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AD SKILJA DM-SJUKDOMINN

Myotonic dystrophy sjukddmurinn (hér eftir kalladur DM) er erfdasjukdémur sem hefur ahrif 8 morg
kerfi likamans. bad eru til mismunandi alvarlegar gerdir af sjukddmnum og ekki til nein laekning eins
og sakir standa. Sjukdémurinn er ekki vel pekktur i heilbrigdiskerfinu vegna pess hve sjaldgaefur hann
er en margt er haegt ad gera til ad beeta lifsgadi peirra sem hafa hann. bad er mikilvaegt fyrir pann
sem hefur sjukddéminn ad pekkja hann vel til pess ad eiga audveldara med ad rada hann vid pa

lzekna sem annast vidkomandi og til pess ad geta fraett settingja og vini um sjukdéminn.

Haegt er ad fylgjast med préun medferdarirraeda med pvi ad heimsaekja heimasidu Myotonic
Dystrophy Foundation, alheimssamtaka DM-sjuklinga (www.myotonic.org). Eins er haegt ad skra sig i
Myotonic Dystrophy Family Registry (www.myotonicregistry.com), en su skra gerir rannsakendum
kleift ad leita uppi patttakendur i kliniskar rannséknir og medferdarpréfanir. A sidunni er haegt ad

lesa nafnlausar frasagnir annarra medlima hdpsins um reynslu peirra af pvi ad hafa sjukdéminn.

ONNUR NOFN YFIR MYOTONIC DYSTROPHY (DM)

e Dystrophia myotonica (DM). Latneskt heiti og algengasta skammstéfun sjukddmsins.

e Steinert’s disease. Sjukddmurinn kenndur vid einn peirra einstaklinga sem lysti einkennum hans
fyrst. Stundum er nafnid Curschmann-Batten-Steinert syndrome einnig notad.

e Myotonic muscular dystrophy (MMD). Nafn og skammstéfun sem stundum er notad.

e DML1. Algeng skammstofun fyrir myotonic dystrophy af gerd 1.

e DM2. Algeng skammstofun fyrir myotonic dystrophy af gerd 2.

e Proximal myotonic myopathy (PROMM). Nafn sem stundum er notad fyrir DM2.

e Spennuvisnun. [slenskt heiti DM1, sem stundum er notad.


http://www.myotonic.org/
http://www.myotonicregistry.com/

HVERNIG DM HEFUR AHRIF A LIKAMANN

DM er afar flékinn sjukdémur eda dstand. Einkenni og framvinda er mjog breytileg milli einstaklinga,
jafnvel innan somu fjolskyldu og pvi er erfitt ad spa fyrir um pad hvernig hann muni préast. Sumir
upplifa milda vodvaverki og fa sky 8 augastein & efri arum vegna sjukdémsins en adrir eru med

ondunarerfidleika strax vid faedingu.

Algengustu vandamal DM eru vodvatengd, svo sem vodvaslappleiki (myopathy), erfidleikar vid ad
slaka 4 védvum (myotonia) og védvaryrnun (atrophy) sem versnar med aldrinum. bad er po villandi
ad hugsa um DM eingbéngu sem védvasjukddm pvi hann hefur einnig ahrif & 6nnur liffaerakerfi, par a

medal a hjarta, lungu og meltingarfaeri. Sjukdémurinn getur einnig haft ahrif 4 vitsmuni, persénuleika

og sjon. Hafa ber i huga ad ekki fa allir sjuklingar 6ll pau einkenni sem lyst er.

Liffaerakerfi Moguleg ahrif
Beinagrindar- e Vodvaslappleiki (myopathy)
vodvar e Vodvastifleiki og erfidleikar vid ad slaka @ vodvum (myotonia)
e Vodvaryrnun sem versnar med aldri (atrophy)
e Alvarlegur vodvaslappleiki og seinkadur proski i nyburum og ungabdrnum
Hjarta- og e Hjartslattarodregla (arrhythmias)
x0akerfi e  Stakkadur hjartavédvi
e  Lagur blédprystingur
e  Skyndidaudi
Ondunarfaeri e  Ondunarerfidleikar i nyburum

e Tidar lungnasykingar

e Asvelging faedu eda vokva i lungu
e  Almennir dndunarerfidleikar

o  Keefisvefn

Meltingarfaeri

e  Erfidleikar vid kyngingu

e  Sarsauki og upppemba eftir maltidir

e Haegdatregda, nidurgangur, bakflaedi og ristilerting (irritable bowel syndrome)
e Gallsteinar

e  Vikkun & ristli

Heili og
midtaugakerfi

e Erfidleikar vid hugsun og ad leysa verkefni
e Tilfinninga- og atferlisvandamal

e  Otaepileg dagsyfija

e Taugaskemmdir i fétum og hondum

Axlunarfaeri

e Litil eistu, skert seedisframleidsla, lagt testdsterdn

e  Meiri haetta a fésturlatum og andvana faedingum, snemmkomin tidahvorf
e Vandamal tengd pungun og faedingu

e Vandamal hja nyburum

Innkirtlakerfi

e Insulin vionam, med haettu a sykursyki
e Snemmbeaer ha kollvik hja karlménnum

Onaemiskerfi e Laegra magn moétefna i blédi
Zxli e  Meiri haetta a gddkynja hudaexlum (pilomatrixoma)
Sjon e  Skymyndun a augasteinum

e  Skemmdir & sjonhimnu
e  Sigin augnlok/lokbra (ptosis)




GERDIRDM

DM1: betta er algengasta gerd sjukddmsins og su sem getur haft alvarlegustu ahrifin. A§ minnsta

kosti einn af hverjum 8000 einstaklingum i heiminum er med pessa gerd sjukdémsins, po télurnar

geti mogulega verid enn heaerri og hér a landi benda rannséknir til ad algengid sé a.m.k. 1 af hverjum

35002, Til eru prjar undirgerdir af DM1, og eru paer flokkadar eftir pvi hvenaer einkenni koma fram:

Meodfaedd: Veldur alvarlegum vandamalum strax vid feedingu.

