver mycket av personen, darfor ar det viktigt
att borja forandringen i liten skala genom att satta upp ett delmal
istallet for det som ar ouppnaeligt.

— Kanske borja med att ga ut tio minuter om dagen. Férandringar kan
ocksa handla om att sluta stressa och lara sig att saga nej till olika
saker. Eller att fa saker gjorda. Disken kan till exempel hopa sig vissa
dagar.

— Men om man istallet bestdammer sig for att diska sin tallrik efter
maten blir det inte mycket disk. Ibland handlar det bara om att
tydliggora for sig sjalv sin egen kapacitet och satta upp sma mal
istallet for stora, sager Ulrika Edofsson.

Hjalpmedel

Ett hjalpmedel kan vara en rullstol, en toalettforhojning, eller nagot
annat konkret, men det kan ocksa vara att fa till att géra nagot som
man vill men inte kan gora.

— Det kan forbéttra en funktion men ocksa gora att man inte tappar
funktionen framdver, sager hon.

Hjalpmedel skrivs ut for att forbattra eller vidmakthalla funktion och
formaga. Det kan ocksa skrivas ut for att kompensera for en nedsatt
eller forlorad funktion eller en formaga att klara det dagliga livet.
Hjéalpmedel &r oftast landstingens ansvar och kréaver hélso- eller
sjukvardskompetens vid utprovning.

Dokumentation nr 562 © Agrenska 2018 21



Dystrofia myotonika

Handerna

Att kunna anvanda sina hander &r centralt for manniskan. Hos
personer med DM1 &r handernas greppférmaga, handstyrkan och
rorligheten starkt paverkad. Kontrakturer i fingerlederna, det vill saga
atstramning av muskler, senor, ligament och hud som hindrar
rorligheten ar vanliga. Tillsammans med muskelsvaghet ger detta
svarigheter att boja pa fingrarna.

| en studie visar det sig att tre manaders handtraning med
motstandsdeg forbattrar handfunktion bade i muskelstyrka och i
formagan att utfora vardagliga aktiviteter.

— Man kom ocksa fram till att det var viktigt att trana rorligheten i
handerna speciellt i ytterlagen och da kan man ta hjalp av andra
handen eftersom man inte har tillracklig kraft i en hand, sdger hon.
Myotonin det vill sdga muskelstelheten &r besvarlig i hdnderna och
manga klagar pa att det uppstar problem i vardagen, sarskilt nar de ska
hélsa.

— Manga beréttar att de varmer upp handen om de vet att de ska halsa.
Att trana med sma hantlar fungerar ocksa relativt bra, sager Ulrika
Edofsson.

Energibesparing

| 6vrigt galler att hjalpa sig sjélv att klara balansen mellan aktivitet
och vila.

— Grundregeln &r att ju mindre muskelaktivitet som krévs for
uppgiften desto fler aktiviteter gar att géra under en dag. Och tvértom,
ju mer energi en uppgift tar desto farre andra saker gar att gora.

Faktorer som paverkar ar:
e Kraftanstrangningen
e Hastighet i aktiviteten
e Kroppsstéllning
o Kroppsstorlek
e Tidsatgang
e Sinnesstdmning
e Utrustning och redskap
e Om det & varmt eller kallt

Har ar Ulrika Edofssons tre P nar det galler vardagsaktiviteter:

e Pausa
e Planera
e Prioritera
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Foljande punkter ar exempel pa hur du kan arbeta
energibesparande i dagliga aktiviteter:

Bestam vad som &r nddvéndigt att gora. Prioritera det du bor gora
forst. Kanske en sak om dagen.

Skriv garna ett schema, alternera mellan att utfora en aktivitet och att
vila. Planera dagliga aktiviteter utifran nar just du mar som bast pa
dygnet. Fordela aktiviteter pa hela veckan och anpassa dina
arbetstimmar pa ett bra sétt, till exempel arbeta lite varje dag.

Utfor du arbetsuppgiften pa basta maéjliga plats? Se dver hur
vélanpassat ditt hem &r. Organisera arbetet eller uppgifterna och
arbetsytorna. Arbetar du i ratt h6jd? Anvander du passande redskap,
till exempel elektriska maskiner? Har du alla hjalpmedel som behovs?

