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Arvelige muskelsykdommer er en heterogen gruppe sykdommer som kan manifestere seg
ved fpdsel, eller symptomene oppstar i barnear eller voksen alder. Personer med arvelig
muskelsykdom har tidligere blitt rddet til a unnga hard fysisk aktivitet grunnet frykt for at
trening ville skade den allerede svekkede muskulaturen. Nyere undersgkelser viser at fysisk
aktivitet og trening kan ha gunstig effekt, men ma tilpasses individuelt ut fra diagnose og
funksjonsniva.

Denne artikkelen omhandler arvelige myopatier og muskeldystrofier hos voksne (tab 1) og
bygger pa et skjgnnsmessig utvalg av oversiktsartikler og originalartikler samt forfatternes
kliniske erfaring med pasientgruppen. Felles for disse muskelsykdommene er atde i
hovedsak rammer skjelettmuskulatur, selvom ogsa andre organer, seerlig hjertet, kan veere
affisert (1). Arvemensteret kan veere dominant, recessivt eller kipnnsbundet (1). De fleste
tilstandene er progredierende. Noen diagnoser progredierer raskt, andre holder seg relativt
stabile over tid (2). Sykdomsforlgpet avhenger av den konkrete muskelsykdommen, men
selv blant dem med samme genetiske mutasjon er det store individuelle forskjeller. Det har
skjedd mye innen diagnostikk av muskelsykdommer, og store sekkediagnoser som limb-
girdle muskeldystrofi har nd mange genetisk definerte undergrupper (1). En konkret
genetisk diagnose kan gi kunnskap om spesifikke problemstillinger som er relevant for den
aktuelle sykdomsvarianten. Dette er viktig for a kunne gi riktig veiledning og rad om
trening og fysisk aktivitet.

Tabell 1

Eksempler pa arvelige muskelsykdommer. AD = autosomalt dominant, AR = autosomalt

recessiv
Type sykdom Sykdom Arvegang
Muskeldystrofier Duchennes/Beckers X-bundet
Emery-Dreifuss’ X-bundet
AD/AR
Facioscapulohumoral AD
Limb-girdle AD/AR
Membranforstyrrelser og Dystrophia myotonicalogll ~ AD
myotonitilstander Myotonia congenita AD/AR
Periodisk paralyse AD
Kongenitte Central core AD
muskeldystrofier/myopatier Nemalin AD/AR
Ullrichs/Bethlems AD/AR
Distale myopatier Welanders AD
Distal titinopati AD/AR
Metabolske myopatier McArdles AR
Mitokondriemyopatier Mitokondriell arv/X-
bundet/AD/AR

Vi vet fra normalbefolkningen at mangel pa trening og en stillesittende livsstil kan fore til
helseplager og sykdom (3). Fysisk aktivitet kan til en viss grad forebygge kronisk sykdom og
ha positiv effekt pa blant annet depresjon og smerter (4). Det er utviklet anbefalinger for
fysisk aktivitet for den generelle befolkningen og for personer med sviktende helse (5). Men
dette er generelle rad som ikke ngdvendigvis er tilpasset personer med muskelsykdom (4).
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Vi vet at mangel pa fysisk aktivitet vil kunne medfere ytterligere tap av muskelmasse,
redusert gangdistanse og gkt risiko for overvekt, fatigue og smerter hos personer med
muskelsykdom (4). @kning av aktivitetsnivaet ma tilpasses individuelt ut fra interesser,
onsker og funksjonsniva og bidra til en opplevelse av mestring. Fysisk aktivitet trenger ikke
veere synonymt med organisert trening, men kan inkludere daglige aktiviteter hvor
kondisjon, styrke og bevegelighet blir utfordret og er tilpasset med hensyn til frekvens,
varighet og intensitet (5).

Komplikasjoner med betydning for trening

SVAKHET, STIVHET OG KONTRAKTURER

Muskelsvakhet er det som primeert forbindes med muskelsykdom med ulik distribusjon i
hver undergruppe (1, 2). Man skiller ofte mellom proksimal og distal muskelsvakhet. I
tillegg kan svekkelse av rygg- og magemuskulatur vaere betydelig ved enkelte diagnoser (6).
Muskelstivhet (myotoni) er typisk, seerlig ved dystrophia myotonica, men ogsa ved andre
muskelsykdommer (2). Kontrakturer er vanlig (7) og oppstar grunnet ubalanse i
muskelbruk rundt ledd og redusert evne til bruk av muskelkraft. Det kan ogsd veere en
konsekvens av den dystrofiske prosessen som ved Emery-Dreifuss’ muskeldystrofi og
Ullrichs kongenitale muskeldystrofi (1). Kontrakturer kan fgre til sekundeere plager og
vansker med a bruke ellers fungerende muskulatur.

SMERTER OG FATIGUE

Smerter hos pasienter med arvelige muskelsykdommer er lite studert (7), men beskrives
ofte av pasientene selv. Smerter kan skyldes sekundare forandringer som stivhet eller
uhensiktsmessig bruk av kroppen, men kan ogsa veere et kjennetegn ved diagnosen som ved
facioscapulohumoral muskeldystrofi (8). Fatigue er en annen vanlig utfordring ved
muskelsykdom (7, 9). Her kan trening i riktig mengde og form ha en positiv effekt (8, 10, 11).