Kemur fram & barnsaldri: Fyrstu einkenni eru vanalega skert greind og namsordugleikar.

Kemur fram 4 fullordinsaldri: Einkennist af vodvaslappleika, védvaryrnun og stifleika.

DM2: bessari gerd sjukdémsins var fyrst lyst arid 2001. Pad er enn 6ljést hversu margir eru med

bessa gerd DM, sem einnig er pekkt sem proximal myotonic myopathy (PROMM). DM2 er vaegara

form og kemur fram & fullordinsaldri. Algengustu einkenni eru védvaverkir sem koma og fara. Verid

er ad rannsaka hvort enn adrar gerdir DM finnist, sem eru pa tilkomnar vegna annarra erfdaorsaka en

nu eru pekktar. DM2 virdist dpekkt & islandi.

DM-gerd Gen Fjoldi
endurtekninga
Heilbrigdur Einstaklingur med Einstaklingur
einstaklingur forstokkbreytingu | med sjukdéminn
DM1 DMPK (dystrophia- <37 38-49 50 - >4000
myotonica protein endurtekningar endurtekningar endurtekningar
kinase) gen 4 litningi 19
DM2 ZNF9 (zinc finger protein 10-26 27-74 75->11.000
9) gen a litningi 3 endurtekningar endurtekningar endurtekningar

! Leifsdottir, G., Benedikz, J., Jbhannesson, G., Jonsson, J.J., Sveinbjérnsdéttir, S. 2005, Spennuvisnun
(Dystrophia Myotonica): almennt yfirlit og algengi & {slandi. Lacknabladid, 91, 829-834.




RANNSOKNIR OG GREINING DM

Til ad greina DM er hjalplegt ad taka géda fjdlskyldusdgu og gera likamsskodun. Enn fremur parf ad
gera ymsar rannséknir en pad fer eftir pvi hvada einkenni einstaklingurinn hefur. Einn af pattunum
vid greiningu er vodvarit eda EMG (electromyography). Su rannsékn naer ad greina hvort
vodvastifleiki (myotonia) sé til stadar hja stéru hlutfalli einstaklinga sem hafa DM1 eda DM2. Ef petta
prof bendir til pess ad um DM sé ad raeda er haegt ad stadfesta greininguna med erfdarannsokn.

Vakni grunur um DM er radlagt ad gera erfdarannsokn beint.

Til ad framkvaema erfdarannsékn parf blédsyni Ur peim einstaklingi sem verid er ad rannsaka.
Erféaefni er unnid ur blédsyninu og pad svo greint til ad kanna hvort einstaklingurinn beri
stokkbreytingu sem veldur DM. Haegt er ad framkvaema fdsturgreiningu, par sem erfdaefni fésturs er
rannsakad m.t.t. stokkbreytingar sem veldur DM. Eins er fdsturvisisgreining moguleg, en pa er um
glasafrjovgunarferli ad raeda, par sem fésturvisar eru rannsakadir m.t.t. DMPK og valdir til

uppsetningar fésturvisar sem ekki bera stokkbreytingu sem veldur DM.

Audvelt er ad greina DM pegar til stadar er grunur um sjukddminn. Leidin ad réttri greiningu getur pé

verid 16ng og flokin og pad er afar algengt ad greining dragist 4 langinn.

Erfdarannsdkn

Erfdarannsdkn er 6rugg greining a pvi hvort einstaklingur sé med DM. Erfdaefnid sem finnst i
frumukjornum er bundid i litninga og a litningunum eru pusundir gena sem stjérna stérfum likamans.
Litningarnir eru gerdir Ur erfdaefni sem kallast DNA (deoxyribonucleic acid). bad er haegt ad einangra
erfdaefni Ur blddi eda ur 66rum vef og kanna hvort stokkbreyting sem veldur DM sé til stadar, p.e.a.s.

hvort fjoldi endurtekninga i DMPK geni sé yfir kritiskum morkum.

Su erféarannsokn sem 6llu jafna er notast vid til ad greina DM1 eru hefdbundin rannsdknaradferd
sem kallast PCR (kedjufjdlfoldun). | peim tilfellum sem endurtekningarfjoéldinn er pad mikill ad ekki er
haegt ad nota PCR er naudsynlegt ad nota adra adferd til ad greina fjoldann og stadfesta sjukdéominn,

og kallast si adferd Southern prykk (Southern blot).

Hefdbundnar erfdarannsdknir eru einnig tiltaekar til ad greina DM2 og i peim tilfellum sem

endurtekningarfjéldinn er of mikill fyrir PCR er notast vid Southern prykk.



Kostir erfdarannsdoknar

Erfdarannsékn sem leidir til greiningar getur dregid Ur dhyggjum sem tengjast orsokum einkenna
og er i einhverjum tilfellum lokapunktur i 16ngu greiningarferli par sem ymsar laeknisrannsdéknir
hafa farid fram.