Information om munhalsa och munmotorik

— Vi rekommenderar regelbunden kontakt med tandvarden.
Det sager tandskoterskan Pia Dornérus fran Mun-H-Center i
Hovas, som informerar om det stod som finns att fa inom
tandvarden.

Mun-H-Center ligger i anslutning till Agrenska pa Lilla Amunddn och
inne i Goteborg vid Odontologen. Mun-H-Center ser till hela
funktionen kring munnen och bestar av olika yrkeskategorier,
tandlakare, tandskoterska, tandhygienist och logoped. Det &r ett
nationellt kunskapscenter med syfte att samla, dokumentera och
utveckla kunskapen om tandvard, munhéalsa och munmotorik hos barn,
ungdomar och vuxna med séllsynta diagnoser. Kunskapen sprids for
att bidra till ett battre omhandertagande och en hogre livskvalitet for
de berorda patientgrupperna och deras anhdériga. 1 Sverige finns
ytterligare tva kompetenscentrum for sallsynta diagnoser som ror
munhaélsa, i Umea och i Jonkoping.

MHC-basen

Genom samarbetet med Agrenska kring vuxen- och familjevistelser
har Mun-H-Center traffat manga personer med séllsynta diagnoser och
har kunnat samla ihop en kunskapsbank om var och en av
diagnoserna. Deltagarna vid Agrenskas vuxenvistelser bidrar till
Okade kunskaper om munnen och dess funktioner vid séllsynta
diagnoser. Kunskap om sallsynta diagnoser sprids via Mun-H-Centers
webbplats mun-h-center.se, via en app for smarta telefoner och via
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MHC:s Facebooksida och Youtubekanal. Det gar ocksa att kdpa olika
tandvardshjalpmedel pa Mun-H-Centers hemsidan.

Munhélsa vid dystrofia myotonika
Symtom som kan — men inte behéver — férekomma vid DM1 &r:

e Bettavvikelser

e Smal, hog gom

o Kaékledsbesvir, till exempel svarighet att gapa

e Nedsatt salivproduktion

e Okad forekomst av karies och tandkéttsinflammation

Det &r en stor fordel om den forebyggande tandvarden &r sa bra att
personen kan bevara en god munhélsa. Vid regelbundna
undersokningar pa tandklinik bor kontroll av kékleder och
tuggmuskulatur inga. Bettutveckling, munhygien och eventuell
medicinering dr andra viktiga faktorer att uppmarksamma. Vissa
mediciner kan ge muntorrhet och dkad risk for karies, det vill saga hal
i tinderna.

Det &r viktigt med forebyggande tandvard, bade hemma och pa
tandvardsklinik, for att undvika sjukdomar i tander och slemhinna.
Det finns ett flertal olika munvardpreparat att tillga.
Tandvardspersonalen hjalper till att vélja ut det som passar. For att
motverka muntorrhet finns munfuktgeler eller munfuktspray. Aven
rapsolja eller solrosolja kan anvéndas. For att stimulera
salivproduktion finns sockerfria sugtabletter eller
fluortabletter/tuggummi. Alla bor anvanda fluortandkram vid
tandborstning morgon och kvall. Sedan ar det bra att komplettera med
andra fluorprodukter, efter rekommendation av ansvarig tandlakare.
Det kan vara svart att skdta den dagliga munvarden pa grund av
muskelsvagheten. Det finns manga olika typer av borstar att vélja
bland for att underlatta tandborstningen. Om man latt blir trott ar
eltandborste att foredra eftersom den kraver mycket sma hand- och
armrorelser. Det finns olika forstorade grepp som man kan kdpa for att
fa ett battre grepp om tandborste, tandtrad och tandsticka. En
dubbeltandborste som borstar bade uppe pa och pa ut- och insidan kan
vara bra att ha.

Trottheten kan gora att man inte orkar borsta tanderna pa kvéllen. Da
ar det battre att borsta vid en annan tidpunkt. Huvudsaken &r att man i
sa stor utstrackning som majligt borstar tva ganger per dag.

