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Var tretusende pojke som fods i varlden far Duchenne muskeldystrofi (som
ren arftlig sjukdom). De blir tidigt rullstolsbundna, och f4 upplever sin 20-
arsdag. Trots det myckna tysta lidandet dr sjukdomen i det narmaste helt
okidnd f6r allmanheten fastan den ar sa vanlig. Detta gor i sin tur att mycket
sma resurser stills till forfogande for forskning. Ingen statlig resurs ar desti-
nerad till muskeldystrofiforskning. Men det betyder inte attingen forskning
pagar; den sker med utomordentligt knappa resurser och lite vid sidan om.

Linkoping

Man vet i dag att den primira skadan 1 muskeln sitter i muskelcellens hélje
— dess membran. Man kdnner dock inte till arten avdenna membranskada.
Forskningen vid Regionsjukhuset i Linkoping har visat att ett membran
- attande enzym (Fosfolipas A2) ar 70-faldigt forhojt i muskeln fran pati-
enter med Duchenne muskeldystrofi. Man vet inte om denna férhojda en-
zymaktivitet ar direkt orsakad av den sjuka genen (anlaget) eller om man
endast registrerat ett foljdfenomen till den ursprungliga membranskadan.
Det dr emellertid helt sdkert att ett klarlaggande av forhallandet som ror
Fosfolipas A2 i den sjuka muskeln skulle kunna ge information, som dels
kan bidraga till att forklara sjukdomens orsak och dels kunna ge vigledning
for terapi.

Den muskeldraenheten vid Regionsjukhuseti Linkoping ar riskklinik for
neuro-muskelédra sjukdomar. En sddan ar Duchenne muskeldystrofi. Dar
har man kontakt med de patienter som har denna form av muskeldystrofi.
Man har ocksa under flera 4r bearbetat problemstéliningar som har med
reglering av Fosfolipas A2 att gora. For att komma vidare maste undersok-
ningar utforas pa levande muskelceller frAn patienter. Sddan forskning &ar
sd arbets- och resurskravande att den kréver ett ekonomiskt stod utéver vad
som kan erhdllas frAn universitet och sjukhuset. I Linkoping behovs en
laboratorieassistent till forskningscentralen vid universitetet.

Uppsala

En rad tekniska framsteg i framf6r allt hybrid-DNA-tekniken har revolu-
tionerat den biologiska forskningen. Denna teknik gér det mojligt att isole-
ra och mangfaldiga enskilda arvsanlag frAn manniskans arvsmassa.



Vid éarftliga muskelsjukdomar kan DNA-forskningen forvédntas ge moj-
lighet att pAvisa anlagsbérare. Den genetiska forskningen om arftliga mus-
kelsjukdomar, som bedrivs i Uppsala, syftar till att pvisa skillnader mellan
de friska och de sjukdomsframkallande arvsanlagen (generna). P4 s4 sitt
kan man klarlagga sjukdomens orsak och diarmed ge forutsittningar for
effektiv behandling.

Uppsala ar en naturlig plats for sddan forskning, eftersom omfattande
genteknologisk verksamhet bedrivs vid Uppsala universitet och DNA-ba-
serad diagnostik av arftliga sjukdomar i landet utféres hir. Tillavdelningen
for klinisk genetik vid Akademiska sjukhuset i Uppsala behdvs ocksé en
laboratorieassistent.

Det dr av utomordentlig vikt att forskningsarbetet blir framgangsrikt.
Under tiden som gatan ar olost dor i Sverige i genomsnitt | —2 barn i mana-
den.

Aven i andra linder pAgar givetvis forskning for att 16sa gAtan muskel-
dystrofi. I Sverige har t. ex. nyligen uppméarksammats forskarron som gjorts
i Boston i USA. Forskarna dar haridentifierat ett tidigare okédnt dggvitedm-
ne som patienter med denna svara sjukdom saknari sina muskler. De kallar
amnet dystrofin.

Varje nytt fall av muskeldystrofi som kan elimineras medfor ett minskat
mainskligt lidande. Jag anser att socialstyrelsen snarast bor f4 i uppdrag att
gora en ingdende kartlaggning av sjukdomen muskeldystrofi, samt att ana-
lysera de resursbehov som finns sdvél inom forskning som pa andra omra-
den, t. ex. vard, rehabilitering och stdd till anhoriga.

Hemstallan

Med anledning av det anforda hemstalls
attriksdagen som sin mening ger regeringen till kinna vad i motio-
nen anforts om ingdende kartlaggning av sjukdomen muskeldystrofi
samt analys av de resursbehov som finns betrdffande forskning,
vard, rehabilitering och stdd till anhoriga.
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