	Myotone Dystrofie    wijzig

	 

	MYOTONE DYSTROFIE (Folder Nederlandse Vereniging voor Neurologie) 

Inleiding
Myotone dystrofie is een erfelijke ziekte met een zeer chronisch beloop. De ziekte geeft niet alleen aanleiding tot spierzwakte en myotonie (dat wil zeggen, vertraagde ontspanning van spieren na aanspannen) maar na verloop van tijd ook tot ziekteverschijnselen van tal van andere organen. De spierzwakte komt het eerst tot uitdrukking in het gelaat en gaat gepaard met slapte van de wangen, verlies van gelaatsuitdrukking (dwz verlies van mimiek) en atrofie (vermagering) van kauwspieren. Ook de halsspieren en de keel- en slikspieren worden zwak. Aan de ledematen treedt zwakte het eerst op aan de uiteinden, vooral de handen, voeten en onderbenen, en pas later aan de bovenbenen en bovenarmen. Myotonie kan aanleiding geven tot voorbijgaande stijfheid van de handen. In families met myotone dystrofie begint de ziekte in de eerste generatie pas op middelbare of oude leeftijd, merkwaardig genoeg niet met spierzwakte maar met staar. In daarna volgende generaties treden de ziekteverschijnselen veel eerder op, nu wel met spierzwakte en myotonie. Dit eerdere begin wordt anticipatie genoemd. 

Klik hier voor de tekst in Wordformaat
Erfelijkheid 
Ieder kind van een ouder met de ziekte heeft een kans van 50% op de ziekte (= autosomaal dominante overerving). De ziekte berust op een abnormale herhaling van drie bouwstenen (een trinucleotide) in een gen op chromosoom 19. Een gen is een stukje DNA dat de code bevat voor aanmaak van een eiwit. Hoe meer herhaling van de drie bouwstenen, hoe eerder het debuut van de ziekte en hoe ernstiger het beloop van de ziekte. 

Vier typen 
Men onderscheidt 4 ziekte-typen:

1. Een mild type, debuterend omstreeks 50ste jaar of later, met verminderd gezichtsvermogen ten gevolge van staar als enig - of veruit belangrijkste - symptoom. 

2. Een klassiek type, debuterend tussen 12de - 45 ste jaar met myotonie, spierzwakte, gebrek aan initiatief en slaapzucht. Na 10-15 jaren of langer ontstaan, geleidelijk stoornissen van andere organen. 

3. Een kindertype, debuterend tussen het 1ste en 12de jaar met verstandelijke handicap, en soms spraak en slikstoornissen ten gevolge gelaat- en keelspierzwakte. Op oudere leeftijd ontstaan spierzwakte en andere orgaanafwijkingen, zoals bij het klassieke type. 

4. Een aangeboren type met spierzwakte van het hele lichaam, slikstoornissen, ademhalingszwakte en aangeboren verkorting van spieren (contracturen). In de eerste levensjaren verdwijnt de spierzwakte voor een groot deel. De meeste van deze kinderen zijn in enige mate verstandelijk gehandicapt. Op oudere leeftijd ontstaan spierzwakte en myotonie en andere afwijkingen, zoals bij het volwassen type.

Orgaanstoornissen 

Hersenen : 
Apathie, gebrek aan tempo
Slaapzucht
Onvoldoende centrale aandrijving van de ademhaling
Verstandelijke handicap

Mond en keel:
Verminderde verstaanbaarheid door onduidelijk spreken
Slikstoornissen

Kaak, gebit:
Nauw, hoog gehemelte
Onvoldoende sluiting van het gebit

Maag-darm:
Snel vol gevoel en misselijkheid tijdens/na eten
Galblaasstenen
Buikpijn, obstipatie, diarree
Ongewild verlies van ontlasting

Hart:
Hartkloppingen, duizeligheid, flauw vallen. ademnood

Longen:
Inlopen van vocht in de luchtpijp en verslikken
Hoesten tijdens eten of drinken
Longontsteking
Beperking van longfunctie

Zintuigen:
Verminderd gezichtsvermogen door staar
Hoge tonen hardhorendheid

Endocriene klieren:
Verminderde vruchtbaarheid

Urogenitaal:
Bemoeilijkte lozing van urine
Baarmoederzwakte 
Zwangerschapscomplicaties

Huid:
Kaalhoofdigheid (bij mannen)
Pilomatrixoma (onschuldige huidgezwelletjes)

Algemene anesthesie 
Tijdens en na algemene anesthesie is de kans op complicaties groter dan bij andere mensen als gevolg van: 

· Zwakte van ademhalingsspieren en onvoldoende centrale aandrijving van de ademhaling. 

· Verslikken en inlopen van vocht vanuit de keel, in de luchtpijp en de longen, onvoldoende ophoesten, met als gevolg longontsteking en soms afsluiting van een longkwab. 

· Hartritmestoornissen. 

· Verhoogde gevoeligheid voor morfineachtige pijnstillers en narcotica. Na toediening van suxamethonium kans op myotonie van laryngeale spieren.

Het stellen van de diagnose 
Als de lichamelijke verschijnselen wijzen op het bestaan van een van de 4 ziekte-typen kan door het aantonen van de abnormale herhaling in het myotone dystrofie-gen de diagnose definitief worden gesteld.

Maatschappelijke consequenties van de ziekte 
Adolescenten en volwassenen slagen er soms niet in, opgenomen te worden in het arbeidsproces of raken er vervroegd uit. Patiënten die verantwoordelijkheid dragen voor een gezin kunnen hulp of begeleiding behoeven. Kinderen met de ziekte blijven op school achter in lichamelijke prestaties en worden vaak geplaagd. 

Erfelijkheidsadvies
Patiënten of familieleden van patiënten kunnen in geval van kinderwens informatie en advies vragen aan een arts met speciale deskundigheid op dit gebied (een klinische geneticus). Deze kan zeggen hoe groot de kans is dat een eventueel kind de ziekte heeft of zal krijgen. Zij (of hij) kan een schatting maken van de te verwachten ernst van de ziekte van het kind. Ook kan informatie worden gegeven over mogelijkheden om te vermijden dat de ziekte wordt overgedragen op eventuele kinderen. 

Begeleiding en behandeling
De begeleiding stelt bijzondere eisen door de zeer lange ziekteduur, de mogelijke aandoening van tal van organen en de psychische gesteldheid van de patiënten. 
Vermindering van spierkracht kan gedeeltelijk worden gecompenseerd door revalidatiegeneeskundige hulpmiddelen en aanpassing van de leefomgeving. Alle andere orgaanaandoeningen hebben ieder hun eigen vorm van behandeling. Als operatief ingrijpen nodig is, dient samen met de anaesthesist eerst te worden overwogen of een vorm van plaatselijke verdoving of van ruggenmergverdoving (spinale anesthesie) toepasbaar is, vooraleer wordt besloten tot algemene anesthesie.
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