Det finns olika tandvardsstod att fa vid langvarig sjukdom eller en
funktionsnedséttning, som till exempel DM1. Landstinget eller
regionen dar personen bor bedémer vem som har rétt till detta.
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For mer information se nedanstaende lank:
http://www.1177.se/Regler-och-rattigheter/Tandvardsstod-om-man-
har-en-funktionsnedsattning/

Fragor till Pia Dornérus:

Finns det nagot att ta s att man inte ar torr i munnen pa morgonen
nar man vaknar?
— Ett tips ar att smorja med munfuktgel infor natten.

Vad ska jag g6ra nar mat fastnar i munnen?

— Smorj munnen med munfuktgel innan maltid for att undvika att
nagot fastnar i gommen. Det finns muntork som man kan doppa i
vatten och torka ur munhalan med.

Systrarna Karin 44 ar och Anna 46 ar har DM|

Karins forsta dotter dog bara tjugo dagar gammal. Lékarna
konstaterade att flickan hade DM1.

— Da testade jag mig och fick forklaringen till varfor jag alltid haft
halften sa mycket ork som alla andra, sager hon.

Idag har bada systrarna och deras tre barn diagnosen.

— Pappa fick en hjartinfarkt nar han var 65 ar och det konstaterades att
han knappt hade nagra muskler kvar i kroppen. Han har den senare
varianten, som é&r lite lindrigare. Pappa minns tva kusiner som haft
nagon sjukdom, ingen visste vilken och den ene kunde inte ga i slutet
av livet. Farmor hade ont i ryggen, farmors mor hade nog ocksa
dystrofia myotonika, men dog ung i tuberkulos, sager Karin.

Familjen ar sportig. Pappa har akt Vasaloppet flera ganger och gjort
utmaningen, En Svensk Klassiker, bada systrarna har spelat basket.
Karin, som &r yngst, mérkte tidigt att hon tappade greppet om bollen.
Hon kommer ocksa ihag fjallvandringarna med familjen. Alla gick pa,
men hon ville bli buren. Hon var jamt trétt i skolan och orkade inte sa
mycket som alla andra.

—Jag upplevde det som att ingen forstod mig och att de tyckte jag var
lat. Sa har det alltid kants, sager hon.

Anna nickar, sa var det, systern hade det vérre an vad hon hade.

— Du var trétt och vi forstod inte varfor forran vi fick diagnosen. Jag
tror att du har den tidiga svarare “barndomsvarianten” och jag en lite
lindrigare vuxenvariant, sager hon.

Anna, som &r &ldst, borjade mérka av dystrofia myotonika forst i 25-
arsaldern, nar hon inte kunde ga i hogklackat langre. Férsamringen har
gatt langsamt. Hon har alltid ridit och tyckt om det. Hon och hennes
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man har haft hastar som Anna skott om. For en tid sedan fick de sélja
héstarna for att det blev for tungt for henne att mocka, bara vatten och
ta ut och in héstarna.

— Det var kroppen som sa till och till sist tog det jobbiga 6ver och
gladjen fanns inte langre, sager hon.

Bada har s6ner som ar 20 ar, Karin fick sin son tre ar innan dottern
som dog.

— Nar han foddes var han slapp i muskulaturen men vi tyckte att han
blev battre med tiden och tankte inte mer pa det forran min dotter dog
och vi fick diagnosen.

Bada systrarnas pojkar har intellektuell funktionsnedsattning och har
gatt i sarskola.

Karin fick en dotter till, som nu &r 16 ar. Hon har dystrofia myotonika
men en lindrigare variant &n brodern.

Symtom

Karin har dalig balans och hander och fétter som inte fungerar riktigt.
Hon har haft ont i magen men medicinerar nu och den fungerar. Hon
har ledgangsreumatism och vet inte om det beror pa dystrofia
myotonika eller inte. Pa grund av obalansen hander det att hon halkar
nar hon gar nedfor. Hon tranar handerna hos arbetsterapeut och ska
snart traffa en fysioterapeut som ska hjalpa henne med balansen.

— For ett tag sen akte jag in pa akuten eftersom benen inte bar mig.
Lakaren gav mig kortison och det blev battre. Nu har jag képp och tva
kryckor hemma och en liten enkel rullstol.