FORHOYEDE KREATINKINASEVERDIER

Enkelte muskeldystrofier og metabolske myopatier har gkt risiko for rabdomyolyse (2).
Rabdoymyolyse kjennetegnes ved akutt forhgyelse av muskelenzymet kreatinkinase (CK)
grunnet omfattende skade av muskelceller (12). Avleiring av myoglobin i nyrene ved slik
akutt skade behandles eventuelt med forsert alkalisk diurese (12). Hos friske er det foreslatt
at et CK-niva > 5 ooo IE/l er indikasjon for behandling ved rabdomyolyse (12). Forhgyede CK-
verdier er vanlig ved muskelsykdom, dog kan den veere normal ved langsomt
progredierende myopati og enkelte muskeldystrofier (2). Det er viktig a kjenne til at enkelte
pasienter med muskeldystrofier kan ga med betydelig hgyere CK-verdi uten symptomer pa
rabdomyolyse. Ved fornuftig trening hos muskelpasienter vil normalt ikke CK stige
faretruende. Likevel er det nyttig a kjenne til hvilken variant av arvelig muskelsykdom
pasienten har, for & vurdere risikoen for a utlpse rabdomyolyse.

AFFEKSJON AV HJERTEMUSKULATUR

Ved enkelte muskelsykdommer er affeksjon av hjertemuskulaturen vanlig (13). Dette er
blant annet tilfellet ved en lang rekke av muskeldystrofiene (Duchennes-, Beckers- og
Emery-Dreifuss’ muskeldystrofier, dystrophia myotonica 1 og 2, limb-girdle muskeldystrofi
1B, 2C-F, 2G og 2I) (13) og ved enkelte kongenitale myopatier (14). Hjerteaffeksjonen kan gi
seg utslag i kardiomyopati eller hjertearytmier (14). For noen muskelsykdommer som limb-
girdle muskeldystrofi 1B (laminopati) kan hjerteaffeksjon vare det fprste og noen ganger
eneste tegnet pa muskelsykdom (13). Den vanligste varianten av limb-girdle muskeldystrofi
i Norge, type 2I, kan gi dilatert kardiomyopati og ledningsforstyrrelser (13). Ved affeksjon
eller mistanke om affeksjon av hjertemuskulaturen er det derfor viktig med oppfelging hos
kardiolog, uavhengig av om pasienten har symptomer (13, 14). Ved muskelsykdommer som
er kjent d affisere hjertemuskulatur, er det som regel ikke farlig d trene, men rad om fysisk
aktivitet ma gis i samrad med kardiolog og fortrinnsvis i etterkant av hjerteunderspkelse

Fysisk trening hos voksne med arvelig muskelsykdom | Tidsskrift for Den norske legeforening



(13)-

AFFEKSJON AV RESPIRASJONSMUSKULATUR

Noen muskelsykdommer pavirker respirasjonen, hvor affeksjonen i hovedsak skyldes
svekkelse av respirasjonsmuskulaturen (15). Dette er tilfellet ved noen metabolske
myopatier og mitokondriemyopatier, ved medfpdte myopatier og en rekke
muskeldystrofier (Duchennes-, Beckers-, Emery-Dreifuss’ og facioscapulohumoral
muskeldystrofi, dystrophia myotonica 1 og limb-girdle muskeldystrofi 2A og 2I) (2).
Utholdenhetstrening, styrketrening og respirasjonsmuskeltrening kan vere nyttig, og
studier har vist bedring i blant annet daglige aktiviteter, livskvalitet og oksygenopptak
(VO,-maks) (15). Det er vist en sannsynlig effekt av kondisjons- og styrketrening ved
muskelsykdom og at kardiovaskulzare endringer som fglge av trening kan sammenlignes
med effekten hos friske (15). Respirasjonstrening ved nevromuskulere sykdommer er noe
omstridt og krever spesifikk kunnskap om lungefysioterapi og den enkelte muskelsykdom
(15). Ved alvorlig restriktiv lungefunksjon er det ikke sikkert respirasjonstrening er
fordelaktig, og det er viktig & ha god kjennskap til ulike pustehjelpemidler (15).

Anbefalt fysioterapi og trening

FYSIOTERAPI

Personer med en arvelig muskelsykdom begr henvises til fysioterapi for oppfelging.
Muskelsykdommer kan gi uhensiktsmessig kompenserende bruk av kroppen som en folge
av muskelsvakhet, stivhet og smerter. Fysioterapeuter har spesialisert kompetanse i &
vurdere muskel-skjelett-apparatet og kan kartlegge den enkeltes ressurser og utfordringer
(7)- De kan gjore individuell kartlegging av bevegelsesstrategier- og mgnstre og sette inn
tiltak som kan hjelpe den enkelte til 4 bruke kroppen mer effektivt i hverdagen og under
trening. Kartlegging er ogsa sentralt for a komme med anbefalinger om relevante gvelser,
hjelpemidler, aktivitetstilpasning og totalbelastning i hverdagen.

