En familieguide

FORORD

Denne familieguide er en opsummering af det internationale konsensusprogram for Kongenit muskeldytrofi,
som er blevet til med hjzaelp fra Cure CMD (curecmd.org), TREAT-NMD (treat-nmd.eu), AFM — Association
Francgaise contre les Myopathies (AFM-france.org) og Telethon Italy (telethon.it). Hoveddokumentet er
publiceret i Journal of Child Neurology (Ching H Wang, et al. Consensus Statement on Standard of Care for
Congenital Muscular Dystrophies, J Child Neurology 2010;25(12):1559-1581. Udgivet online 15. nov. 2010.
Artiklen findes ogsa pa andre sprog, som kan downloades gratis fra
http://www.curecmd.org/wp-content/uploads/cmdcare/cmd-guide.pdf

Familieguiden er skrevet pa baggrund af anbefalinger fra 82 internationale eksperter fordelt pa syv medicinske
specialer: patologi, neurologi, lunge- og intensivomradet, mave-tarm-/ernzerings-/tale- og mundplejeomradet,
ortopaedi/fysio- og ergoterapi, hjerteomradet og rehabilitering. For at opna konsensus har gruppen arbejdet
med fglgende strategier:

e omfattende gennemgang af litteraturen

e eninternetbaseret spgrgeskemaundersggelse for eksperter om, hvordan de behandler CMD i deres
praksis

e eninternetbaseret spgrgeskemaundersggelse blandt familier om, hvad de finder vigtigt, og hvilke mangler
der er i behandlingen af CMD

e ento-dages workshop om retningslinjer for behandling af CMD, afholdt i Bruxelles i november 2009

Definitioner og ord, som er understreget i teksten, er forklaret i ordlisten (Bilag C)

FORBEHOLD

Information og vejledning, der er trykt eller gjort tilgaengelig i dette haefte, kan ikke erstatte kontakt til og
radgivning fra en laege. Haeftets rad og vejledninger bgr kun anvendes i samrad med laegen. | gvrigt bgr man
altid konsultere en laege i forbindelse med helbredsrelaterede spgrgsmal, iszer hvis det drejer sig om
symptomer, der ngdvendigger saerlig diagnosticering eller behandling. Alle initiativer taget pa baggrund af
oplysningerne i dette haefte sker pa laeserens eget ansvar.
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Sadan bruger du guiden

Guiden giver dig fgrst og fremmest et overblik over de vigtigste former for behandling. Den er endvidere delt op
pa de forskellige kropsfunktioner, der kan blive bergrt af CMD, fx hjerte og lunger samt andre problemer, der
ofte ses ved denne diagnose. Visse typer CMD giver problemer, der ikke ngdvendigvis ses ved andre typer CMD,
og disse forskelle er beskrevet i guiden.

Behandlingen af CMD varetages af en raekke forskellige specialeomrader: neuromuskulaer, lunge/respiration,
mave-tarm/ernaering/mund, kardiologi (hjerte), ortopaedi/fysio- og ergoterapi samt psykologi og palliativ
behandling.

Selv om disse specialer kan forekomme vidt forskellige, er det vigtigt at behandlingen varetages af et
multidisciplinaert team, og at familien inddrages i diskussioner og beslutninger.

Da en multidisciplinaer indsats er idealet, anbefales det at blive henvist til et nationalt center for
neuromuskulzere sygdomme, som kan koordinere behandlingen.

Maske har du lyst til at lese hele guiden igennem med det samme og danne dig et overblik over, hvad CMD-
diagnosen indebaerer. Du kan ogsa vaelge at bruge guiden som opslagsbog, nar du gnsker svar pa forskellige
spgrgsmal.

Vi er klar over, at det kan vaere personen med CMD selv, der leeser guiden, men for at ggre den lettere at laese
har vi valgt at omtale den bergrte person som “dit barn”.

Det er vigtigt at huske, at personer med CMD ikke ngdvendigvis har alle de symptomer eller behandlingsbehov,
der er beskrevet i guiden. Selv om der kan veere ligheder, er hver enkelt persons forlgb med CMD forskelligt med
forskellige behov pa forskellige tidspunkter. Det betyder, at behandlingen bgr tilpasses den enkelte, og at det
kan vaere sveert at mgde en person, som har pracis de samme symptomer.

Definitioner pa ord, der er understreget i teksten findes i ordlisten (Bilag C)




INDLEDNING

Hvad er Kongenit muskeldystrofi?

Dit barn har maske lige faet stillet diagnosen Kongenit muskeldystrofi (CMD), og du fgler dig maske overvaeldet
af den maengde information, du bliver praesenteret for. Det er vigtigt, at familier og personer, der far CMD,
bliver orienteret om behandlingsmulighederne, sa de kan forudse problemer og deltage i deres egen eller deres
barns rehabilitering.

Formalet med guiden er, at forklare og informere om de symptomer, der kan opsta i forbindelse med CMD, og
hvilke former for rehabilitering, der kan blive ngdvendige nu og pa laengere sigt. Denne viden vil ggre det lettere
at imgdese de behov, der er relateret til CMD.

De kongenitte muskeldystrofier er en gruppe sjeldne, oftest arvelige sygdomme, hvis symptomer begynder
inden for de to fgrste levear. Tidlige symptomer kan vaere slaphed (hypotoni), muskelstramninger
(kontrakturer), vejrtraekningsproblemer og problemer med at spise. CMD hgrer til muskeldystrofierne, hvilket
betyder, at det gen, der fgrer til CMD, ogsa kan fgre til en form for limb girdle muskeldystrofi eller senere
debuterende typer af muskeldystrofi. Personer med samme undertype af CMD, kan opleve sygdommen
forskelligt. De kan veaere staerkere eller svagere eller fa symptomer tidligere eller senere end andre. Inden for
denne gruppe af CMD-diagnoser findes der undertyper, hvis genmutation endnu ikke er fundet. Verden over
forskes der i at finde alle de genmutationer, der forarsager CMD, og der ggres nye opdagelser hvert ar.

Nogle af de kendte genmutationer far musklerne til at nedbrydes hurtigere, end de kan na at reparere sig selv
eller vokse, og det medfgrer muskelsvaghed. Et barn med CMD kan ogsa have forskellige typer neurologiske
eller fysiske problemer forarsaget af CMD. Nogle bgrn kan ga selvstaendigt eller med stgtte, andre bgrn leerer at
ga, men bliver efterfglgende svagere og mister gangfunktionen. Andre igen kommer aldrig til at ga. Bgrn, som
gar eller fgrst far symptomer sent i barndommen eller i voksenalderen kan have diagnosen limb girdle
muskeldystrofi (LGMD). Alle undertyper af CMD findes i et spektrum, hvor CMD (tidlig debut, svaerere
symptomer) findes i den ene ende og LGMD (senere debut, mildere symptomer) i den anden ende.

Kasse 1 viser alle de kendte undertyper af CMD. En fuld beskrivelse findes i bilag A.




Kasse 1

Undertyper af CMD-LGMD
(forkortelser med fed skrift og understregning er anvendt gennem hele guiden)

Collagen 6 relateret myopati (ogsa kaldet COL6-RM)
e Ullrich kongenit muskeldystrofi (UCMD)
e Overlappende feenotype
e Bethlem myopati (senere debut)

Laminin a2 relateret dystrofi (ogsa kaldet LAMA2-RD, omfatter LAMA2-CMD, MDC1A, Merosin negativ CMD)
Status for gangfunktion i forhold til Laminin a2-farvning af muskel- eller hudbiopsi
e komplet mangel —typisk ingen gangfunktion * (tidlig debut)
e delvis mangel — typisk opnas gangfunktion * (senere debut)
* bemaerk, at der er undtagelser — LAMA2-CMD henviser til tidlig debut og ingen gangfunktion LAMA2-RD omfatter bgrn
og voksne med sen debut og opnaelse af gangfunktion.

