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	Verantwoordingstekst facioscapulohumerale spierdystrofie
De informatie over het onderwerp facioscapulohumerale spierdystrofie (FSHD) 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 informatiemateriaal van de Vereniging Spierziekten Nederland. De informatie is goedgekeurd door de Nederlandse Vereniging voor Neurologie.




 Klik hier voor de tekst in wordformaat!
Beschrijving van facioscapulohumerale spierdystrofie
Facioscapulohumerale spierdystrofie (FSHD) wordt ook wel de ziekte van Landouzy-Dejerine genoemd. De ziekte tast vooral de aangezichtsspieren (facies), de spieren rond het schouderblad (scapula) en de bovenarm (humurus) aan. Dystrofie betekent dat de spieren kracht verliezen en in omvang afnemen.
Sommige patiënten met FSHD hebben ernstige klachten, andere nauwelijks of geen. De ziekte breidt zich over het algemeen langzaam over de spieren uit. FSHD is (nog) niet te genezen. 
De aandoening komt niet vaak voor: precieze cijfers zijn niet bekend maar naar schatting heeft ongeveer 1 op de 20.000 mensen in Nederland de ziekte. 
FSHD is erfelijk, maar soms ontstaat de ziekte ook spontaan. Inmiddels is bekend dat het gendefect dat verantwoordelijk is voor deze spierdystrofie op chromosoom 4 ligt. Op welke manier de spieren ziek worden is nog niet bekend.

Beschrijving van facioscapulohumerale spierdystrofie: verschijnselen
Facioscapulohumerale spierdystrofie (FSHD) kan op elke leeftijd voorkomen. Meestal beginnen de klachten tussen het tiende en twintigste jaar, maar ze kunnen ook op kinder- of volwassen leeftijd ontstaan. Er zijn veel verschillende verschijnselen. Ook de volgorde waarin de verschijnselen optreden verschilt van persoon tot persoon. Sommige mensen hebben veel klachten, andere nauwelijks of geen.
Meestal raken de spieren in het gezicht en de schouders het eerst aangedaan. Daardoor kunnen bijvoorbeeld de oogleden niet goed gesloten en bij het lachen de mondhoeken niet goed opgetrokken worden. Ook lukt het niet goed om te fluiten. Verder kunnen de armen niet goed boven het hoofd getild worden waardoor problemen ontstaan met bijvoorbeeld het kammen van het haar. 
De mate waarin de rechter- of linkerkant is aangedaan kan erg verschillen. 
Na het gezicht en de schouders kan de ziekte zich verder uitbreiden. De snelheid waarmee dit gebeurt verschilt van persoon tot persoon maar in de regel gaat dit heel langzaam. Het kan zelfs voorkomen dat de ziekte jaren stil blijft staan. 
In een volgend stadium raken de onderbenen en voeten bij de ziekte betrokken waardoor het lopen wat minder soepel gaat. Ook de buikspieren verslappen. Weer later gaan de spieren rond het bekken en de bovenbeenspieren meedoen. Het lopen wordt steeds moeilijker. De gewrichten van met name de enkels, knieën, vingers en polsen kunnen vast gaan zitten (contracturen). De kracht in de bovenarmen neemt af. De rug wordt hol als de rugspieren aangetast worden. Tot slot kan de wervelkolom zijwaarts verkrommen in een C- of S-bocht (scoliose, meer informatie in een apart onderwerp).
De hartspier en ademhalingsspieren blijven bij deze ziekte onaangetast.

Diagnose stellen bij facioscapulohumerale spierdystrofie
Voor het stellen van een nauwkeurige diagnose bij facioscapulohumerale spierdystrofie (FSHD) kunnen verschillende onderzoeken nodig zijn. Als een broer, zus of kind van iemand met FSHD last krijgt van spierzwakte in het gezicht of in de schouders, dan is de diagnose gemakkelijk. Men denkt dan het eerst aan FSHD, laat bloed afnemen en DNA-onderzoek verrichten. Meestal kan de diagnose daarmee definitief worden gesteld. Als niet bekend is dat een familielid FSHD heeft, is het stellen van de diagnose omslachtiger. Om de juiste diagnose te stellen kunnen dan nodig zijn:

· lichamelijk onderzoek; 

· bloedonderzoek. De arts bekijkt of in het bloed de concentratie verhoogd is van bepaalde stoffen die vrijkomen uit zieke spieren (bijvoorbeeld creatinekinase);  

· elektromyografisch onderzoek (EMG). Met dit elektrische spier-zenuwonderzoek worden dunne naalden via de huid in de spieren gebracht. Via elektrische stroomstootjes worden de zenuwen geprikkeld. De arts kijkt in hoeverre de bijbehorende spieren hierop reageren. (Voor meer informatie zie het onderwerp elektromyogram);  

· spierbiopsie. Hierbij wordt een stukje spierweefsel weggenomen en onder de microscoop onderzocht;  

· computertomogram (CT-scan) van de spier. Op een CT-scan kan de arts zien welke spieren zijn aangedaan en welke afwijkingen er aan die spieren zijn; 

· stamboomonderzoek. Er wordt nagegaan of de ziekte toch in de familie voorkomt en wat het patroon van overerving is; 

· DNA onderzoek. Daarvoor is alleen afnemen van wat bloed nodig. 

De meeste onderzoeken worden gedaan door een neuroloog. Deze arts is gespecialiseerd in de lichamelijke ziekten van het zenuwstelsel en hun behandeling.

Erfelijkheid bij facioscapulohumerale spierdystrofie
Facioscapulohumerale spierdystrofie (FSHD) erft autosomaal dominant over. Dat houdt in dat wanneer een van de ouders de ziekte heeft, elk kind een kans van 50% heeft de ziekte ook te krijgen. 
De ziekte is binnen een familie niet constant. Dat wil zeggen dat iemand die de ziekte zelf slechts in lichte mate heeft een kind kan krijgen bij wie de ziekte zich ernstig ontwikkelt (en andersom). 
Soms komt het voor dat in de familie niemand anders FSHD heeft. Er is dan sprake van een spontane mutatie. Dit betekent dat er spontaan een verandering is opgetreden in het erfelijke materiaal (het DNA) zodat de ziekte ontstaat. Ook deze door spontane mutaties ontstane FSHD is erfelijk en kan dus weer doorgegeven worden aan de volgende generatie. 
Om uit te maken of een ongeboren kind de ziekte heeft, is prenataal onderzoek tijdens de zwangerschap mogelijk. (Meer informatie hierover kunt u vinden bij het onderwerp prenatale diagnostiek.) Dit onderzoek wordt gedaan op de afdeling klinische genetica van een academisch ziekenhuis. Adressen van academische ziekenhuizen zijn te vinden in het organisatiebestand.

Medische en paramedische behandeling van facioscapulohumerale spierdystrofie
Facioscapulohumerale spierdystrofie (FSHD) is (nog) niet te genezen. De behandeling is in de eerste plaats gericht op het in conditie houden van de spieren. Fysiotherapie kan de spieren versterken en voorkomen dat gewrichten vast gaan zitten. Probeer overbelasting te voorkomen. Dit is schadelijk voor de nog gezonde spieren. 
Belangrijk is dat u niet te zwaar wordt, omdat de spieren dan zwaarder belast raken. Voor een speciaal dieet kunt u eventueel een diëtist inschakelen. 
Operaties kunnen soms de bewegingen van de spieren verbeteren. Sommige patiënten kunnen hun arm aanzienlijk beter optillen als hun schouderblad wordt vastgezet aan de borstkas. Dergelijke operaties zijn echter niet voor iedereen geschikt. De voor- en nadelen moeten goed worden overwogen. 
Het is verstandig om onder regelmatige controle van uw arts te blijven om het verloop van de ziekte goed bij te houden.

Patiënten- en belangenorganisaties facioscapulohumerale spierdystrofie
Voor verdere informatie over facioscapulohumerale spierdystrofie (FSHD) kunt u contact opnemen met de Vereniging Spierziekten Nederland. Deze vereniging geeft informatie en behartigt de belangen van mensen met een spierziekte, onder wie mensen met FSHD. Ook voor lotgenotencontact kunt u hier terecht.
Vereniging Spierziekten Nederland, Spierziekteninfolijn: 0900-548 04 80