Einstaklingar med DM purfa ad fa fraedslu um dhaettu sem tengist sveefingum og lata videigandi
leekna vita ef skurdadgerd er fyrirhugud.

/Zskilegt er ad por sem eru i barneignahugleidingum geti tekid akvardanir ut fra erféadahaettu
sinni.

Maedur med DM1 eiga ad vera i sérstoku eftirliti 8 medgongu og geta verid undirbunar ef til pess

kemur ad paer eignast barn med medfaedda form sjukddmsins.

Hindranir d leidinni ad greiningu

par sem einkenni DM likjast einkennum ymissa annarra algengra sjukdéma parf ad utiloka mogulegar

adrar orsakir einkenna. Heilbrigdisstarfsfélk pekkir oft 4 tidum litid til DM, vegna pess hversu

sjaldgaefur sjukdémurinn er. Ad velja réttu erfdarannsoknina getur reynst flokid, i josi pess ad fleiri

en prjatiu mismunandi erféaorsakir liggja ad baki mismunandi védvavisnunarsjukdémum (muscular

dystrophies). [ tilfelli DM (myotonic dystrophy) er greiningin jafnvel enn fléknari vegna pess hversu

breytilegur sjukdédmurinn er. Atridi sem geta truflad greiningu eru medal annars eftirfarandi:

DM getur tekid a sig mismunandi myndir og haft ahrif a ymis olik liffeerakerfi. Einstaklingur med
sjukdéminn hittir mogulega nokkra mismunandi sérfreedinga vegna ymissa patta sjukdémsins. Til
deemis sérfraeding i augnlakningum vegna sjontruflana, meltingarsérfraeding vegna kvidverkja og
hjartasérfraeding vegna dreglulegs hjartslattar. bessir sérfreedingar hafa hugsanlega ekki fulla
yfirsyn yfir 61l vandamal sjuklingsins og tekst pvi ekki alltaf ad sja heildarmyndina, sem
naudsynlegt er, til ad komast ad réttri greiningu.

Alvarleiki sjukdémsins getur verid mjég breytilegur, jafnvel innan sému fjolskyldu. Oft leita
einstaklingar til heimilisleekna med ymsar umkvartanir, sem eru svo almenns edlis ad laekna
grunar ekki alvarleika orsakarinnar sem ad baki liggur. Afleiding af pessu er ad rétt greining faest

stundum ekki fyrr en sjukdémurinn er langt genginn.



Medhondlun DM

Einkenni DM versna gjarnan hagt og bitandi yfir fjolda ara eda dratuga. Ekki er til nein medferd sem

haegir 4 peirri préun en haegt er ad medhondla einkennin og pannig auka lifsgaedi. Haegt er ad gera

radstafanir til ad koma i veg fyrir eda medhondla ymis vandamal strax og peirra verdur vart og pannig

koma i veg fyrir fylgikvilla sjukdémsins.

Medferd Sjukdémseinkenni
Lyf
Sykursykislyf Medhondla hdan blédsykur

Medhondla vaeg einkenni sykursyki

Vodvaslakandi lyf (anti-myotonic lyf)

Minnka vodvaspennu sem skerdir getu til hversdagslegra
athafna

Bolgueydandi lyf (NSAD)

Medhondla vodvaverki

Lyf sem studla ad arvekni

Notud til ad na stjérn & éedlilegri dagsyfju

Endurhaefing
Sjukrapjdlfun Medhdndlar mattleysi i vodvum, vodvaspennu og kreppu
Talpjalfun Tekur 4@ vandamalum sem tengjast kyngingu og framburdi

Salfreedimedferd

Tekur 8 vandamalum sem tengjast atferli og sdlraenum
vandamalum (t.d. athyglisbrestur, punglyndi og kvidi)

Personumidud stodpjénusta

Adstod pegar sjuklingar glima vid ndmsordugleika og
proskahémlun

Hjalpartaeki

Stodteeki (t.d. halskragar, handa- og
fotaspelkur, gongustafir,
gongugrindur, hjélastdlar og
rafskutlur)

Hjalpa sjuklingum ad komast leidar sinnar a 6ruggan hatt

Augnspelkur (innbyggdar i gleraugu)

Lyfta signum augnlokum (ptosis)

Hjartagangradar eda bjargradar (ICD)

Koma i veg fyrir vandamal sem tengjast 6reglulegum
hjartslaetti

Ondunarpjalfar (incentive spirometry)
og héstavélar

Baeta 6ndun

Siblasturstaki/kaefisvefnsvélar (CPAP)

Tryggija fullnegjandi 6ndun

Adgerdir

Baklunarskurdlaekningar

Bzeta vandamal sem tengjast gongulagi og kreppu

Augnsteinaskipti

Bzeta sjon

Adgerdir 4 augnlokum

Lyfta signum augnlokum

Ohad pvi hvada gerd DM & i hlut og 6had alvarleika peirra einkenna sem sjtklingur finnur fyrir er

afar mikilveegt ad einstaklingar med DM viti af pvi ad peir geta synt hattuleg viobrogd vid svaefingu

og =etti ad fylgjast vel med peim pegar sveefingarlyf eru gefin.




Medhoéndlun medfaedda forms sjukdomsins og sjukddms sem kemur fram & barnsaldri

Medfeaedda form sjukddémsins og sjukddmur sem kemur fram & barnsaldri veldur alvarlegum
einkennum. Pad er pvi Ollu jafna fléknara ad medhondla einkenni hja bérnum en hja peim sem fa

einkenni & fullordinsaldri.