Anna har besvar med hander, fotter och nacke. Hon gér hos kardiolog
som kollar hjartat men det &r bra &n sa lange. Pa natten har hon en
respirator eftersom hon har smnapné, andningen ar dalig.

— Jag har haft respiratorn i ett &r nu och om jag inte har den kan jag
inte sova, séger hon.

Bade Karin och Anna arbetar deltid. For Anna gar det mycket bra.
Hon arbetar pa ett demensboende dar hon slipper tunga lyft eftersom
patienterna klarar sig bra sjélva.

— Jag borjade jobba 50 procent for tio ar sen och har bytt fran natt till
dag. Jag bad om att fa en omplacering utan lyft och da sa de att jag
kunde prova det hér, sdger Anna.

Karin tycker att hon ibland tvingas arbeta for langa pass och hoppas
pa att kunna ga ner i tid snart. Nar hon kommer hem efter ett sadant
arbetspass grater hon av trotthet. Ibland tycker hon att det ar jobbigt
att sjukdomen inte syns mer pa henne.

— Det varsta r inte att jag inte orkar utan att folk inte forstar varfor jag
inte orkar, séger hon.
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De tranar sa mycket de hinner med bada tva. Karin gar pa
vattengympa ett par ganger i veckan och tycker att hon har blivit
starkare av det. Anna promenerar. Hon tycker inte att DM1 paverkar
hennes liv mycket annu. Hon reser fortfarande till fjallen med familjen
och halsar pa kompisar i Stockholm allt som oftast.

Karin har skilt sig fran sin man pa grund av att hon fick for lite
forstaelse.

— Han tyckte att jag var lat, sager hon.

Annas man féljde med pa en familjevecka till Agrenska och fick en
storre insikt.

— Efter det har han forstatt vad det innebér att ha dystrofia myotonika,
sager Anna.

Systrarna bor langt ifran varandra och traffas darfor inte ofta. Karins
barn ar hos Anna ibland pa somrarna.

De ar bada medvetna om att de har en diagnos som inte blir battre och
trots det forsoker de gor det bésta av livet.

Karin har ndra vanner som hon kan prata om allt med.

— Jag kan ringa dem mitt i natten om det skulle vara sa och for dem
tors jag att beratta hur jag mar. Men jag &r inte deprimerad snarare
frustrerad Over att inte kunna gora saker som jag kunde gora forut,
séger hon.

— Sen blir man olika fort forsamrad. Du &r lite sémre &n jag men bada
dina barn &r béattre an mitt, konstaterar Anna.

Psykosocialt stod

— Vi erbjuder bland annat stédjande samtal och
informationssamtal for patienter och narstdende. Vem som ar
narstaende ar upp till patienten att avgdra. Det behover inte vara
en familjemedlem, séger Daniel Stahl som forelaser tillsammans
med Karoline Snackestrand, bada kuratorer pa
Neurologmottagningen vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i
Goteborg.

Karoline Snackestrand berattar att kuratorer inom hélso- och sjukvard
ofta har en socionomutbildning och ibland vidareutbildning med en
master/magisterexamen eller en grundldggande psykoterapiutbildning.
Pa Neurologmottagningen pa Sahlgrenska Universitetssjukhuset finns
sju kuratorer som arbetar i team tillsammans med 6vrig personal som
bestar av lakare, sjukskoterskor och neuropsykolog, som primart gor
utredningar. Pa Neuromuskulart Centrum finns neurolog, kardiolog,
fysioterapeut och arbetsterapeut.
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— Vi samarbetar varje vecka kring patienterna. Tillsammans hjalper vi
patienterna béattre an pa var sitt hall, sager Daniel Stahl.

Kuratorerna traffar patienter med manga olika neuromuskuléra
sjukdomar, dystrofia myotonika typ 1 ar en av dem.

— DML1 &r en ovanlig genetisk diagnos men inte ovanlig for oss, sager
Daniel Stahl.

Forutom samtalsstod ger kuratorerna praktiskt stod i till exempel att
fylla i blanketter och ansdkningar.