Alpha-dystroglycan-relateret dystrofi (ogsa kendt som aDG-RD, dystroglycanopati, adystroglycanopati)
e Walker-Warburg-syndrom
e Muskel-gje-hjerne/Fukuyama-lignende
CMD, der involverer lillehjernen (abnormaliteter i lillehjernen omfatter fx cyster), cerebellar hypoplasi og dysplasi
CMD med mental pavirkning (normal hjernestruktur ved scanning, evt. mindre andringer i den hvide substans)
CMD uden mental pavirkning; normal kognitiv udvikling
o Limb-girdle muskeldystrofi (LGMD) med mental pavirkning (senere debut af muskelsvaghed) og normal struktur af
hjernen ved scanning
e LGMD uden mental pavirkning (senere debut af muskelsvaghed)

SEPN1-relateret myopati (ogsa kendt som SEPN1-RM, rigid spine-muskeldystrofi, RSMD1)

Kan ogsa diagnosticeres som Multi-minicore disease, desmin-relateret myopati med Mallory legemsinklusion og Kongenit
fiber-type disproportion (alle er diagnoser, stillet pa baggrund af muskelbiopsi, som ikke direkte er forenelige med en
bestemt genetisk diagnose)

RYR1-relateret myopati (ogsa kendt som RYR1-RM, herunder RYR1-CMD)
e Overlapper med RYR1-relateret myopati (RYR1-RM), Central Core og Centronuclear myopati
Anses for CMD, hvis muskelbiopsien viser dystrofi uden typiske central cores

LMNA relateret dystrofi (ogsa kendt som LMNA-RD, omfatter L-CMD, LMNA-CMD)

e Dropped head syndrome, dropfod, ingen gangfunktion

e Opnaet gangfunktion, kan ogsa betegnes som en tidlig Emery-Dreifuss muskeldystrofi.
Dette viser, at L-CMD hgrer under de LMNA-relaterede dystrofier, som omfatter Dropped head syndrome L-CMD,
Ambulatory L-CMD og Emery-Dreifuss.

Uklassificeret CMD (ikke genetisk bekrzeftet)

Nogle far stillet diagnosen CMD klinisk, uden at den er genetisk bekraeftet. Men selv om de kliniske fund og/eller
muskelbiopsi er forenelige med CMD, kan den genetiske prgve godt vaere negativ, da alle generne for CMD endnu ikke er
fundet. Vi anbefaler derfor, at de genetiske undersggelser planlaegges under vejledning af en CMD-ekspert.




Velkoordineret, multidisciplinzaer behandling, gode relationer mellem behandler og patient og individuelle
behandlingsplaner er vigtige faktorer gennem hele sygdommens vekslende forlgb.

Dette kapitel er inddelt i tre vigtige emner omhandlende behandling ved diagnose, ambulante besgg og akut
hospitalsindlaeggelse (ved sygdom eller tilskadekomst).

Nar jeres barn far diagnosen CMD, skal der laves en plan for behandlingen og gives kontinuerlig stgtte og
information til jer som familie. Ideelt set koordineres denne behandling af en neurolog eller en specialist i
neuromuskulzere sygdomme med specialviden om CMD, der samarbejder med familien. Denne specialist skal
hjeelpe familien med at forudse mulige behandlingsproblemer, f@r de opstar, sa barnet kan bevare sin funktion
sa leenge som muligt. For at dette kan lykkes, skal bade medicinske og psykosociale aspekter inddrages. Bade
multisystemisk og multidisciplinaer kontrol er ngdvendig for en effektiv behandlingsplan.

Sa snart en klinisk CMD-diagnose foreligger, bgr der arrangeres et mgde med en specialist, selv om den
specifikke genetiske CMD-type endnu ikke er kendt. Ved dette mgde skal specialisten forklare om CMD-
diagnosen, sa bade du og din familie kan forsta det, selv om | ikke har en medicinsk baggrund. Det kan vaere en
god ide at skrive jeres spgrgsmal ned og tage noter pa mgdet, fordi det ofte er vanskeligt at huske alt, hvad der
bliver talt om pa det indledende mgde. Hvis det kan veere en stgtte for jer, er familie og venner velkomne til at
deltage i mgdet. Fra dette tidspunkt er det ngdvendigt at aftale regelmaessige besgg. Kasse 2 viser en oversigt
over emner, der bgr drgftes pa et indledende mgde.

Fglgende fem hovedemner bgr drgftes pa det indledende mgde:

Diagnose. Specialisten skal forklare, hvad man ved om arsagen til syggdommen, og hvordan den kan pavirke
andre funktioner, som fx motorisk funktion, andedraets- og hjertefunktion og kognitiv funktion (mentale evner).
Prognose. Sygdommens sveerhedsgrad og forventet livslaengde varierer meget ved CMD. For de fleste former
for CMD er prognosen forbedret pa grund af fremskridt i den medicinske teknologi.

Arvelighed og familieplanlaegning. Selv om det ikke er det vigtigste punkt at tale om pa diagnosetidspunktet,
skal specialisten oplyse om risikoen for at fa et nyt barn med samme sygdom. Hvis den praecise genetiske
diagnose er kendt, kan denne risiko som regel beregnes, og hvis den ikke er kendt, kan risikoen nogenlunde
anslas.

Behandlingsplan. Det er ngdvendigt med en multidisciplinzer indsats, som oftest omfatter en bgrneneurolog,
respirationslaege, hjerteleege, gjenlaege, fysioterapeut, ortopaed m.fl. (se Bilag B). Ideelt set bgr man inddrage en
specialist i palliativ behandling pa et tidligt tidspunkt for at forbedre livskvaliteten. Generelt vil
behandlingsplanen vare ens, hvad enten man har en specifik genetisk diagnose eller ej.

Stotte fra det offentlige. Der findes en stor maengde oplysningsmateriale og information om patientforeninger
og stpttegrupper (bade pa internettet og fysiske grupper). Mange familier er glade for at have forbindelse til
andre familier, som har samme sygdom. Muskelsvindfonden er patientforening for personer med CMD i
Danmark.




Jeres barn bgr ga til kontrol regelmaessigt — ca. hver 4. til 6. maned — pa en bgrneneurologisk/neuromuskulaer
afdeling med erfaring i CMD, helst af et multidisciplinaert team med specialister pa mange forskellige omrader
(se Bilag B). Bern med CMD, som er yngre end 12 maneder, eller eldre bgrn med alvorlige eller tiltagende
medicinske problemer (fx anfald, som ikke bedres af medicin, sveer hypotoni, respirationsproblemer eller
ernzringsproblemer) bgr ses hyppigere.

Ved kontrollerne anbefales det, at jeres barn far fglgende undersggt: Blodtryk, hjerte- og
vejrtraekningsfrekvens, vaegt og BMI (body mass index), hgjde, og — for spadbgrn og smabgrn —
hovedomfang. Andre tests kan vaere relevante, sasom maling af ledbevagelighed og muskelkraft,
elektrokardiogram (EKG), lungefunktionsprgver (for eksempel forceret vitalkapacitet eller FVC) og maling af ilt i
blodet (pulsoximetri).

Andre vigtige ting, som kan undersgges ved disse besgg kunne omfatte:

e Udvikling. Bgrn, som risikerer forsinket udvikling eller indlaeringsvanskeligheder, kan fa brug for tidlig
fysioterapi, ergoterapi og taleterapi. Forsinket udvikling kan omfatte forsinket motorik (fysiske
bevaegelser som at sidde, ga, holde en flaske) eller forsinket kognitiv udvikling (sprog-, tale- og
indlaeringsproblemer).

e Lunger. Det er vigtigt at forebygge af sveaere lungeinfektioner (fx med vacciner eller tidlig behandling
med antibiotika). Svag hostekraft, kortandethed, spvnforstyrrelser, morgenhovedpine, manglende
vaegtggning og iser gentagne infektioner er symptomer, som skal diskuteres med kontrollerende lzege
eller en respirationslaege (se afsnit om respirationsbehandling).

e Hjerte. Hvis jeres barn har en CMD-type, som er kendt for at pavirke hjertet (fx LMINA-RD, aDG-RD,
LAMAZ2-RD), eller hvis CMD-undertype er ukendt, bgr der foretages en hjerteudredning, som inkluderer
EKG og ultralyd af hjertet (ekkokardiografi). Holtermonitorering og/eller anfaldsmonitorering er
ngdvendig ved LMNA-RD. Hjerteudredning er ngdvendig ved enhver CMD-diagnose med symptomer pa
abnorm hjerterytme (arytmi) eller forstgrret hjerte (kardiomyopati). Afhaengig af CMD-undertype
anbefales hyppigere kontrol (se afsnit om hjertebehandling).

e @jne. Hvis jeres barn har en CMD uden undertype eller en CMD-undertype, der kendetegnes ved
gjenproblemer (som aDG), er det vigtigt tidligt at blive undersggt af en gjenlaege med henblik pa
naermere diagnose eller for at holde gje med problemer som gra stzer, naersynethed, nethindelgsning og
gron steer.

e Ernzring og vaekst. Born med CMD kan ikke forventes at fglge typiske vaekstkurver. Men hvis jeres barn
ikke tager pa i vaegt, taber i vaegt, tager meget pa eller har synkebesvzer, sure opstad,
tarmdysmotilitet, forstoppelse, eller munddeformitet, skal han eller hun henvises til dizetist og/eller
gastroenterolog (se afsnit om gastrointestinal behandling.) Det er vigtigt, at barnet far kalk og D-vitamin
for at opna den hgjst mulige knogletzethed.