Medhoéndlun ¢ medgéngu

Medganga kvenna sem eru med sjukddminn getur haft i for med sér alvarlega fylgikvilla, baedi fyrir

madurina og nyburann og oft er porf a téluverdum inngripum.

ERFDIR DM-SJUKDOMSINS

DM er arfgengur sjukdémur sem erfist milli kynsléda vegna galla i akvednu geni. Sjukdédmurinn

kemur ekki fram i kjolfar sykinga af neinu tagi.

VIRKNI GENA

DNA kallast erfdaefnid sem finnst i kjarna hverrar frumu. Genin eru til stadar i erfdaefninu og
innihalda uppskrifir ad pvi hvernig préteinin skuli vera byggd. bessi protein stjorna allri
likamsstarfsemi okkar. Visindamenn dzetla ad i hverjum einstaklingi séu um 25.000 mismunandi gen.
pad eru t.d. til gen sem akvarda augnlit, gen sem eru uppskriftir ad préteinum sem brjéta nidur faedu
i meltingarvegi og gen sem innihalda upplysingar um hvernig smida skuli ensim sem stjorna

frumuvexti.

Pegar DNA r6d gens er breytt er gjarnan talad um ad stokkbreyting hafi att sér stad. Sumar
stokkbreytingar hafa litil ahrif a starfsemi likamans. Adrar stokkbreytingar eru alvarlegri og valda pvi
ad gollud eda dstarfhaef protein eru framleidd, sem aftur getur valdid pvi ad einkenni sjukdéms komi

fram.



ERFDAMATI DM

Badi DM1 og DM2 erfast fra foreldri til barns med A-litnings rikjandi erféum. betta pydir ad genid
sem kemur vid sogu i DM er stadsett a litningi sem ekki dkvardar kyn einstaklinga eda a sjalflitningi
(Autosomal chromosome) og ad hafa eitt eintak stokkbreytts gens naegir til ad sjukdémur komi fram
(rikjandi erfdir). Vegna pess ad genid er ekki stadsett & X eda Y litningi (kynlitningunum) kemur

sjukdémur fram jafnt i konum og kérlum.

[ ndnast 6llum tilfellum eru sjuklingar med DM1 og DM2 me3 eitt edlilegt eintak og eitt stokkbreytt
eintak af DMPK/ZNF9 geninu. betta pydir ad i hvert sinn sem einstaklingur med sjukdéminn eignast
barn eru 50% likur & pvi ad barnid erfi stokkbreytta eintak gensins. Einstaklingur sem erfir

stokkbreytta eintak gensins mun fa sjukdéminn, pé moégulega komi ekki fram einkenni fyrr en l6ngu

sidar. Sa sem ekki erfir stokkbreytta eintak gensins mun aldrei fa sjukdéminn.

Nylegar rannsdknir syna ad alla einstaklinga med DM sé hagt ad rekja aftur til eins eda tveggja
einstaklinga sem voru med upprunalegu stokkbreytinguna, fyrir pusundum dra sidan. Stokkbreytingar
sem valda DM koma ekki upp fyrirvaralaust, t.d. i kjolfar geislunar eda vegna ahrifa eiturefna og eru

ad pessu leyti likar sumum 68rum stokkbreytingum sem valda 66rum erfdasjukdémum.

ORSOK DM

i sjuklingum med DM er til stadar vandamadl i einu vissu geni sem gerir pad ad verkum ad pad
inniheldur galladar leidbeiningar. bessar golludu leidbeiningar valda einkennum sjukddémsins.
Sjukdédmsgerdirnar tveaer eru tilkomnar vegna stokkbreytinga i tveimur mismunandi genum. b6 ad
DM1 og DM2 séu sjukddmar med svipud einkenni pa er uppruninn mismunandi. Visindamenn hafa
einnig leitt likur ad pvi ad fleiri form af DM séu til og pba vegna stokkbreytinga 8 6drum genum, sem

enn eru opekkt.

e DM1. Genid sem kemur vid sdgu i myotonic dystrophy af gerd 1 (DM1) er 4 litningi 19. Hver
litningur samanstendur af langri r68 sameinda sem mynda einingar erfdaefnisins. bessar
einingar kallast nukleétid. Sjukddmurinn er tilkkominn vegna endurtekninga 3 vissri
nukleétidrod i geninu DMPK (dystrophia-myotonic protein kinase). bessi rod samanstendur af
endurtekningum priggja nukleétida (CTG) og vegna pessa er stundum talad um DM sem
sjukddm prinukledtid endurtekninga. [ heilbrigdum einstaklingum er pessi CTG réd
endurtekin 5 til um 37 sinnum. FAlk med DM1 er med aukinn fjolda CTG endurtekninga og

getur fjoldinn legid 4 bilinu fra 50 og upp i yfir 4000 endurtekningar.



e DM2. Genid sem kemur vid ségu i myotonic dystrophy af gerd 2 (DM2) er a litningi 3.
Endurtekna rédin inniheldur fjogur nukleotié (CCTG) og er i geninu ZNF9 (zinc finger protein
9). Likt og i DM1 kemur sjukdémurinn fram ef fjoldi endurtekninga fer yfir vissan prdskuld.
Heilbrigdir einstaklingar hafa faerri en 75 CCTG endurtekningar en einstaklingar med DM?2

hafa endurtekningar sem liggja & bilinu milli 75 og 11000.