— Det kan till exempel vara fondmedelsansdkningar. Den végledning
vi ger till patienten ar information kring samhallets insatser och vad
han eller hon kan fa for hjalp. Det kan vara svart att sjalv halla koll pa
regler som andras lépande, sager Daniel Stahl.

Kuratorerna kan ocksa folja med patienten till viktiga méten med till
exempel Forsakringskassan och Arbetsférmedlingen. De samverkar
ocksa regelbundet med kommunens representanter, landstinget och
vuxenhabiliteringen och bjuder in de olika aktorerna till
planeringsmoten kring diagnosen.

— Naér det galler skola och utbildning, hogskola och universitet har
patienter med funktionsnedsattningar ratt att fa stod dar. Dér ar staten
aktor, sager Daniel Stahl.

Kuratorerna traffar ocksa patienten med patientens barn och
informerar om diagnosen. Barn har rétt till information om foralders
diagnos enligt Halso- och sjukvardslagen.

— Ibland pratar vi med patienten och narstaende om hur de ska beréatta
for barnen. Andra ganger bjuder vi in patienten med sina barn och en
sjukskoterska och har ett samtal kring det medicinska och det
praktiska. Det brukar vara uppskattat, sager Karoline Snackestrand.
Kuratorerna gor ibland en storre kartlaggning av familjen kring det
stod de far fran samhallet.

— Ofta ar det vi som kuratorer som beddmer att det behovs, sager hon.

Sok mer information pa: forsakringskassan.se/guide for dig med
funktionsnedsattning och pa 1177.se

Fragor till Karoline Snackestrand och Daniel Stahl:

Kan man fa samtalsstod vid en depression, dven om det inte direkt
har med dystrofia myotonika att géra?

— | forsta hand ar vart arbete fokuserat kring den neurologiska
sjukdomen. Det kan vara battre att traffa en psykoterapeut vid en
depression. Men man far garna borja med oss. Vi kan skriva remiss till
vardcentral for psykoterapeutisk behandling.
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Hur lang tid tar handlaggningen om man har sjukpenning och vill
ga over till sjukersattning?
— Det kan ta tva till fyra manader.

Jag har rehabersattning fran forsakringskassan, finns det nagot
annat bidrag att soka?

— Det ar svart att svara pa generellt vad man kan fa och inte. Det basta
vore att traffas och ga igenom det du har, hur det ser ut med utgifter
och vad du kan vara beréttigad till. En ersattning som finns och som ar
aktuellt for manga ar handikapperséttning. Den finns pa tre nivaer och
ar baserat pa ett hjalpbehov som 6verstiger tva timmar per dag.
Merkostnader ar allt som &r en direkt foljd av diagnosen. Det kan
handla om dyrtare kost eller 6kat slitage pa klader till exempel. Det
ska kosta mer &n for den som inte har sjukdomen.

Hur manga ersattningsformer finns?
— Det finns manga och darfor kan det vara bra att traffa en kurator och
ga igenom det som finns.

Gruppdiskussion om vardagsliv och samhallsinsatser

Under tva vistelser p& Agrenska for vuxna med dystrofia myotonika
typ 1 deltog tretton kvinnor och elva man i ett erfarenhetsutbyte med
verksamhetschef AnnCatrin R6jvik och socionom Cecilia Stocks fran
Agrenska.

Foljande &r ett urval av de synpunkter som deltagarna lamnade.
Diskussionerna handlade om upplevelsen av skola, arbetsliv, boende,
sémn och aterhamtning, fritid, socialt liv, familj, vanner samt
sjukvard.

Skolan

Ungefar halften av deltagarna pa vuxenvistelserna har haft diagnosen
sedan barndomen. Nagra fick diagnos som unga vuxna och en av dem
var 6ver 60 ar nar dystrofia myotonika konstaterades. De som hade
DML nér de gick i skolan var klart besvéarade av symtomen. Det
handlade mycket om trotthet:

— Ta lite C-vitamin sa kuratorn till mig. De andra i klassen orkar ju.
—Jag hade jattegarna haft en diagnos, for det var ingen som férstod
varfor jag var sa trott jamt. Jag fick betyg darefter och kom inte vidare
pa gymnasiet. FOr mig var trottheten det som var vérst som nummer
tva kom magen, som jag aldrig kunde lita pa.
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— Jag kom inte upp pa morgnarna och fick stanna hemma for mamma.
I nian skolkade jag nastan hela aret. Jag satt inte pa fik som andra
gjorde som skolkade utan gick hem och sov for jag var sa trott.
Gemensamt for alla som hade diagnos i skolaldern var att de hade
stora svarigheter med magen. De flesta hade standigt ont under
skoltiden. Fran mellanstadiet till och med gymnasiet. Problemet var
att de inte fick nagon forstaelse.