e Knoglerne. Hvis jeres barn udvikler kontrakturer eller skoliose, skal det tidligt henvises til bgrneortopaed
eller rygkirurg (se afsnit om Ortopaedi og Rehabilitering).

e Mobilitet. Jeres barns fysioterapeut bgr fokusere pa vedligeholdelse af funktion og mobilitet. Dette
omfatter forebyggelse og behandling af ledkontrakturer og rygdeformitet samt aktiviteter, der forbedrer
vejrtraekningen. Det er ogsa vigtigt, at jeres barn udstyres med den rigtige type hjalpemidler, kgrestol
og siddestgtte).

e Fglelser og adfaerd. Hvis | er bekymrede over jeres barns humgr, adfeerd, eller andre psykiske problemer,
bgr der tilbydes stgtte og henvisning til psykolog/psykiater (se afsnit om palliativ behandling).



e Psykosocialt. | og jeres familie kan fa brug for hjzelp til nogle af de problemer, der kan opsta i
dagligdagen som fglge af CMD (fx forskellige former for praktisk hjaelp og tilgeengelighed i skolen). Der
bor derfor etableres kontakt til et handicapteam pa hospitalet eller i kommunen.

Hvis jeres barn far brug for en akut hospitalsindlaeggelse (se tabel 1) er det vigtigt at bgrneneurologen eller
neurologen er med til at koordinere den medicinske behandling, men denne rolle kan ogsa varetages af
respirationscentret.

TABEL 1.
Symptomer ved forskellige undertyper af CMD, som kan fgre til akut indlaeggelse.
Symptomer som kraever Undergrupper som kan have Undergrupper med problemer i
indlzeggelse problemer i spaadbarnsalderen barndom til ungdom
(Tidlig)
Vejrtraekningsproblemer som aDG-RD COL6-RM
kraever vejrtraekningsstgtte LAMA2-RD SEPN1-RM
Hjertesvigt eller arytmier som aDG-RD (Fukutin, FKRP, POMT1)*
kraever medicinering LAMA2-RD
LMNA-RD
Ernaeringsproblemer som kraever LAMA2-CMD*#* COL6-RM
sonde RYR1-RM
aDG-RD
Anfald som kraever medicinering aDG-RD (inklusive Fukuyama, LAMA2-RD
WWS, MEB)
Malign hypertermi SEPN1-RM SEPN1-RM
(overophedning) RYR1-RM RYR1-RM

Forkortelser: aDG-RD, alfa-dystroglykanopati; FKRP, fukutin-relateret protein CMD; LAMA2-RD, merosin-negativ
CMD; MEB, muscle-eye-brain disease; POMT1, protein O-mannosyltransferase 1; SEPN1-RM, rigid spine
muskeldystrofi; WWS, Walker-Warburg-syndrom; LMNA-RD, lamin A/C CMD.

*Fukutin, FKRP, og POMT1 er gener, som kan fgre til en aDG-RD. De to fgrste forbindes i hgjere grad med
hjertefejl, selv om det ogsa kan forekomme ved den tredje. Hvis man har en aDG-RD forarsaget af et af disse tre
gener, bgr man ga til hyppigere hjertekontrol.

**LAMA2-CMD refererer til den form for LAMA2-RD (Merosin-negativ), som debuterer ved fgdslen, og hvor
gangfunktion ikke opnas, hvorimod LAMA2-RD bade omfatter en mildere form, hvor der ses gangfunktion, og en
tidligt debuterende form, hvor gangfunktion ikke opnas.

Almindelige grunde til akut indlaeggelse omfatter:

e |uftvejsinfektioner eller respirationssvigt

e anfald

e darlig trivsel (ringe veegt@gning eller overdrevent vaegttab).
Hvis jeres barn har brug for planlagt indlaeggelse pa grund af operation, eller en procedure, som kraever
bedgvelse, skal jeres barns laege fgrst tale med jer om mulige risici og derefter koordinere behandlingen af jeres
barn under og efter operation.



Neurologisk behandling

Anfald og kognitive problemer
Forskellige neurologiske symptomer er relateret til kendte undertyper af CMD. Den mest almindelige er
strukturelle abnormiteter i hjernen og anfald.

Hjernemisdannelse

To CMD-grupper forbindes oftest med misdannelser af hjernen, nemlig LAMA2-RD og aDG-RD. For at vurdere
om der er misdannelser, foretages en MR-scanning af hjernen.

Bgrn med aDG-RD, hvis hjerne ser normal ud pa MR-scanningen, kan godt alligevel have
indlaeringsvanskeligheder eller andre kognitive problemer. Desuden kan man pa MR-scanninger af bgrn med
aDG-RD finde misdannelser af hjernen, det varierer fra normale til meget sveere.

Den mest almindelige hjernemisdannelse ved LAMAZ2-RD er en forandring i den hvide substans, som ikke er
forbundet med kognitive problemer. Forandringer i den hvide substans er sadvanligvis stabile og kraever ikke
gentagne MR-scanninger.

Funktionelle hjernefejl, som forbindes med CMD, kan forarsage en reekke problemer, herunder kognitive
problemer, adfzaerds-, sprog- og indlaeringsproblemer, fglelsesmaessige problemer, forsinket motorik, anfald og
synsproblemer.

Hvis der er mistanke om, at jeres barn har en funktionel hjernefejl, fx kognitive problemer, bgr der foretages en
neuropsykologisk test og tilbydes specialundervisning eller taleundervisning. Det er vigtigt for ikke-talende bgrn
og bern med begraenset sprog, at der sattes tidligt ind med en behandlingsplan og formidles kontakt til en
talepadagog.

Anfald

Anfald ses hyppigt ved CMD, isaer hos bgrn med kendt hjernemisdannelse. Anfaldene kan vise sig som absencer
(fiernhed), atypiske absencer (laeengerevarende fjernhed) eller krampeanfald. Anfald kan debutere fra fgdslen til
ungdomsarene. Hvis man er disponeret for anfald, kan disse fremprovokeres af feber og sygdom. Anfald kan
ogsa komme, uden at noget tilsyneladende provokerer dem. Hvis | er bekymrede over aktivitet eller adfaerd,
som | tror kunne veaere anfald, bgr | tale med barnets lage.

For at afggre om barnet har anfald, kan bgrneneurologen foretage en specialudredning, som skal indeholde en
ngjagtig beskrivelse af, hvad der gav anledning til mistanken, eller en beskrivelse af anfaldene, en udferlig
neurologisk vurdering og mindst en rutinemaessig EEG-undersggelse. Afhangigt af dette, kan yderligere eller
lengere EEG-undersggelser foretages. MR-scanning af hjernen eller fornyet MR-scanning kan komme pa tale.
Definitionen af epilepsi er to eller flere uprovokerede anfald (dvs. anfald som ikke skyldes feber eller sygdom).
Hvis jeres barn far diagnosen epilepsi, vil neurologen sandsynligvis anbefale medicinsk behandling for at
reducere anfaldenes hyppighed og svaerhedsgrad.

Anfald hos bgrn med LAMA2-RD kan ofte med succes behandles med et saerligt krampestillende praeparat,
Valproat, men andre praeparater bruges ogsa med god virkning. Undertiden kan anfald veere vanskelige at
kontrollere, fx hos bgrn med aDG-RD. Dette kan skyldes strukturelle forandringer i hjernen. Der findes mange
forskellige typer krampestillende medicin, sa hvis jeres barn ikke regerer pa en type medicin, kan neurologen
anbefale andre preeparater.



Respiratorisk behandling

Hjeelp til vejrtreekning

Lungernes og vejrtreekningens (respirationens) primaere formal er at bringe ilt (O2) til blodet, som cirkulerer i
kroppen, og udskille kuldioxid (CO;) fra kroppen. Denne proces, hvor O, og CO; byttes ud, kaldes ogsa
gasudveksling. Den finder sted hos alle mennesker og er afggrende for jeres barns helbred.

Behovet for respirationshjzlp kan variere betydeligt mellem og inden for hver CMD-undergruppe. Bgrn med alle
typer CMD har gget risiko for at udvikle lungeproblemer pa grund af svage vejrtraekningsmuskler. Alderen, hvor
vejrtraekningsproblemer kan opsta, kan ligesom svaerhedsgraden variere fra person til person. Typisk ser man
vejrtraekningsproblemer begynde mellem 8- og 15-ars alderen. Yngre bgrn med CMD viser maske ikke typiske
symptomer, og det er derfor vigtigt, at foreeldre og behandlere er opmaerksomme pa tidlige
vejrtraekningsproblemer. Det anbefales, at barnet, sa snart det har faet diagnosen, bliver undersggt af en
respirationslage, som kan fortzelle jer, hvilke tidlige tegn pa vejrtraekningsproblemer, | skal vaere
opmaerksomme pa, og sammen med jer arbejde hen imod den mest hensigtsmaessige behandling.