AUDKENNANDI ERFDIR DM

DM er einn af floknari sjukddmum sem pekkjast. Klinisk einkenni sjukddmsins eru afar fjolbreytileg

og einnig eru erfdir hans fléknar.

o  A-litnings rikjandi erfdir. Genin sem koma vid ségu i DM1 og DM2 erfast rikjandi, sem pydir
ad einstaklingur getur erft sjukdéminn fra 6dru foreldri sinu, svo lengi sem pad foreldri ber
stokkbreytta genid. Einstaklingurinn hefur sému likur 8 ad erfa stokkbreytt eintak gens 6had
pvi hvort pad er fadir eda mdédir sem ber stokkbreytta eintakid.

e Mismunandi synd einkenna. Sjukdémseinkenni og alvarleiki peirra er afar breytilegur milli
einstaklinga med DM. betta gildir baedi um DM1 eda DM2 og getur breytileikinn verid mikill,
jafnvel milli einstaklinga innan sému fj6lskyldu.

o Likamsfrumu-tiglun. Eitt af lykilatridunum i sjukdomsmynd DM er ad mismunandi frumur i
mismunandi vefjum eru med mismunandi fjolda endurtekinna rada. betta er ad hluta til
tilkomid vegna pess ad fjoldi endurtekninga er mismunandi eftir liffaeri og eins eykst fjoldi
endurtekninga med haekkandi lifaldri. Fjoldi endurtekninga sem gefinn er upp i kjélfar
erfdarannsoknar fer pvi eftir aldri einstaklings pegar rannsékn fér fram og pvi hvada vefur var
rannsakadur, auk pess sem nidurstadan mun eingéngu segja til um medalfjélda
endurtekninga i peim vef.

e Vantingarerfdir. Fjoldi endurtekinna rada i DM genunum DMPK og ZNF9 hafa tilhneigingu til
ad aukast milli kynsldda hja peim sem 4 annad bord bera gen med aukinn fjolda
endurtekninga. betta skyrist af pvi ad pegar fjoldi printkledtid endurtekninga er aukinn
kemur fram éstodugleiki i fijolda peirra. betta leidir til pess ad einkenni sjukdéoms koma
gjarnan fram fyrr 4 aevinni med hverri kynsldd og eins eykst alvarleiki sjukddmsins. bessi
munur milli kynsléda getur verid afar afdrifarikur. Sem daemi ma nefna ad einstaklingur,
hvers einu einkenni eru sky & augasteini a fullor8insarum, getur eignast barn med
lifshaettuleg einkenni sem koma fram strax vid faedingu. betta helst i hendur vid pad ad fjoldi
endurtekninganna hefur ahrif 4 alvarleika sjukdémsmyndarinnar. Hafa ber i huga ad

vaentingarerfdir eiga sidur vid um DM2.



o  Medfeddur sjukdémur erfist frda médur. Alvarlegasta form DM1 er medfaedda form
sjukdémsins og erfist nanast undantekningalaust frd médur med DM1 til barns. Visindamenn
telja ad petta sé vegna pess ad fjoldi endurtekninga getur aukist mjog i ferlinu pegar

eggfrumur myndast.

AD LIFA MED DM

VID HVERJU MA BUAST

DM er agengur (progressive) hrérnunarsjukdémur. Einkennin versna gjarnan haegt og bitandi yfir
nokkra aratugi. b6 ekki séu til medferdir sem haegja 4 framgangi sjukdémsins pa geta medferdir sem
beinast ad einkennum hans haft mikil og gdd ahrif a lifsgeedi sjuklinga. Inngrip snemma geta minnkad

eda komid i veg fyrir fylgikvilla sjdkdémsins.

DM2 er alla jafna vaegari sjukdémur en DM1 og hefur minni ahrif a lifshorfur. DM1 er breytilegri og
erfitt er ad spa fyrir um framgang sjukdéms hja hverjum einstaklingi. Sumir munu eingéngu finna fyrir
litilshattar stirdleika eda fa sky a augastein a fullordinsarum, medan i alvarlegustu tilfellunum geta
einkenni frd 6ndunarvegi og hjarta ordid lifshaettuleg, jafnvel snemma 4 lifsleidinni. Pad hvernig DM
brdast i einum einstaklingi getur verid 4 allt annan hatt en i 68rum einstaklingi med sjukdéminn,
jafnvel innan somu fjolskyldu. Pad er pvi i raun dmogulegt ad spa ndakveemlega fyrir um pad hvernig
sjukddmurinn muni hafa ahrif & hvern tiltekinn einstakling. A heildina litid ma p6 segja ad pvi yngri
sem einstaklingur er pegar einkenni koma fram, peim mun liklegra er ad einkennin verdi alvarleg.

Einnig ad peim mun fleiri sem endurtekningarnar eru peim mun meiri verda einkenni.

DM ER FJOLSKYLDUSJUKDOMUR

Vegna pess ad DM er avallt til kominn vegna erfda hefur greining einstaklings innan fjolskyldu ahrif a
adra fjolskyldumedlimi. Mikilveegt er ad lata fjolskyldumedlimi vita, sem pa mogulega hafa sjalfir
engin sjukdémseinkenni. begar einstaklingurinn dkvedur ad deila upplysingunum um greiningu verda
adrir fjdlskyldumedlimir ad gera upp vid sig hvort og hvenzer peir vilji fara i erfdarannsokn. [ ljési pess
ad stokkbreytt gen getur verid til stadar dn pess ad einstaklingur syni sjukdémseinkenni er pad i
sumum tilfellum svo ad einstaklingar med sjukdéminn vita ekki ad peir hafi hann. bvi er mikilvaegt ad

2ttingjar fari i erf6arannsokn.