—Jag gjorde i byxan i nian for att jag inte fick ga pa toaletten. Ni kan
forsta att det var pinsamt, sager en kvinna. De andra nickar och haller
med. Det & manga som har haft samma trakiga erfarenheter.

En man fick bara ga pa toaletten nar det var rast och det fungerade inte
for honom.

Flera hade haft problem med skolarbetet. Lés- och skrivsvarigheter
var vanliga liksom svarigheter med matte. Men det var olika. En man
hade toppbetyg i alla &mnen. En annan hade hogt betyg i gymnastik.
En yngre kvinna beréttar att hon fick kortare dagar i nian pa grund av
diagnosen.

— Det hjélpte lite men jag var fortfarande borta mycket.

En ung man fick sin diagnos pa gymnasiet. Han beréttar att da
samtalade lararen, SYO- konsulenten och skolpsykologen med
honom.

— De erbjod mig anpassningar, men jag kande inte att jag hade behov
av det.

En kvinna gick forst i vanlig skola sedan i sérskola.

— Det var bra att jag bytte skola. Jag larde mig mer for det var mindre
klasser och jag fick mer stdd.

Nér det galler att informera klasskamraterna séger en kvinna att hon
ville berétta och gjorde det s fort hon fatt sin diagnos. En annan
berattade bara for sin kompis.

— Det blev lite jobbigt eftersom hon fragade mig om jag var trott hela
tiden, men det lugnade ner sig sa smaningom.

De ar Gverens om att det dr fa som forstar pa riktigt hur det &r att ha
DML, dven om den som har det forsoker att beratta.

Om de ser tillbaka tycker de att de vuxna borde lyssna mer pa den som
har dystrofia myotonika och inte utga fran att tréttheten beror pa
ointresse eller for att de pa pin kiv sovit for lite.

— Elever ska alltid tas pa allvar.

Idrott

En kvinna fick extragymnastik av ldararen en gang, men det var inte
bra, tycker hon.

— Jag kénde mig speciell och det vill man inte i den aldern.
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Flera berattar att de inte var med pa gymnastiken eftersom de inte
riktigt orkade.

— Jag hade manga ursakter.

Pa gymnastiken sa lararen att de skulle kdimpa pa som alla andra.
— Men det gick ju inte, séger en kvinna.

Arbetsliv

Av de som arbetar &r en heltidsarbetande och resten har olika typer av
deltidsanstallningar. En ung tjej ska precis valja yrkesbana och vet att
hon inte ska satsa pa nagot fysiskt eftersom det inte fungerar i
langden. En kvinna stadar pa deltid och far hjalp av arbetskamraterna
nér hon ska lyfta vattenhinken. En annan ar musiklarare i sin mammas
privata musikskola. En man arbetar heltid pa ett statligt foretag och
har knappt beréttat for nagon om sin sjukdom. Tva av killarna &r
rorlaggare och sager att de k&mpar sig genom vardagen, men det bésta
for dem ér att ”bara kora pa” och inte latsas om sjukdomen. Vila far
de gora hemma efter arbetet.

— Jag far min motivation fran kunderna och blir inte simre av det men
nar jag kommer hem pa kvallen ar jag trott. Jag somnar i soffan efter
maten vid halv sju pa kvallen.

— Jag har vant mig och har mest besvar av att fingrarna laser sig i
nagra sekunder, sen slapper det igen. Om jag dragit sa att fingrarna
laser sig brukar jag boja handen bakat och knéppa lite med fingrarna,
sa gar det igen.