Tegn og symptomer

Det er vigtigt at vaere pa forkant med jeres barns vejrtraekningsproblemer for at sikre, at barnet bevarer den
bedst mulige funktion over tid. Ud over den regelmaessige kontrol og behandling er det yderst vigtig, at foraeldre
og behandlere er opmaerksomme pa tidlige tegn og symptomer.

Sadanne tegn og symptomer kan vaere svage og aendre sig med tiden. Hvis | er bekymrede for barnets
vejrtraekning, bar | kontakte respirationscentret. Hvis situationen er kritisk, sa fa barnet undersggt pa
skadestuen. Veer pa udkig efter fglgende tegn og symptomer:

e Svag grad (hos spaedbgrn)

e Nedsat hostekraft (problemer med at host slim op)

e Gentagne lungeinfektioner, uregelmaessig vejrtreekning eller generel irritabilitet
e Far mad eller spyt gal i halsen

e Vaegttab eller ringe vaegtggning (ofte omtalt som darlig trivsel)

Yderlige symptomer kan vaere forbundet med problemer med at traekke vejret om natten. Andedraetsproblemer
kan starte om natten, fordi det er det tidspunkt, hvor alle mennesker traekker vejret mere overfladisk. Disse tegn
kan veere:

e Afbrudt sgvn eller gget behov for at vende sig

e Vagne om morgenen og fgle sig treet eller i darligt humgr, selv om han eller hun har sovet et
tilstreekkeligt antal timer

e Hurtig vejrtraekningsfrekvens eller fglelse af andelgshed

e Morgenhovedpine, kvalme

e Darlig koncentration om dagen

e Frygt for at laegge sig til at sove og mareridt

Skaev ryg (skoliose) og deformitet af brystkassen kan ogsa opsta, dels pa grund af svage brystmuskler og svagt
mellemgulv, som yderligere kan svaekke barnets andedrzet. Se afsnit om ortopaedi, fysioterapi og ergoterapi.



Barnets mellemgulvsmuskel kan vaere svag, uden at det i gvrigt har tydelige symptomer. Dette ses ved flere
CMD-undertyper. Vejrtraekningsproblemer kan begynde, mens jeres barn stadig kan ga (se tabel 2), selvom
vejrtraekningsproblemer ved de fleste andre muskeldystrofier fgrst begynder, nar barnet mister sin
gangfunktion. Netop derfor er det vigtigt, at jeres barn undersgges af en respirationslaege, fgr symptomerne kan
ses.

TABEL 2
Start pa typiske andedraetsproblemer ved kendte CMD-undertyper
CMD-undertype Start pa vejrtraekningsproblemer
COL6-RM o Tidlig start pa natlige vejrtraekningsproblemer

med svagt mellemgulv
o Vejrtraekningsstgtte ngdvendig omkring 11-
arsalderen

SEPN1-RM o Tidlig start pa natlige vejrtraekningsproblemer;
kan begynde fgr gangfunktionen ophgrer

e Vejrtrekningstgtte ngdvendig omkring 10-
arsalderen

LAMA2-RD e Sammenhang mellem nedgang i motorisk
funktion og vejrtraekningsfunktion

o Vejrtraekningsstgtte ngdvendig omkring 11-
arsalderen

oDG-RD med kognitive problemer (WWS, MEB, e Sveer progression af muskelsvaghed og
Fukuyama) vejrtrakningsproblemer

e Hos bgrn med meget svage muskler kan
behandling kan begynde ved fgdslen eller i
Igbet af det fgrste arti

aDG-RD uden kognitive problemer og LGMD-former e Sammenhang mellem nedgang i motorisk
funktion og vejrtraekningsproblemer
Behandling begynder, nar gangfunktionen ophgrer

Forkortelser: CMD: Kongenit muskeldystrofi; FKRP:fukutin-relateret protein; LAMAZ2: laminin A;; LGMD, limb-
girdle muskeldystrofi; MEB: muscle-eye-brain disease; SEPN1: selenoprotein; WWS: Walker-Warburg syndrom.

Typer af lungefunktionstests

e Lungefunktionsundersggelse/spirometri bruges til at male vejrtraekningsfunktionen og bgr udfgres
mindst en gang arligt, senest fra 6-arsalderen. Malingerne kan udfgres ved de regelmaessige
lungekontroller eller efter saerlig aftale og kan omfatte maling af forceret vitalkapacitet (FVC) og peak
flow. Malingerne udfgres ved at lade barnet puste i et rgr eller i maske og kaldes ogsa
lungefunktionsmalinger.

e Natlig oximetri maler smertefrit iltmaetningen i blodet med en sensor, som typisk sidder pa en finger
eller ta. Sommetider ser denne sensor ud som et plaster eller fastggres til fingeren eller taen med et
stykke tape.




e Polysomnografi, eller spvnstudie, er en test, som udfgres pa et sgvnlaboratorium og derfor kraever en
overnatning. Testen ordineres af barnets kontrollerende lzege eller respirationscentret, evt. en gang
arligt. Ved testen observeres vejrtrakningen under sgvn, og man har derfor mulighed for at finde ud af,
om barnet lider af sgvnapng og hvor alvorlig, den er. Sgvnstudier kan ogsa bruges til at evaluere brugen
af BiPAP og give oplysninger om eventuelle justeringer.

e Blodgasser males pa en blodprgve. Man kan male, hvor meget O, og CO,, derfindes i blodet, hvis barnet
har nyopstaede eller sveere vejrtraekningsproblemer.

e Slut-tidal CO2: Maleudstyr til at male CO, nar en person puster ud. Kan hjelpe respirationslaegen med at
forsta, hvor godt en person med vejrtraekningsstgtte (BiPAP eller respirator) traekker vejret, og om
justering af apparatets indstillinger er ngdvendig. Laegen kan ogsa bruge dette udstyr til at male CO»-
niveauet hos bgrn, der netop er begyndt at fa problemer med vejrtreekningen, men endnu ikke bruger
vejrtraeekningsstgtte.

e En undersggelse af tale- og synkefunktion kan vaere ngdvendig, hvis der er symptomer, der tyder pa
fejlsynkning, sdsom hoste, noget i “den gale hals”, synkebesveer, besveeret fgdeindtagelse, eller darlig
trivsel.

Forebyggende respirationsbehandling

Vaccine mod pneumococcer og arlig influenzavaccine anbefales til alle med CMD — bgrn som voksne. Synagis-
vaccine anbefales til bgrn under to ar for at undga respiratorisk syncytial virus (RSV).

Jeres barn kan have gavn af fglgende metoder, som forbedrer dets evne til at komme af med sekreter, hoste
effektivt og hjeelpe med at holde luftveje og lunger abne:

e Hostestgtte ved brug af hostemaskine (Cough Assist), som hjelper med at fjerne slim fra de nedre
luftveje.

e Frganding, som jeres barns respirationslage kan demonstrere, kan hjaelpe med at reducere kronisk
sammenfald af dele af lungerne (atelektase).

Jeres barn kan have vejrtraekningsproblemer, der ikke skyldes CMD. Selv om astma ikke er et symptom af CMD,
skal den behandles med luftvejsudvidende medicin og steroidpraeparater efter behov. Behandling af astma hos
barn med CMD adskiller sig ikke fra almindelige astma-behandling.

Behandlingstiltag

Sveer skoliose g@r det vanskeligere for lungerne at folde sig helt ud og hindrer, at man kan “traekke vejret dybt”.
Jeres barn kan fa brug for et korset for at forhale skoliosens udvikling og give en bedre stilling under daglige
aktiviteter. Nar der bruges korset, er det vigtigt at se pa, hvilken effekt det har, ikke bare pa skoliosen, men ogsa
pa vejrtreekningen. Det er vigtigt at kontrollere, at korsettet ikke har en negativ virkning pa vejrtreekningen.
Barnets ortopaed og respirationslaege skal samarbejde for at sikre, at korsettet giver tilstraekkelig stgtte, men
ikke forveaerrer vejrtraekningen

For at afhjeelpe vejrtraekningsproblemer kan barnets lsege anbefale brug af stgttende vejrtraekningsudstyr.
Noninvasiv ventilation anbefales oftest, nar der er tegn pa hypoventilation (svag vejrtraekning) eller ved alle
symptomer eller tegn pa vejrtraekningsproblemer. Noninvasiv ventilationsteknik kan udggres af en maske eller
andet udstyr, som let kan fjernes.