Vardandi rannsdknir dé einkennalausum einstaklingum
Pad eru prjar asteedur fyrir pvi ad einstaklingur med DM synir ekki sjukdémseinkenni:

e Sjukddmseinkennin eru pad mild ad einstaklingurinn gerir sér ekki grein fyrir pvi ad pau eru af
voldum sjukdéms.

e Einstaklingurinn er med sidbuna synd sjukddmsins og sjukdédmseinkennin eru ekki enn farin
ad koma fram.

e Einstaklingurinn ber forstokkbreytingu. P4 eru til stadar feerri CTG endurtekningar en svo ad
sjukdémseinkenni komi fram (38-49 CTG endurtekningar). | peim tilfellum getur pad gerst ad
stokkbreytingin magnist i naestu kynsléd og ad sjukdémurinn komi fram i bérnum hans (CTG

endurtekningarnar verdi fleiri en 50).

pad getur verid flokid ad taka akvordun um ad fara i erfdarannsdkn pegar einkenni eru ekki til stadar.
Dzemi um vandamal sem geta komid fram i kjolfar DM-greiningar:

e Erfidleikar vid kaup & tryggingum, t.d. sjukratryggingu og liftryggingu

e Fordémar & vinnustad eda a8 6drum vettvangi

o Neikvaed ahrif pess ad vera greindur med sjukddm sem ekki er til la&ekning fyrir né medferd

sem getur haegt 4 framgangi sjukdémsins

Barneignir og DM

Einstaklingar med DM eru oft a tidum ahyggjufullir pegar kemur ad barneignum, vegna hattunnar 4
ad afkomendur erfi sjukdominn. bPad getur reynst vel ad raeda barneignahugleidingar vid

erfdaradgjafa, sem skref i pvi ferli ad taka upplysta dkvorédun um barneignir.
Til boda standa mismunandi greiningarleidir fyrir einstaklinga med DM sem hyggja 4 barneignir:

e Fésturvisisgreining (preimplantation genetic diagnosis, PGD). Greining fer fram 4
fosturvisum adur en pungun hefst. Hefébundinni glasafrjovgun er beitt, egg konu eru sott og
frjovgud utan likamans. begar fjoldi fruma i fosturvisum er ordinn naegilegur eru nokkrar
frumur fjarlaegdar og framkvamd erfdarannsdkn a peim. Fésturvisar sem ekki bera
stokkbreytt DMPK gen eru i framhaldinu valdir til uppsetningar i leg konunnar.

e Fésturgreining (prenatal diagnosis). Greining fer fram a fdstri 8 medgongu. Tveaer

fosturgreiningaradferdir standa til boda:

Fylgjusynataka (chorionic villus sampling: CVS). Butur ur fylgjuvef er fjarleegdur med
nal sem stungid er i gegnum kvid, en pessi vefur inniheldur sama erfdaefni og féstrid.

Erfdaefni er einangrad ur vefnum og erfdarannsokn framkvaemd. bessi greining fer



fram i fyrsta pridjungi medgongu (eftir 11 vikna medgongu) og nidurstada liggur fyrir

um 1-2 vikum sidar.

Legvatnsastunga (amniocentesis). bessi adferd felur i sér ad legvatnssyni er tekid og
rannsakad. | legvatninu ma finna hudfrumur fésturs og eru paer raektadar upp a
rannséknarstofu og pannig feest naegt erfdaefni til ad erfdarannsékn geti farid fram.
Pessi greining fer fram 4 15.-18. viku pungunar og nidurstada liggur fyrir um 2 vikum

sidar.

pad parf ad fylgjast ndid med verdandi maedrum sem eru med DM1 sjikdédminn 8 medgongu, af pvi
ad paer eru i aukinni dhaettu 4 ad eignast barn med medfaedda form sjukdémsins. | peim tilfellum
getur legvatn ordid of mikid (hydramnios) og sést petta vid dmskodun. Litlar fosturhreyfingar geta
einnig verid visbending um ad barnid sé med medfaedda form sjukdémsins. Auknar likur eru 4 ad
kona fari i feedingu med barn i sitjandi stodu. Auk pess fa konur med sjukdéminn gjarnan veikari

hridar. Faedingar peirra geta pvi dregist 4 langinn og enda oft i keisaraskurdi.

Nyfeedd bérn med medfaedda form sjukddmsins purfa a tafarlausri laeknisadstod ad halda. Meelst er
til pess ad faeding fari fram par sem nyburagjorgeesla er til stadar, sé pess kostur. Hvort heldur sem
erfdarannsokn hefur verid framkveemd eda ekki eru einstaklingar sem hafa fjolskylduségu, eda
einkenni sjukdéms, hvattir til ad |ata faedingarleekni og/eda ljdsmaddur vita. P4 er haegt ad gera
videigandi radstafanir og gripa inn i ef vandamal koma upp i feedingu, eda eftir ad barnid er komid i

heiminn.

