	
	 

Mitochondriale spierziekten   wijzig
 

Verantwoordingstekst mitochondriale spierziekten
De informatie over het onderwerp mitochondriale spierziekten is bedoeld als aanvulling op het gesprek met uw arts. Deze algemene informatie kan niet altijd recht doen aan iedere individuele situatie. Hebt u na het lezen van deze informatie nog vragen, dan kunt u die stellen aan uw arts.
De teksten zijn gebaseerd op voorlichtingsmateriaal van de Vereniging Spierziekten Nederland. De informatie is goedgekeurd door de Nederlandse Vereniging voor Neurologie.

Klik hier voor de tekst in Wordformaat
Beschrijving van mitochondriale spierziekten
Mitochondriale spierziekten is een verzamelnaam voor verschillende zeldzame erfelijke ziekten die worden gekenmerkt door een verstoorde spierstofwisseling. Mitochondriën zijn onderdeeltjes van cellen die de energie leveren die spieren nodig hebben om te kunnen bewegen. 
Bij mensen met een mitochondriale spierziekte werken de mitochondriën niet goed. De gevolgen van de slecht werkende mitochondriën zijn merkbaar op plaatsen in het lichaam waar deze onderdeeltjes een belangrijke rol spelen zoals spieren, hart, hersenen en nieren.
De belangrijkste verschijnselen zijn het zwakker en slapper worden van de spieren en een verminderd uithoudingsvermogen. De klachten variëren van licht tot ernstig.
Mitochondriale spierziekten kunnen op elke leeftijd beginnen. Het zijn zeldzame ziekten; per vorm zijn in Nederland slechts enkele patiënten bekend.

Beschrijving van mitochondriale spierziekten: verschijnselen
De verschijnselen bij mitochondriale spierziekten verschillen erg per patiënt. De verschijnselen kunnen bij de geboorte al aanwezig zijn of pas op latere leeftijd ontstaan. Het verloop van deze groep ziekten is zeer verschillend en varieert van zeer mild tot snel ernstig. Meestal is het verloop mild.
Het belangrijkste verschijnsel bij mitochondriale spierziekten is het langzaam slapper en zwakker worden van de spieren. Andere klachten kunnen zijn: abnormale vermoeidheid en/of spierpijn na inspanning, vertraagde ontwikkeling van bewegingen (kinderen leren laat lopen), extreem lenige gewrichten, naar beneden hangende oogleden, zwakte van de oogspieren en problemen met de ademhaling.
Soms zijn ook andere organen betrokken bij de ziekte. Dan kunnen verschijnselen ontstaan als aandoeningen van de hersenen, doofheid, groeistoornissen, hartziekten en nierafwijkingen.

Diagnose stellen bij mitochondriale spierziekten
De diagnose mitochondriale spierziekte is niet te stellen op grond van klachten en lichamelijk onderzoek alleen. Voor het stellen van een nauwkeurige diagnose is aanvullend onderzoek nodig.
Een van de belangrijkste onderzoeken is het bepalen van de hoeveelheid melkzuur in bloed en urine. Veel mensen met een mitochondriale spierziekte hebben hierin namelijk een verhoogd melkzuurgehalte.
Soms is ook onderzoek van hersenvocht nodig. Dit vocht wordt met een ruggenprik (lumbaalpunctie) uit een holle ruimte onderaan het ruggenmerg gehaald en in het laboratorium onderzocht. Meer informatie over lumbaalpunctie kunt u vinden in een apart onderwerp.
De definitieve diagnose wordt gesteld met biochemisch onderzoek. De arts gaat daarbij na wat er mis is met de stofwisseling van de spiercellen. Met een spierbiopsie wordt wat spierweefsel weggenomen en microscopisch onderzocht. Hierbij wordt gekeken naar de bouw en werking van de mitochondriën. Ook het eigen erfelijke materiaal (DNA) van de mitochondriën zelf wordt onderzocht.

Erfelijkheid bij mitochondriale spierziekten
Bij de meeste patiënten met mitochondriale spierziekten worden geen aanwijzingen gevonden voor een erfelijke ziekte. Is er wel sprake van een erfelijke aandoening dan is het patroon van overerving wisselend, maar vaak autosomaal recessief. Dit betekent dat een kind de ziekte alleen kan krijgen als beide ouders de erfelijke aanleg voor de ziekte doorgeven. Zowel de vader als de moeder moet daarvoor drager zijn van de ziekte. Dragers hebben zelf over het algemeen geen klachten en weten vaak niet van zichzelf dat ze de aanleg voor de ziekte met zich meedragen. Als beide ouders inderdaad drager zijn, is de kans dat het kind de ziekte krijgt 25%. Het kind heeft 50% kans ook alleen drager te zijn (en dus zelf geen klachten te krijgen). Er is 25% kans op een gezond kind dat ook geen drager is.
Mitochondriale spierziekten worden niet alleen bepaald door fouten in het erfelijk materiaal (DNA) van cellen. DNA komt ook voor in mitochondriën. Dit zijn kleine onderdeeltjes van cellen met eigen DNA. Ook bepaalde fouten in dit erfelijk materiaal van de mitochondriën zelf veroorzaken deze aandoening. De overerving via het DNA van de mitochondriën zelf is bijzonder. In een bevruchte eicel komen namelijk alleen mitochondriën van de eicel voor en niet van de zaadcel. Afwijkingen in het DNA van de mitochondriën erven dus alleen via de moeder over. Meer informatie hierover kunt u vinden in het onderwerp genetica.
Soms is het mogelijk om met zwangerschapsonderzoek (vruchtwaterpunctie, vlokkentest) vast te stellen of het ongeboren kind de aandoening heeft. Zie voor meer informatie hierover het onderwerp prenatale diagnostiek.

Medische en paramedische behandeling van mitochondriale spierziekten
Mitochondriale spierziekten zijn (nog) niet te genezen. De behandeling is dan ook in de eerste plaats gericht op het zo veel mogelijk tegengaan van de gevolgen.
Bij sommige mensen helpt behandeling met vitaminepreparaten en/of medicijnen. Met fysiotherapie kunt u de algehele conditie verbeteren en vastzitten van gewrichten voorkomen. Intensieve oefeningen worden echter afgeraden om overbelasting van de gezonde spieren te voorkomen. 
Orthopedische operaties aan bijvoorbeeld de heupen, voeten of de rug zijn soms nodig als u moeilijker kunt lopen door afwijkingen aan deze lichaamsdelen.
Vaak zijn bij mitochondriale spierziekten ook andere organen betrokken (bijvoorbeeld hart, ogen, hersenen en nieren). Een therapie voor deze aandoeningen, die meerdere organen treffen, is niet bekend.

Patiënten- en belangenorganisaties mitochondriale spierziekten
De belangen van patiënten met een mitochondriale spierziekte worden behartigd door de Vereniging Spierziekten Nederland. U kunt hier terecht voor meer informatie over deze spierziekte en voor lotgenotencontact. Daarnaast kunt u voor informatie en lotgenotencontact terecht bij de Vereniging voor Kinderen met Stofwisselingsziekten.

Vereniging Spierziekten Nederland, Spierziekteninfolijn: 0900-548 04 80
Vereniging voor Kinderen met Stofwisselingsziekten: (038) 420 17 64