Bi-PAP (bilevel positive airway presssure) er en almindelig anvendt noninvasiv repirator, som i starten anvendes
om natten. Den bestar af en lille maskine, som pumper luft gennem en slange, der er forbundet til et
mellemstykke eller en maske, som daekker barnets naese eller mund. Luft under tryk, som understgtter barnets
vejrtraekning, hjeelper med at fjerne CO», nar det puster ud. Der findes forskellige masker afhaengigt af barnets
alder, hud, ansigtsform og tolerance af masken.

Nar Jeres barn begynder at bruge noninvasiv ventilation, skal det indleegges til natlig monitorering (sgvnstudie)
mindst en gang arligt for at justere apparatets indstillinger og tilpasse masken.

Man bgr vaere seerlig opmaerksom pa sma bgrn, der bruger vejrtreekningsstgtte i leengere tid, da de har risiko for
at udvikle deformitet af ansigtet. Brug af individuelt tilpassede masker eller skift mellem naesemaske og fuld
ansigtsmaske kan hjaelpe med at forebygge denne komplikation. Pibeventilation via mundstykke kan ogsa
anbefales til personer, der har brug for vejrtraekningsstgtte om dagen.

Sommetider er det ngdvendigt at give leengerevarende mekanisk vejrtraekningsstgtte gennem en kirurgisk
anlagt slange i halsen, en sakaldt trakeostomi. Denne form for respirator anbefales ved kronisk fejlsynkning
med gentagne lungebetaendelser, eller hvis personen ikke er i stand til at rense luftvejene for sekret trods
brug af hostemaskine. Nogle foretraekker respirator, hvis noninvasiv vejrtreekningsstgtte er ngdvendig det
meste af dagen og natten.

Behandling af akut luftvejsinfektion

Luftvejsinfektioner (forkglelse og pneumoni) er de hyppigste arsager til hospitalsindleeggelser og livstruende
situationer hos mennesker med CMD. Hvis man har mistanke om akut luftvejsinfektion, er det vigtigt at fa
barnet undersggt. Det er vigtigt at oplyse laegen om, hvilken type CMD barnet har, og hvad man ved om
sygdomsforlgbet.

Tegn pa akut luftvejsinfektion kan vaere svage, men kan omfatte:
e bleghed
e pget spvnbehov
e nedsat appetit
e usadvanlig bevaegelse af bryst og mave
e hurtig hjerte- eller vejrtraekningsrytme
e svag hoste
e gget traethed

Hvert af disse tegn bgr undersgges omhyggeligt, men hvis iltmaetningen desuden er mindre end 94 % eller er
mindre end den grundvaerdi (baseline) barnet har faet malt, skal barnet straks ses af laegen eller pa
skadestuen.

For at vurdere svaerhedsgraden af barnets sygdom vil leegen undersgge barnet og lytte pa dets bryst. Man kan
ogsa stille diagnosen ved at:
e vurdere, hvor effektivt barnet hoster
¢ male matningen af ilt i blodet og evt. ogsa CO, for at vurdere om der er vejrtraekningsproblemer
e rgntgenfotografere lungerne for at undersgge for lungebetaendelse og sammenfald af lungeomrader
(det kan vaere ngdvendigt at sammenligne med tidligere rgntgenbilleder).



o dyrke slimprgve, hvis jeres barn kan hoste slim op, for at finde ud af, hvilken bakterie, der er arsag til
lungebetaendelsen.

En akut luftvejsinfektion skal behandles, for at sikre at vejrtraakningen forbliver stabil.

Antibiotika bgr anvendes ved de fleste luftvejsinfektioner for at behandle en mulig bakteriel lungebetaendelse,
og i tilfeelde af lungebetaendelse bar vejrtraekningen Igbende kontrolleres. Hvis barnets iltmaetning er lav, skal
det have ilt (enten gennem naesesonde eller maske). Det bgr dog bemaerkes, at hvis der opstar tegn pa
ophobning af CO. i blodet, er det mere hensigtsmaessigt at bruge maskerespirator end ilt alene.

Hvis der er tegn pa darlig vejrtraekning, og barnet endnu ikke bruger maskerespirator, bgr dette iveerksaettes.
Hvis barnet allerede bruger respirator, kan det veere ngdvendigt at justere indstillingen eller lade barnet bruge
respiratoren oftere for at stabilisere vejrtrakningsfunktionen. Ved mere alvorlig sygdom kan det blive
ngdvendigt at give ilt gennem en slange i halsen (invasiv ventilation), hvis noninvasiv ventilation ikke hjalper,
hvis barnet ikke kan komme af med sekret, eller hvis barnet mister evnen til at beskytte sine luftveje, hvilket
giver gget risiko for fejlsynkning.

Det er ngdvendigt at intensivere den behandling, der Igsner barnets sekret. Dette kan ggres ved hjelp af
mekanisk hostestgtte eller manuel hostestgtte. Luftvejsudvidende praeparater kan ogsa anvendes. En respirator
hjaelper kun med gasudvekslingsprocessen, sa derfor er de fgrnaevnte metoder til at rense luftvejene

ngdvendige, for at barnet kan blive raskt, og der bgr fortsaettes med disse, selv om patienten bruger respirator.




Ernzering, feadeindtagelse og mundpleje

Bgrn med CMD har ofte problemer med deres ernaering. Andre hyppige problemer kan vaere gastrogsofageal
refluks, fejlsynkning, forstoppelse, talevanskeligheder, darlig knogletilstand og problemer med tand- og
mundhygiejne. Behandling af disse tilstande bgr gives hgj prioritet og udfgres bedst af et multidisciplinaert
team, hvor i der indgar en specialist, som kan vurdere barnets spise- og synkefunktion, en
dieetist/ernaringsekspert og en leege med ekspertise i mave-tarmsygdomme.

Symptomer pa problemer med fadeindtagelse og ernzering

Det er et kendt problem for personer med CMD, at de har vanskeligt ved at tage pa i veegt eller har darlig trivsel.
For andre med CMD kan vaegtggning vaere et problem, saerlig i forbindelse med, at de mister gangfunktionen.
Andre symptomer, der kan vaere tegn pa, at der er problemer med barnets ernzering:

e hyppige lungeinfektioner

e smerte i bryst/gvre abdomen, opkastning

e besveer med at tygge, noget galt i halsen eller hoste

e darlig mundmotorik og overdreven savlen

o forstoppelse eller diarré

e vanskelighed ved at spise selvstaendigt, selv om man er gammel nok

e lxengden pa maltider: maltider der varer mere end 30 minutter anses for forlaengede

o gget stress i familien eller nedsat gleede ved maltider for bade barnet og omsorgsgivere.

Kontrol
Ved hvert aftalt bespg bgr barnets vaekst observeres ved at male vaegt og hgjde.

Bgrn med CMD har ofte vaekstkurver under det forventede for alderen. Dette er acceptabelt, hvis barnet er
ved godt helbred og ikke viser tegn pa traethed, gentagne infektioner eller hjerte- og respiratoriske problemer.
Det er vigtigt at fa en ngjagtig vaegt, nar barnet undersgges, og at fgre barnets vaegtkurve ngje, for at sikre at
der sker en fortsat vaegtggning pa dets egen vaekstkurve.

Hvis barnet ikke vokser nok, eller der er problemer med helbredet, anbefales det, at barnet undersgges
narmere, fx en undersggelse af mund og ansigt, observation og vurdering af evnen til at indtage mad og synke
det samt kontrol af siddestilling og lejring.

En videofluoroskopi (rgntgenoptagelse af synkefunktionen) eller endoskopi (kikkertundersggelse) kan hjzelpe
med at diagnosticere barnets synkeproblemer, som kan gge risikoen for fejlsynkning.

Ved undersggelsen bgr man ogsa kigge pa svag halsmuskulatur, kaebe- og halskontrakturer, svag eller hvaelvet
gane, tungebevaegelser, teetsiddende tander, skoliose, svag eller ineffektiv hoste, respiratorisk udtreetning,
darlig vejrtraekning om natten, manglende appetit, gastrooesofageal refluks og dysmotilitet.

Behandling

Det er vigtigt, at barnet far en ernaeringsrigtig kost allerede fra diagnosetidspunktet. En ernaeringsekspert kan
hjelpe med at tilrettelaegge sunde spisevaner for barnet og derved forebygge underernaring eller overvaegt og
samtidig sikre den bedst mulige knoglesundhed.