Symtomen pa DM1 kom néar han arbetade som vaktmastare. Tidigare
hade han kunnat ta en sack med tvétt och slanga den éver ryggen. Det
gick inte langre.

— Jag fick plétsligt ta i med bada handerna.

Boende

Néstan alla har eget boende tillsammans med sina familjer. En bor
hemma hos foraldrarna fortfarande. Nagra ar ensamstaende i
studentlagenheter.

Flera har hjalpmedel bland annat sa att de kan ta pa sig kladerna och
dppna burkar eftersom handerna ar paverkade.

En kvinna har en arbetsstol som hjélper henne att rata upp ryggen.
Den man som har flest hjalpmedel har forsankt Ias under det vanliga
Iaset sa att han nar att lasa upp dorren. Han har ramp pa altanen sa att
han kommer upp med rullstolen eller mopeden. Inne i huset &r
trosklarna borttagna. Han har en sittbréda i badkaret och ett
serveringsbord. Han har god hjélp av flickvannen och féraldrarna som
bor i ndrheten.
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— Jag har korkort men ingen bil. Jag hoppas kunna skaffa mig en
anpassad bil snart, séger han.

Manga har stod fran familjemedlemmar. Ingen har assistans men flera
har stadhjéalp som de far genom kommunen, dock inte oftare &n en
gang i manaden.

En kille har svart att komma upp pa morgonen.

— Jag satter sju olika larm, tio minuter mellan varje, sager han.

Vardagsliv

Att handla ar ett problem for den som inte kan lyfta tunga saker. Det
har de l6st pa olika satt. En kvinna bestaller hem mat fran en av de
internetbaserade matbutikerna. En man tar varorna pa sin moped och
en kvinna handlar bara lite at gangen och da anvander hon en
”dramaten”. Mannen med permobil tycker att det &r ett toppen-fordon.
— Det &r bra for att alla stannar och sléapper fram mig och att jag har en
korg dér jag kan lagga varorna.

— Min ”gubbe” brukar handla for oss.

— Jag tar med min son néar jag gar till affaren.

— Sist bar personalen ut mina varor till bilen. Da blev jag glad.

— For mig ar det ett stort problem att det inte syns att jag ar sjuk. Jag
orkar inte ta ner saker fran hyllor och kan inte bara, men jag far aldrig
hjalp.

Flera personer har hund och det &r bra.

— Annars hade jag inte kommit ut och sen &r han sa gullig ocksa.

Vardagsrutiner

Planerar ni er tillvaro?

— Ja forberedelser ar viktiga.

—Jag ar hemma hela dagarna och behdver inte planera. Tycker om att
ta det spontant.

— Jag vet inte hur jag mar imorgon sa det ar ingen mening att planera.

S6mn och aterhamtning

Nagra har dalig nattsomn och sover istallet en stund pa dagen.

— Jag gar upp sju pa morgonen och sover middag varije dag.

— Jag sover inte pd dagen. Ar radd att missa nagot. Det har jag varit
sedan jag var liten. Néar jag ska vila gor jag nagot fysiskt och satter
mig sedan ner. Slumrar jag i fem minuter pa dagen, sover jag inte en
blund pa natten.

— Jag kan satta mig ner och slumra en kvart sa blir jag piggare, sedan
Klarar jag fem- sex timmar till.
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Bilkdrning har manga fatt vélja bort eller ransonera. En kvinna séger
att hon somnar sa fort hon satter sig i en bil. En annan kan inte kora pa
eftermiddagen.

— Vi tre-tiden kommer tréttheten. Da fungerar inte jag som jag ska.
Andra kan kora tva till tre timmar utan problem.

— Sedan behover jag vila men ofta sover jag dver. Jag kan inte kora
hem igen samma dag.

De som behover kora bil i jobbet tar pauser och dricker kaffe, for att
Overvinna trottheten.

— Jag kor motorcykel, en Harley Davidson och kanner ingen trétthet
da. Det skakar sa mycket nar jag kor sa jag haller mig vaken.

Fritid, egen tid, socialt liv och vanner

For de flesta forsvann de gamla vannerna i samband med diagnosen.
Nya véanner har manga fatt pa internet, men det ar séllan de tréaffas i
verkliga livet. En kvinna ar radd att ga ut eftersom magen hela tiden
kranglar. En annan kvinna har stor familj och de &r sd manga att ingen
bjuder hem dem.