SAMVINNA VID LEKNA

[ 1j6si pess ad DM er fidlkerfa-sjukdémur purfa sjuklingar alla jafna ad vera i samskiptum vid marga
sérfraedinga, sem mogulega pekkja ekki til allra patta sjukdémsins. Vel upplystir sjuklingar eru oft
betur medvitadir um allar hlidar DM en hver tiltekinn sérfreedingur sem peir hitta vegna sjukdéms
sins. Breytileiki einkenna veldur sérstokum dskorunum pegar kemur ad pvi ad greina og medhondla
DM. bess vegna er mikilvaegt fyrir einstaklinga med DM og fjolskyldur peirra ad pekkja sjukdominn vel

og einkennin sem honum fylgja.

Sé pess kostur fer best @ pvi ad pverfagleg teymi veiti alhlida og samhaefda kliniska pjénustu. Med pvi
ad taka virkan patt i greiningar- og medferdarferlinu geta einstaklingar med DM haft ahrif & og

studlad ad pvi ad mogulegir fylgikvillar séu greindir og medhdndladir strax & byrjunarstigi.

Mikilvaegt er ad |ata alla leekna sem annast einstakling med DM vita af sjukdémnum.



Einkenni og sérfraedingar sem koma ad eftirliti einstaklinga med DM

Sérfreedingur

Einkenni

Heimilislaeknir

breyta, svefnvandamal, 6edlileg preyta og dagsyfja, mattleysi
og adsvif

Barnalaeknir Vodvaslen barna (hypotonia) og nams- eda
hegdunarordugleikar
Augnlaeknir bpokukennd eda 6skyr sjon (mogulega vegna skyja a

augasteini), slappir augnvodvar, sigin augnlok (ptosis)

Hjartalaeknir

Oedlilegur hjartslattur, hjartavédvakvilli (cardiomyopathy),
yfirlidagirni

Lungnalaknir

Kréniskir ondunarerfidleikar, kaefisvefn, tid lungnakvef,
asvelgingarlungnabdlga vegna kyngingarordugleika

Innkirtlalaeknir

Insulin dnaemi, gédkynja staekkun skjaldkirtils

Hudlseknir

G6dkynja harsliduraexli (pilomatrixoma)

Meltingarlaeknir

Kréniskur nidurgangur, haegdatregda, outskyrdir magaverkir,
gallsteinar, kyngingarordugleikar

bvagfaeralaeknir og
faedingarlaknir/innkirtlalaeknir

Utanlegspungun, lagt testésterdn, o6frjésemi, fosturlat,
andvana faedd born

Gedlaknir

bpunglyndi, persénuleikaraskanir, svo sem tilfinningadeyfd,
vandamal tengd félagsmétun og athyglisbrestur

Taugalaeknir

Vandamal tengd taugum og vodvum, t.d. préttleysi, stirdleiki,
kroniskir vodvaverkir, seinkun vitsmunaproska, minnkud
framkvamdahaefni

Sveefingalaeknir

Ondunarérdugleikar fyrir og eftir svaefingu

Baeklunarlaknir

Aflogun fota og hryggskekkja

Fota- og 6kklaskurdleeknir

Vandamal tengd gdngulagi og vodvaprottleysi

Lytalaeknir/tannskurdlaeknir

Aflogun 4 kjalka og beinum i munni sem hefur ahrif 8 tyggingu
og tal

Heyrnarfraedingur

Heyrnarskerding/heyrnarleysi

Talmeinafraedingur

Seinkad tal eda talérdugleikar, kyngingarvandamal

Sjukrapjalfari

Vandamal tengd gongulagi og vodvaprottleysi

AD LEITA STUDNINGS

Studningur getur komid fra fjolskyldu, vinum, salfraedingum, trufélogum og heilbrigdisstarfsfolki,

sem og fra 6drum einstaklingum innan DM-samfélagsins, sem pekkja sjukdéminn vel og geta deilt

sinni reynslu. MDF (Myotonic Dystrophy Foundation) er félag peirra sem lifa med DM og peirra sem

eiga fjolskyldumedlim med DM. Félagid tekur vel 4 méti nyjum medlimum inn i pessa stéru

studningsfjolskyldu.




Mogulega passar pu i einhvern eftirfarandi hopa:

e Egermed DM

e Eger foreldri sem annast barn, ungling eda fullordinn einstakling med DM
e Eger maki sem annast eiginmann eda eiginkonu med DM

e Eger einkennalaus aettingi einstaklings med DM

e Eger amma eda afi i DM-fjolskyldu

o Eger ekkja eda ekkill einstaklings sem var med DM

e Egervinur einstaklings med DM

Sem einstaklingur med sjukdéminn, eda sem fjolskyldumedlimur eda vinur einstaklings med DM, er
mikilveegt ad pekkja einkenni sjukddmsins og hvernig best er ad medhondla pau til ad nd sem bestum
lifsgeedum. Studningshdpar geta hjalpad félki ad 6dlast skilning jafnt a likamlegum sem og salraanum
eda tilfinningalegum hlidum sjukddémsins. bessir hdpar gera einstaklingum einnig kleift ad mynda
sambond vid adra i svipadri stodu og haegt er ad deila reynslu og laera hvert af 68ru. Medlimir stydja
vid adra i hdpnum og eiga &4 méti peirra studning visan. Synd sjukddmsins getur verid misjofn, jafnvel

innan somu fjolskyldunnar og hafa ber pessa stadreynd i huga pegar reynslu er deilt.