Hvis jeres barn svaert ved at spise, kan fglgende forsgges:

e ®ndre den made barnet sidder pa under maltider

e tilpasse bestik og andre hjalpemidler, sa barnet kan spise selv

e |zere at bruge sikre synketekniker

e ®ndre madens konsistens (for eksempel ggre flydende kost tykkere eller skeere maden i meget sma
bider

e spise flere maltider og vaelge mad med flere kalorier, hvis barnet er undervaegtigt (give flere, mindre
maltider og regelmaessige mellemmaltider op til hver anden time gennem hele dagen)

e anvende sansetraening og oralmotorisk traening for at forbedre bevaegelse af keebe, tunge hoved og hals

e henvisning til dizetist, som kan hjzlpe med mad- og kalorieforbrug, anbefale supplerende kaloriedrikke
ved undervaegt eller kaloriereduktion ved overvaegt

Hvis det fortsat er svaert at gge vaegten, eller hvis man er bekymret for, om barnets ernaeringstilstand pavirker
evnen til at bekaempe gentagne luftvejsinfektioner, ma man overveje at fa barnet henvist til en mave-
tarmkirurg med henblik pa anlaeggelse af mavesonde.

e Til korttidsbrug, fx f@r og efter operation eller under akut sygdom kan en naesesonde anvendes.

e Til langtidsbrug, kan en kirurgisk anlagt mavesonde blive ngdvendig. Hvis barnet har mange sure opstgd
(refluks), anbefales en Nissen fundoplication. Denne kan udfgres samtidig med sondeanlaggelsen.

e Hvor ofte og hvor meget ernzering barnet behgver at fa gennem sonden, skal aftales med laegen og en
dizetist, for at sikre at barnet far daekket sit veeske- og ernaeringsbehov.

Sa leenge det er sikkert for barnet at synke, kan et barn, der har mavesonde, stadig spise almindeligt gennem
munden. Sonden sikrer, at barnet far den ngdvendige naring, sa maltiderne bliver en god oplevelse for hele
familien.

Bevagelse i mave-tarmsystemet
Bgrn med CMD har ofte sure opstgd eller forstoppelse.

Symptomer pa gastrooesofageal refluks kan omfatte smerter i brystet/gverste del af maven, opkastning,
fejlsynkning og gentagne lungeinfektioner. Medicinsk behandling af sure opst@d omfatter brug af forskellige
typer medicin og syredeempende praeparater samt seendring af dizet og spisestillinger.

Forstoppelse (obstipation) skyldes mange faktorer og kan bedres ved at eendre madens konsistens og
fiberindhold, ¢ge veeskeindtaget, andre spisestilling og beveegelser samt bruge affgringsmidler efter laeges
anvisning. Bgrn med CMD har ofte svaert ved at komme af med affgringen og kan have brug for at sidde pa toilet
i leengere tid.

Tale
Bgrn med CMD kan have talevanskeligheder, som kan skyldes svag ansigtsmuskulatur, kaebekontrakturer, svag
vejrtraekning, svag eller hgjt hvaelvet gane, problemer med at holde munden lukket og hjernepavirkning.



Oralmotorisk treening og @gvelser kan hjeelpe med at bevare bevaegelser i keebe og mund. En talepaedagog kan
hjaelpe barnet med at blive bedre til at kommunikere. Nogle bgrn har glaede af kommunikationsudstyr, hvis de
har vanskeligt ved at udtale ord eller at tale hgjt nok til at andre kan hgre dem, eller hvis de er dgve eller
tunghgre.

Mund- og tandpleje
Sunde teender har betydning for den almene sundhedstilstand, ernzering og tale. Nogle af de almindeligt
forekomne problemer ved CMD og deres fglgevirkninger fremgar af Tabel 3.

TABEL 3.
Mund- og tandproblemer ved CMD
Problem Pavirkning af helbredet
Gastrooesofageal refluks Beskadigelse af tandemalje og smeter
Mundbakterier Udvikling af lungebetaendelse (pneumoni)
Vejrtraekning gennem munden Tar mund og @get risiko for infektion
Teetstillede taender Besvaer med tandbgrstning, hyppige huller, vanskeligt
ved at tygge
Spiser ikke gennem munden Gingival hyperplasi

Vurdering og behandling

Jeres barn skal henvises til bgrnetandlzege fgr 2-arsalderen eller pa diagnosetidspunktet. Ved disse besgg bgr
der tages szerlig hensyn til jeres barns siddestilling, hvis jeres barn er darlig til at synke og hoste. Hvis jeres barn
har kgrestol, skal | sikre jer, at tandlaegekonsultationen har en stgrrelse, der kan klare ngdvendig flytning fra
karestol til tandlaegestol, eller at der er mulighed for at behandle barnet i kgrestolen.

Hyppige kontrolbesgg med tandrensning anbefales (mindst hver 6. maned) med fglgende overvejelser:

e Forealdre og hjelpere skal radgives om, hvordan de bedst plejer teenderne derhjemme med
tandrensning, brug af fluor og antibakteriel mundskylning samt evt. &endring af siddestilling eller brug af
specialudstyr, som kan bidrage til barnets uafthazngighed.

e Dybe fissurer (revner) i kindtaender skal lukkes.

e Omkring 6-arsalderen skal barnet ses af specialtandleege, som har erfaring med svag mundmuskulatur og
kan planlaegge behandlingen derefter.

e Voksne med CMD bgr ogsa regelmaessigt ga til kontrol og fa tandrensning af en tandlage/tandplejer.

e Hvis barnet har brug for bedgvelse under en tandbehandling bgr man sikre sig, at tandlaegen kender
CMD-diagnosen og er i stand til at yde vejrtraekningshjeelp om ngdvendigt. Tandlaegen skal ogsa kende
forholdsreglerne ved malign hypertermi og behandling af denne potentielt livstruende reaktion.




Hjertebehandling

Pas godt pa hjertet

Malet for hjertebehandling er tidlig diagnose og behandling af hjerteproblemer, som CMD i alle aldre kan veere
forbundet med. Ved nogle former for CMD vil der sandsynligvis opsta hjerteproblemer, og derfor er regelmaessig
hjertescreening ngdvendig. Ved andre former ses der ikke hjerteproblemer, og regelmaessig hjertescreening er
derfor ikke ngdvendig. Undertiden kan hjerteproblemer skyldes svage hjertemuskler som fglge af CMD. De kan
ogsa veere forarsaget af vejrtrakningsproblemer, som ikke er diagnosticeret eller rigtigt behandlet, hvilket
belaster hjertet (se afsnit om respirationsbehandling). | disse tilfeelde, eller hvis man tror, at symptomerne kan
skyldes hjertearytmi eller forstgrret hjerte, kan hjertescreening og henvisning til en hjerteleege veere

ngdvendigt. Hvis CMD-undertypen er ukendt, kan hjertescreening veaere ngdvendig.

De to hyppigst diagnosticerede hjerteproblemer er arytmier (en abnorm hjerterytme) og kardiomyopati (stort,
slapt hjerte). Begge disse tilstande kan vaere hovedproblemet ved visse CMD-undertyper, uden at alle med disse
undertyper har hjerteproblemer (se Tabel 4).

TABEL 4. Hjerteproblemer ved forskellige CMD-undertyper

CMD-undertype Problem

aDG-RD @Pget risiko for udvikling af kardiomyopati

LAMA2-RD Der kan veaere let forstgrret hjerte, som ikke pavirker
hjertet, og arytmi, som kraever behandling.

LMNA-RD @get og alvorlig risiko for bade arytmier og

kardiomyopati. Tidlig udredning og regelmaessig
kontrol er meget vigtig.

COL6-RM Hjertemusklen synes ikke pavirket, men
kardiomyopati kan forarsages af ubehandlede
lungeproblemer. Ekkokardiografi anbefales, nar hjzelp
til vejrtraekning pabegyndes.

SEPN1-RM Hjertemusklen synes ikke pavirket, men
kardiomyopati kan forarsages af ubehandlede
lungeproblemer. Ekkokardiografi anbefales, nar hjaelp
til vejrtraekning pabegyndes.

RYR1-RM Hjertemusklen synes ikke pavirket, men
kardiomyopati kan forarsages af ubehandlede
lungeproblemer. Ekkokardiografi anbefales, nar hjaelp
til vejrtraekning pabegyndes.

Forkortelser: aDG-RD, alfa-dystroglykanopati; CMD, Kongenit muskeldystrofi; COL6-RM, collagen VlI-relateret
myopati; LAMA2-RD, laminin a2-relateret dystrofi, omfattende MDC1A; RYR1-RM, ryanoidin-receptor 1-
relateret myopati; SEPN1-RM, selenoprotein N1-relateret myopati; LMNA-RD, lamin A/C CMD.