Balansevansker er vanlig hos personer med muskelsykdom (7). Balansetrening kan gi bedre
kroppsbevissthet og balansetiltro og redusere risiko for fall (7). Ganghjelpemidler eller
andre aktivitetshjelpemidler ma vurderes fortlppende (8). Dette innebarer ofte at gnske
om bevart aktivitetsnivd og selvstendig mobilitet ma veies opp mot risiko for fall og skader.
Forebyggende innsats med trening for a opprettholde bevegelsesutslag og muskellengde,
og eventuelt bruk av ortoser, er viktig. Det er ofte behov for vurdering av hjelpemidler samt
av sitte- og liggestilling. Immobilisering etter alvorlige bruddskader forer ofte til akselerert
funksjonstap hos muskelsyke.

TRENING

Personer med muskelsykdom har tidligere blitt radet til a unnga trening fordi man mente
det var skadelig for den svekkede muskulaturen (3), og man var usikre pa om treningen
kunne ha effekt. I den senere tid har studier vist at tilpasset fysisk aktivitet kan ha positiv
effekt pd personer med muskelsykdom, f.eks. ved kondisjonstrening pa sykkel eller moderat
styrketrening (3, 4,10). Det er ikke funnet tegn til treningsutlgst muskelskade hos disse
pasientene vurdert ved CK-malinger og studier av muskelbiopsi (8, 11). Derfor er ikke lenger
anbefalingene at man skal unnga trening, men at dette ma tilpasses ut fra diagnose og
funksjonsniva (3, 4,7, 10).

STYRKETRENING

Studiene som er gjort pa styrketrening er smd, gjerne med blandede intervensjonsgrupper
og ofte uten kontrollgrupper (10, 16). Resultatene av studiene ma derfor tolkes med
forsiktighet. Malet med treningen er 4 opprettholde eksisterende styrke eller redusere
progrediering av muskelsvakheten, ikke ngdvendigyvis a styrke den affiserte muskulaturen
(7)- En eventuell gkning av muskelstyrken skjer sannsynligvis ved en effekt pa
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muskulaturen som er relativt lite affisert av muskelsykdommen, men som kan vere
dekondisjonert som fglge av inaktivitet (10). Lavintensitetsstyrketrening (10-15
repetisjoner) kan vere fordelaktig for personer som har nok muskelstyrke til & bevege mot
tyngdekraften (4). Det er ikke dokumentert positive tilleggseffekter av tung styrketrening
sammenlignet med moderat trening. Slik trening ber derfor unngas, da det kan fgre til
overbelastning (4). Av samme grunn anbefales heller ikke tung eksentrisk styrketrening (9).
Det regnes som en hyppig utlpsende arsak til alvorlige muskelskader ogsa hos muskelfriske
(12). Studier pa limb-girdle muskeldystrofi, facioscapulohumoral muskeldystrofi,
dystrophia myotonica 1 og mitokondriemyopatier har vist at moderat styrketrening er trygt
og kan ha effekt pd muskelstyrke og-utholdenhet, men resultatene varierer (3, 4, 9). Selv om
studiene peker i positiv retning mot moderat styrketrening, er det forelppig ikke grunnlag
for a komme med generelle anbefalinger for muskelsykdommer (10, 16). Det er store
individuelle forskjeller med tanke pa hvor hard trening som tolereres, bade ved forskjellige
muskelsykdommer og blant de med samme genetiske sykdomsvariant.

UTHOLDENHETSTRENING

Moderat utholdenhetstrening der muskulaturen far tilstrekkelig tilfgrsel av oksygen, men
man kan bli lett andpusten, kan bedre den kardiovaskulere funksjonen til personer med
muskelsykdom (4). Det er gjort smd utholdenhetsstudier pa limb-girdle muskeldystrofi (g),
dystrophia myotonica 1, metabolsk myopati (McArdles sykdom) og mitokondriemyopatier
hvor dette ikke har gjort noen skade og det har hatt en moderat positiv effekt (3, 4). Det er
ogsa gjort studier pa ergometersykling ved facioscapulohumoral muskeldystrofi som har
vist at dette er trygt og at det kan gi en bedring i utholdenhet (8, 11). Avlastet gangtrening og
bassengtrening er andre eksempler pa trening som enkelte kan ha glede av og som
potensielt kan bedre utholdenheten (3).

Oppsummering

Vi anbefaler a unnga inaktivitet som fgrer til gkt dekondisjonering og ytterligere reduksjon
av muskelstyrke utover den primare muskelsykdommen. Dette kan igjen gi okt fatigue,
smerter og reduksjon av bevegelighet og funksjon. Tilpasset trening og fysisk aktivitet er
som hovedregel trygt, men ma tilpasses den enkeltes diagnose, funksjonsniva og livsstil.

Tilpasset fysisk aktivitet som tar hensyn til sykdomsspesifikk problematikk anbefales, da
det kan lette daglige aktiviteter og bedre den fysiske formen. For a fa rad om type aktivitet
kan det vere nyttig a fa oppfelging hos fysioterapeut med nevrologisk kompetanse og
innsikt i tilpasset trening og dosering.
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