Erfitt getur reynst fyrir einstaklinga med sjaldgaefa sjukddma ad finna studningshdpa i nagrenni sinu,

en ymsir DM-studningshépar hafa sprottid upp Ut um allan heim og einnig ma finna hépa 4 netinu.

Heimasida MDF samtakanna (www.myotonic.org) er med hlekki 8 DM-studningshépa og

umraeduhdpa vidsvegar um heiminn. Einnig er haegt ad fara inn @ Facebook sidu samtakanna

(www.facebook.com/CareAndACureMDF), bar sem yfir 4000 medlimir skiptast @ upplysingum og

veita hver 6drum studning.


http://www.myotonic.org/
http://www.facebook.com/CareAndACureMDF

HJALPARGOGN FYRIR EINSTAKLINGA OG FJOLSKYLDUR

BAKUR

Myotonic Dystrophy — The Facts, eftir Peter Harper, gefin Ut af Oxford University Press, 2002. Hundrad
bladsidna bok sem er skyr og audlaes og gagnast fjolskyldum med DM. GAd byrjendabdk til ad fraedast meira

um sjukdominn. Haegt er ad nélgast hana rafraent 4 oup.org/usa eda amazon.com.

Myotonic Dystrophy — Present Management, Future Therapy, ritstyrd af Peter Harper, gefin ut af Oxford
University Press, 2004. 240 bls bdk skrifud af DM-sérfreedingum vidvegar ad ur heiminum, atlud sérfraeedingum.
Mjog teeknilegar Utskyringar er ad finna i bokinni. betta er frabaer bék til ad taka med sér i laeknisheimsdknir

pegar ny einkenni gera vart vio sig.

Myotonic Dystrophy, 3rd Edition, eftir Peter Harper, gefin Gt af W. B. Saunders, 2001. 400 bls bék um DM,

2tlud sérfraedingum. Mjog teeknilegar Utskyringar eru i bokinni.

Disabled and Challenged: Reach for Your Dreams, eftir Terry Scott Cohen og Barry M. Cohen, gefin at af
WishingUwell Publishing, 2005. 130 bls bok skrifud af ungum einstaklingi med DM og f6dur hans, sem er

salfraedingur.

Genetic Instabilities and Neurological Diseases, 2nd ed., eftir Robert D. Wells og Tetsuo Ashizawa, gefin ut af

Elsevier Academic Press, 2006. Afar taeknilegar Utskyringar.

Helping Friends: Helpful Hints for Persons Living with Myotonic Muscular Dystrophy, gefin ut af The Myotonic
Dystrophy Assistance and Awareness Support Group (MDAASG). Hjalpleg handbdk runnin undan rifjum DM
studningshdps sem stadsettur er i Los Angeles. Haegt er ad hlada henni nidur fra MDF vefsidunni:

www.myotonic.org.

LEKNISFRADIRIT

PubMed

PubMed er gagnagrunnur sem haegt er ad leita i, en grunnurinn heldur utan um birtar fraedigreinar
og er honum vidhaldid af the National Library of Medicine. Gagnagrunnurinn er hannadur fyrir
fraedimenn og laekna og par er m.a. ad finna greinar sem fjalla um rannsdknir 8 DM. Haegt er ad skoda
leidbeiningar um pad hvernig best er ad leita i grunninum. Haegt er ad nota leitarordin ,,myotonic
dystrophy*, , Steinert’s disease”, , proximal myotonic myopathy“ og ,PROMM* til ad finna greinar er

[dta ad DM-rannsdknum (www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed).



http://www.myotonic.org/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed

HOPAR OG SAMTOK

Fjolda samtaka er ad finna vidsvegar um heiminn sem stydja vid einstaklinga med DM. Til ad
finna frekari upplysingar og tengla 4 samtok i nagrenni vid pig er best ad fara 8 MDF vefsiduna

(www.myotonic.org) og skrifa ,,resources” i leitargluggann.

MDF STAFRZENA AKADEMIAN (DIGITAL ACADEMY)

Listi yfir kennslumyndbond — www.myotonic.org/digital-academy

Til eru yfir 250 kist af kennslumyndbdndum og vefndmskeidum, auk hvetjandi myndbanda,

sem eru flokkud eftir:

e C(linical Trials & Drug Approval (Lyfjapréoun og sampykki lyfja)

e Community Favorite (Uppdahald DM-samfélagsins)

e Community Voices & Inspiration (Raddir r DM-samfélaginu og hvatning)

e Congenital & Childhood Onset (Medfzaett form DM og DM sem kemur fram hja bérnum)
e Disease Management (Medhondlun DM)

e DM2

e Genetics & Disease Overview (Yfirlit um erfdir og sjukdémi)

e Newly Diagnosed (Nyleg greining)

[SLENSKIR TENGLAR

e Heimasida DM-félags islands: https://www.myotoniciceland.is/

e Fésbokarsida DM-félags islands: https://www.facebook.com/Myotoniclceland/

e [slensk fraedigrein um DM: http://www.laeknabladid.is/2005/11/nr/2139

e Nyleg umfjéllun um DM & islandi: http://www.visir.is/g/2017171119838

e [slenskir upplysingabaeklingar um erfdafraedi i heilbrigdispjénustu:

http://www.eurogentest.org/index.php?id=231

Myotonic
Dystrophy
FOUNDATION
My Cause. My Cure.

663 Thirteenth Street, Suite 100 | Oakland, CA 94612
Phone: 86-myotonic (866-968-6642)
Email: info@myotonic.org
www.myotonic.org
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