Hjertesymptomer
Herunder ses en liste over typiske symptomer pa hjerteproblemer. Det er imidlertid vigtigt at bemaerke, at sma
bern maske ikke er i stand til at beskrive disse symptomer.



e Treethed

e Andengd

e Bleg hud og slimhinder

e Perioder med hurtig hjerterytme (takykardi)
e Palpitationer (hjertebanken)

e Tab af bevidsthed

e Uklarhed

e Svimmelhed

Kontrol

Den fgrste hjerteudredning bgr finde sted omkring diagnosetidspunktet. Denne udredning inkluderer typisk et
elektrokardiogram (EKG) og ekkokardiografi (hjerteultralyd). Jeres barns hjertelaege kan ogsa bede om en
langtidsovervagning af hjertet, enten et 72-timers EKG (Holter EKG) eller Event Monitor (2-uger) for at tjekke
abnorme hjerterytmer. Hyppigheden af opfglgende vurderinger bestemmes af hjertelaegen og afhaenger af dit
barns undertype, hvis kendt, og typen af hjertesymptomer eller -problemer.

Som beskrevet i Tabel 4 har bgrn med L-CMD den hgjeste risiko for hjerteproblemer og kraver hyppige
kontroller, begyndende ved diagnosetidspunktet og hver 6. maned derefter. Bgrn med aDR-RD (relateret til
Fukutin og FKRP) har brug for hyppige hjerteundersggelser, pa diagnosetidspunktet og derefter arligt. Bérn med
aDG-RD (relateret til andre gener eller ukendte gener) og LAMAZ-undertyper har gget risiko for
hjerteproblemer og kraever udredning ved diagnose, 5 ar og 10 ar, herefter arligt. Hvis man finder
abnormt EKG ved ekkokardiografi eller Holter/Event Monitor kraeves hyppigere opfglgning .

Behandling

Hvis jeres barn viser tegn pa kardiomyopati, bgr det behandles med ACE-h&mmere eller beta-blokkere.
Behandling af svaer kardiomyopati hos bgrn med CMD adskiller sig ikke fra behandling af andre bgrn med
kardiomyopati.

Hjertet har fire kamre: to gvre og to nedre. Hjertet slar (traekker sig sammen, pumper blod ud af hjertet, for at
det kan cirkulere gennem hele kroppen) nar det hgjre gvre kammer sender et signal til resten af hjertet.
Problemer med maden signalet sendes pa3, eller ledes gennem hjertet kaldes arytmier. Personer som har
arytmier, fgler at hjerter slar unormalt.

Der er to typer arytmi:

e Supraventrikulzer arytmi stammer fra de to forkamre (ventrikler) og ledningssystem og behandles
sadvanligvis med beta-blokkere.

e Ventrikulaere arytmier stammer fra de nedre hjertekamre og er livstruende. Nar disse typer arytmi
forekommer, slar hjertet darligt og blodet cirkulerer ikke gennem kroppen. Denne type arytmi kan ses
ved LMNA-RD og kan kraeve implantation af en pacemaker eller defibrillator (ogsa kaldet en ICD-enhed)
fordi ventrikulaere arytmier ikke bliver bedre af sig selv. En defibrillator behandler arytmien ved at sikre,
at hjertet slar rigtigt, og forhindrer derved pludselig hjertedgd. Implantation af en ICD-enhed bgr
overvejes, hvis jeres barn har en sveer, progredierende hjerteforstgrrelse og derved risiko for ventrikulaer
arytmi, har haft bevidsthedstab eller er blevet genoplivet fra hjertestop.



VIGTIGT AT HUSKE

Vaer opmaerksom pa fglgende, som kan vaere tegn pa mulige hjertesymptomer
treethed
andengd
bleghed
perioder med uregelmaessig eller hurtigt hjerteslag (palpitationer eller takykardi)
bevidsthedstab
uklarhed
svimmelhed

Regelmaessige hjerteunders@gelser kan veere med til at stille en tidlig diagnose og behandle
hjerteproblemer ved de CMD-undertyper, der forbindes med hjerteproblemer.




Ortopadi, fysioterapi og ergoterapi

Behandling af kontrakturer og skoliose

Ortopeaediske problemer med arme, ben, led og ryg ses generelt ved alle former for CMD. Det er derfor vigtigt, at
dit barn har adgang til ortopaedisk behandling og fysio- og ergoterapi gennem hele sin opvaekst for at bevare og
optimere funktionsevnen, sikre bedre velbefindende, tryghed, selvstaendig mobilitet, lindring af evt. smerter og
den bedst mulige livskvalitet.

Ortopaediske problemer omfatter kontrakturer i led og nakke, hypotoni, skoliose, deformitet af fedder og
hofteskred eller subluksation

e Ved fgdslen kan der forekomme artrogrypose, hypotoni, nakkeskaevhed, hofteskred, skoliose, og
klumpfod.

e Nar barnet bliver zldre kan det udvikle kontrakturer og skoliose, som kan fa indflydelse pa dets
vejrtraekningsfunktion (se afsnittet om respirationsbehandling).

Ortopaedisk behandling og fysio- og ergoterapi anvendes i forbindelse med bade kort- og langsigtede problemer
og skal ses som en investering i fremtiden.

Kontrol

Dit barn bgr veere tilknyttet et multidisciplinaert team bestaende af en ortopaed og et laege- og
rehabiliteringsteam. Rehabiliteringsteamet skal besta af fysioterapeuter, ergoterapeuter, bandagister og
specialister i siddestillingstilretning og hjalpemidler.

Barnet bgr mindst en gang om aret kontrolleres for rygskeevhed, ledbevaegelighed, siddestilling og udfgrelse af
daglige aktiviteter. De mest almindelige undersggelser er fysisk undersggelse, rgntgen af rygsgjlen og maling af
ledbevagelighed og af muskelkraft.

Yngre bgrn med sveaer hypotoni, vejrtraekningsproblemer og hurtigt progredierende rygskavhed bgr
kontrolleres oftere af teamet

Det er vigtigt, at foraldre og andre omsorgspersoner holder gje med en evt. udvikling. Forzldre opfordres
ogsa til at henvende sig til en ekspert, hvis der opstar problemer.

Komplikationer pa det ortopaediske omrade
Selvom der kan opsta komplikationer ved alle undertyper af CMD, kan de veere af forskellig sveerhed og type (se

Tabel 5). Kontrakturer er beskrevet mere detaljeret i Kasse 3.

Kasse 3

Kontrakturer
e En kontraktur er et led, som ikke laengere kan bevaeges fuldt ud. De fleste af kroppens led (fx albuer og
knae) fungerer ligesom dgre pa hangsler, der kan abnes og lukkes helt. Nar der opstar en kontraktur,
virker hangslerne ikke sa godt leengere, og dgren sidder fast i halvaben eller halvlukket tilstand.
e Kontrakturer kan ggre nogle ting mere besvaerlige, fordi man mister evnen til at beveege arme eller ben
fuldt ud, da de ”sidder fast” i den samme position.




e De fleste kontrakturer starter gradvist og forvaerres med tiden. Det eneste, man pa nuvaerende
tidspunkt, med begraenset succes, kan ggre ved kontrakturer, er udstraekning og treening med lav
belastning, fx svgmning, hvor leddets fulde bevaegelse bruges.

e Kontrakturer i nakke eller keebe kan have alvorlig indvirkning pa den fysiske funktion (bevaegelse og
spise/tygge) og kraever sarlige forholdsregler i forbindelse med bedgvelse fgr operation.