Ett problem &r att deras vingliga gang uppfattas som att de ar
paverkade. En person fick utstd att en vakt pa Systembolaget pastod
att han var full.

—Jag var forkyld och rod i ansiktet.

En kvinna var ute pa en restaurang nar vakten kom fram till henne.

— Han sag pa mig och sa att du ska ta och ga hem nu. Jag svarade
honom som det var att jag dricker inget annat &n vatten.

En kvinna sjunger i kdr och tycker att det tranar upp hennes lungor,
men det ar ocksa bra for humoret.

—Jag blir glad.

Hon &r ocksa med i en teatergrupp.

— Ibland fungerar det inte for att jag har ont i magen. Nar det fungerar
ar det roligt.

En kvinna gillar att fotografera och ska snart stélla ut bilderna. En
annan fritidssysselséttning ar att klattra i trad.

— Det &r bra for musklerna, sager hon.

En man har spelat i olika band piano, gitarr och trummor.

— Nu blir det mest ballader eftersom fingrarna inte hanger med.
Trummorna Klarar jag inte langre, gitarren gar bra annu sa lange men
inte den tolvstrangade. Favoritbandet ar Beatles.

En kvinna rider handikapp-ridning och har en ramp sa att hon l4tt
kommer upp pa hasten. Flera gillar att resa och gor det nar de kan.

— Man reser sa mycket som planboken tillater.

De som har barn har fullt upp med dem. Nagon sysslar med huset och
tradgarden.
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En ung man spelar basket pa hog niva och turnerar med basketlaget.

Kontakter i samhallet

Samtliga har en hel del kontakter med olika institutioner i samhéllet.
Inom sjukvarden har de manga kontakter. Det ar: lakare pa
vardcentral, neurolog, reumatolog, lung- och hjartspecialist.
Arbetsterapeut, fysioterapeut, logoped, kurator, psykolog, 6gonlakare,
optiker, ortoped, ortopedtekniker och dietist.

De flesta gar pa kontroll en gang om aret, nagra vartannat ar. Eftersom
de arbetar och flera &r halvtids- och kvartstidssjukskrivna har de
regelbundna kontakter med bade Arbetsférmedling och
Forsakringskassa. Nagra av dem har barn som har arvt DM1 och de
har darfér manga sjukvardskontakter for deras skull dessutom och
kontakt med Socialtjansten.

En person har god hjélp av en kurator och en arbetsterapeut.

— De hjalper mig att ringa myndighetssamtal for jag kan inte ringa
sjalv eftersom jag sluddrar sa att det ar svart att hora vad jag séger.
Manga tycker att det &r svart att gora sig horda i samhallet. Ingen som
inte har DML vet vad sjukdomen innebér. Fortjusta skratt och
instammande hummande hérdes nér en av dem kom pa en idé.

— Det borde bli en stodgala pa teve for alla oss som har DM1.
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En sammanfattning av dokumentation nr 562

Dystrofia myotonika &r en sjukdom som paverkar muskulaturen och flera
av kroppens organ. Den ar &rftlig och orsakas av en férandring i genen
DMPK som finns pa den langa armen av kromosom 19.

Det finns olika former av sjukdomen: typ 1 och typ 2, och en svar variant av
typ 1 som ger symtom direkt fran fodseln. Ungefar 1000 personer i Sverige
har dystrofia myotonika typ 1, medan typ 2 & mindre vanlig.

Symtomen visar sig ofta i tonaren i form av muskelstelhet, otydligt tal och
svaghet i hander och fotter. Manga far efter hand bland annat hjartproblem,
hormonstdrningar och typ 2- diabetes. Manga har eller far
inlarningssvarigheter i varierande grad. En lindrigare variant av sjukdomen
upptrader forst vid 60- 70 ars alder.

Behandlingen anpassas individuellt efter varje persons symtom och behov.

AGRENSKAS FAMILIE- OCH VUXENVISTELSER

Kunskap och kompetens om sallsynta diagnoser
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