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MERRF
Myoclonic epilepsy with ragged-red fibers

Andra namn: Fukuhara Disease MERRF syndrome.

Borja med att ldsa dokumentet "Mitokondriesjukdomar dversikt och allmanna rad”.

Detta dokument ar diagnosspecifik information for att anvidnda i handlaggningen av anestesi/graviditet/férlossning av
patienter som har MERRF. Informationen &r baserad pa genetisk patofysiologisk kunskap samt klinisk erfarenhet nér sadan
finns dokumenterad. Nagra kontrollerade studier finns inte. Alla situationer kan inte forutses. Det gar inte att garantera ett
komplikationsfritt utfall. De slutliga beddmningarna och besluten maste fattas av ansvarig lakare ofta i samrad med andra
specialiteter och patienten och med hansyn tagen till den kliniska situationen.

Rad att anvénda i mycket akuta sammanhang, nér det ar fara i dréjsmal, finns pa .
sidan 2 = Akutsida i dokumentet MITOKONDRIESJUKDOMAR OVERSIKT OCH ALLMANNA RAD

Hoppas dessa rad kan vara till hjalp

Gunilla Islander (Anestesi o Intensivvard) Overlakare emerita, docent, Skanes Universitetssjukhuset, Lund
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Symptom
Progressiv multisystem sjukdom med stor symptombredd .
e Myoklonus ofta forsta symtom, epilepsi, spasticitet, ataxi, demens.
Myopati,
Kardiomyopati, 6verledningsrubbningar (WPW syndrom).
Laktacidos,

Ragged red fibers (RRF) fynd 1 muskelbiopsi
Referens Hameed, Medlineplus, Velez-Bartolomei

Prevalens Arftlighet Patofysiologi
Prevalens Uppskattas till 1/ 100 000.
Arftlighet Flera olika gener. Mitokondriell neddrvning.
Patofysiologi ~ Vanligast dr en mutation som leder till dysfunktionellt transport-RNA vilket
1 sin tur oftast leder till nedsatt funktion 1 komplex V 1 elektron

transportkedjan.
Referens Hameed, Medlineplus, Socialstyrelsen

Behandling/Likemedel

Bot saknas. Symtomatisk och stottande behandling. ”Mitokondrie cocktail” av kosttillskott.
De flesta fir antiepileptika. Diskutera epilepsimedicinering med ansvarig neurolog i forvig
Myoklonus kan vara debutsymtom. Vid myoklonier bor anitepileptika diskuteras med
neurolog. Valproat kan ge leversvikt med hog mortalitet och karbamazepin oxycarbazepin och
fenytoin kan forsdmra de myokloniska anfallen

Referens Hameed

Anestesi

Vg anviind dokumentet ”Mitokondriesjukdomar éversikt och allmiinna rad” LANK
MERFF: Tilldgg och kommentarer till de allménna rdden finns hér

Tva fall rapporterade. Biagge komplikationsfritt sovda med propofolinduktion och underhall med
sevoran och N>O, i ena fallet kompletterat med epiduralbedévning,
Referens Valent, Vilela
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Graviditet Forlossning
Vg anvind dokumentet ”Mitokondriesjukdomar oversikt och allméinna rad” LANK
MEREFF: Tillagg och kommentarer till de allmédnna raden finns har

Fallbeskrivningar saknas. En forfattare rekommenderar att man kontrollerar for

andningsproblem och diabetes mellitus.
Referens Velez-Bartolomei
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