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Facioscapulohumeral muskeldystrofi
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MR-bildet viser et snitt av gvre thorax hos en pasient i 20-arene med pavist
facioscapulohumeral muskeldystrofi (ofte forkortet FSHD) type 1. Bildet viser
uttalt atrofi av musculus (m.) trapezius bilateralt, uttalt atrofi av m. pectoralis
major og minor pa hayre side og lett atrofi av m. pectoralis major og minor pa
venstre side. Videre ser man uttalt atrofi av m. serratus anterior bilateralt, m.
deltoideus pa hayre side og m. rhomboidei pé venstre side. Det ble ogsé pavist
gdem og kontrastoppladning i venstre m. serratus anterior og nedad i venstre
m. pectoralis major.

FSHD er en form for arvelig muskeldystrofi som typisk debuterer med
asymmetrisk, progredierende svakhet og atrofi av muskler i ansikt, overarm og
rundt skulderledd. Ved klinisk undersgkelsene har pasienter gjerne ptose,
nedsatt ansiktsmimikk, vanskeligheter med 4 plystre samt problemer med a
lofte armene over skulderniva eller vingeskapula. FSHD kan imidlertid ogsa
debutere med svakhet i ben, hofteledd og truncus. Det er stor variasjon i
debutalder, sykdomspresentasjon og progresjon, og tilstanden kan lett bli
oversett dersom legen ikke er oppmerksom pa symptomene (1, 2).

Vi skiller mellom FSHD type 1 og 2. Type 1 er en dominant arvelig form som
forekommer hos 95 % av pasientene. Type 2 forekommer hos 5 % og har
digenetisk arvegang (skyldes forandring i to forskjellige gener) (1, 2).

Grundig sykehistorie og klinisk undersgkelse danner basis for diagnosen og kan
bekreftetes med genetisk testing. Blodpregveanalyser og andre tester har liten
diagnostisk verdi. Serum kreatinkinase er enten normal eller svakt forhayet i
hviletilstand (1, 2).

MR brukes i gkende grad for identifikasjon av affiserte muskler hos pasienter
med muskeldystrofi. En MR-studie har vist et spesifikt menster av
muskelaffeksjon hos ca. 80 % av FSHD pasienter. MR kan ogsa bidra til 4 skille
FSHD fra andre muskeldystrofier (3).

Det er ingen medikamentell behandling som kan bremse utviklingen av FSHD.
Hovedfokuset i behandlingen er fysioterapi og smertekontroll (1).

Pasienten har samtykket til at artikkelen publiseres.
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Artikkelen er fagfellevurdert.

Takk til nevrolog Gunnar Hansen.
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