TABEL 5.
Alder ved debut af led- og rygproblemer ved szarlige typer CMD
Typiske problemer CMD-undertype Hvornar?
Ledlgshed (handled, ankler, fingre, | COL6-RM, aDG-RD, SEPN1-RM Ved fgdslen: kan blive til
teeer) kontrakturer
Ledkontrakturer Ullrich CMD*, fuld LAMA2-RD Kan forekomme ved fgdslen:
kontrakturer begynder inden tab
af evt. opndet gangfunktion
aDG-RD, delvis LAMA2-RD Kontrakturer begynder efter tab af
LMNA-RD, COL6-RM gangfunktion
Hofteskred COL6-RM Ved fgdslen
Kontrakturer i nakke UCMD, LAMA2-RD, LMNA-RD Udvikler sig gennem de fgrste 10
levear
Stivhed i ryggen SEPN1-RM, LMINA-RD, COL6-RM, Progressiv stivhed i laenden
LAMA2-RD
Skoliose ucmbD Ved fgdslen (kyfoskoliose)
LMNA-RD, SEPN1-RM, LAMA2-RD, | Tidlig debut: tidlig barndom
RYR1-RM
aDG-RD Sen debut (lordose): tab af
gangfunktion i teenagearene

*Bemaeerk, at Ullrich CMD (UCMD) i denne tabel er adskilt fra COL6 for at vise, at med UCMD eller den tidligt
debuterende og mere progressive form af COL6 kan man veaere bergrt tidligere. COL6 i denne tabel er de
intermedizre og Bethlem-former for collagen 6 myopati. Ligeledes er fuld og delvis LAMA2-RD adskilt. Fuld
betegner MDCIA med tidlig debut, og delvis betegner MDC1A med sen debut og opnaet gangfunktion.
Forkortelser: aDG-RD, alpha-dystroglycanopathy; CMD, Kongenit muskeldystrofi; COL6-RM, collagen VI-relateret
myopati; LAMAZ2-RD, laminin a2-relateret myopati, herunder MDC1A; RYR1-RM, ryanodine receptor 1-relateret
myopati; SEPN1-RM, selenoprotein N1-relatered myopati; LMNA-RD, lamin A/C CMD.

Behandling

En fremadrettet og forebyggende indsats er alfa og omega i behandlingen af komplikationer i led og ryg.

Det er vigtigt, at der er god kommunikation mellem ortopaed, rehabiliteringsteam og familien for at sikre, at de
rigtige tiltag bliver sat i vaerk for dit barn.

Dit barn bgr henvises til fysioterapi og ergoterapi, inden fglgende problemer opstar: udvikling af
kontrakturer, tab af gangfunktion, ndret gang, unormale stillinger, smerter, skoliose, problemer med
forflytning, leddeformitet eller tab af almindelige daglige funktioner.




Fysioterapi og bandagering, herunder udstraekning af led i arme og ben, hofte, nakke, rygsdijle og kaebe kan
hjeelpe med til at forebygge kontrakturer. Brug af ortoser og visse bandageringsteknikker kan ogsa anbefales til
dag- og natbrug. Eksempler pa disse omfatter ankel-fod-ortoser og knae-ankel-fod-ortoser (KAFO) samt hand-,
knae- og albueskinner.

Korsetter anbefales til at forebygge udviklingen af skoliose. Det er dog vigtigt at undersgge, om korsetter eller
andre former for skinner og bandagering har indvirkning pa vejrtraekningsfunktionen (se afsnittet om
respirationsbehandling).

Hjeelpemidler kan give dit barn stgtte i dets daglige aktiviteter. Hjalpemidler til at st3, ga og andre former for
mobilitet omfatter stokke, gangstativer, rollatorer, skinner, stastgttestativer, el-scootere og kgrestole. Der kan
blive behov for andre typer udstyr til forflytninger, spise og drikke, kommunikation, hjzelp til at vende sig i
sengen, personlig pleje, toiletbesgg og badning. Det er vigtigt at samarbejde med et rehabiliteringsteam, som
har erfaring med neuromuskulzere sygdomme.

Hvis dit barn har smerter kan rehabiliteringsteamet ogsa hjalpe med at behandle eller lindre smerten. En god
sidde-, stand- og sovestilling samt korrekt tilpasning og brug af ortoser og korset kan afhjaelpe smerterne.
Svemning og traening i vand kan ogsa hjzlpe.

Kirurgiske indgreb

Kirurgi kan anvendes til at forbedre eller vedligeholde dit barns funktionsevne, lindre smerter, forbedre
siddestillingen og tilpasning af ortoser, sa barnet igen kan komme op at sta. Men kirurgi er ikke risikofrit, sa det
er vigtigt at radfgre sig med lzegen inden operationen for at fa afvejet fordele og risici. Malet for en operation
bgr altid vaere at opna en bedre funktion.

Ustabilitet i hofter
e Hvis dit barn er gdende bgr man overveje muligheden for hofteoperation pa et tidligt stadie for at
forbedre bade stand- og gangfunktion. Behovet for at holde sig i ro i tiden lige efter operationen kan dog
fare til yderligere ledstramninger og gangbesveer.
e Hvis dit bar ikke er gaende, anbefales operation kun, hvis hofteskredet giver kroniske smerter, hvilket
ikke er almindeligt.

Kontrakturer i knae
e Der opereres sjeldent for kontrakturer i knae, men operation kan komme pa tale, hvis szerligt alvorlige
stramninger (>90 grader) forhindrer dit barn i at sidde komfortabelt.

Kontrakturer i ankler
e Det er almindeligt at forlaenge akillessenen ved operation for at forbedre gangfunktionen eller bevare en
god holdning eller evnen til at bruge sko og ortoser. Her galder det dog ogsa, at komplikationer efter
operation kan opveje fordelene.



Skoliose

e Formalet med en stivggrende rygoperation er at bevare den bedst mulige holdning og dermed ogsa
velbefindende og funktionsevne. Typen og omfanget af operationen afhanger af dit barns gangfunktion
og rygskaevhed. Operationene skal udfgres af kirurger med erfaring i neuromuskulzere sygdomme, dvs.
pa universitetshospitalerne.

e Rygoperationer pa meget sma bgrn bgr kun udfgres, nar konventionel behandling med korset ikke kan
foretages eller ikke har nogen effekt.

o Teknikker sdsom “forlaengbare staenger,” anvendes i nogle tilfelde, hvis barnets rygsgijle ikke er
udvokset. Denne teknik kraever dog flere efterfglgende operationer for at forlaenge stangen.

e Rygoperationer pa =ldre bgrn har vist sig at have en gavnlig indvirkning pa deres livskvalitet. Men en
rygoperation er et stort indgreb, som er forbundet med betydelige risici, og det er derfor vigtigt at
gennemga operationen grundigt med barnets leeger.




Kasse 4

Forholdsregler ved rygoperation hos personer med CMD

e Vejrtraeknings- og hjertefunktion skal kontrolleres inden operationen.
e Hvis patienten har unormal lungefunktion (pavist ved lungefunktionstest) kan der vaere behov for at
iveerksaette intensiv respirationsbehandling sasom CPAP, hostemaskine og/eller respirator.
e Der skal afholdes et mgde med narkoselaegen, hvor mulige luftvejsproblemer under operationen
diskuteres og forskellige bedgvelsesmidler vurderes.
e Det er ngdvendigt at drgfte, hvilke fglger hospitalsopholdet efter operationen kan fa for muskelkraft og
kontrakturer.
e Inden operationen bgr en ergoterapeut, fysioterapeut eller rehabiliteringsspecialist gennemga alle de
daglige funktioner, som de vil se ud efter operationen, herunder:
o Spisning: det kan blive svaerere at spise selvstaendigt, og der kan blive behov for hjaelpemidler
o Mobilitet: forflytninger, hospitalsseng og hjelpemidler; eendringer af kgrestol og hjem;
hjemmehjalp og stgtte (kommunen)
o Hoved og hals: korset og nakkestgtte kan stadig veere ngdvendige efter operationen; gget
hypermobilitet i nakken efter operationen kan forekomme og bgr observeres
e Smertebehandling (pa hospitalet og i hjemmet) skal drgftes.
e Langsigtet opfglgning pa behandlingen fra kirurgens side er pakraevet.




Helhedsorienteret behandling

Barnets og familiens mentale velbefindende

En helhedsorienteret tilgang til behandlingen de symptomer, der opstar ved alvorlig sygdom, har til formal at
skabe tryghed og livskvalitet for hele familien. Ved at vaere opmaerksom pa bade de fglelsesmaessige,
udviklingsmaessige og fysiske sider af livet fra diagnosetidspunktet er det muligt for bade dig, dit barn og de
forskellige behandlere at forudse og tage beslutninger om, hvilke tiltag der skal sattes i veerk, for at barnets
livskvalitet kan blive sa hgj som mulig.

Traethed
Traethed ses ofte hos bgrn med CMD. Aktivitetsniveau, nedsat vejrtrakning, sgvnvaner og forskellige former for
medicin kan forarsage eller forvaerre traethed.

Mental sundhed
Da CMD kan veere sveer at diagnosticere, og fordi der kan vaere mange spekulationer om sygdomsforlgbet, er
det naturligt at reagere fglelsesmaessigt fx med depression, angst, frygt eller sorg.

Det er vigtigt at holde gje med, hvordan dit barn har det. Se efter bade direkte tegn, fx tristhed, og indirekte
tegn som vrede eller rastlgshed. Hvis du er bekymret for, hvordan dit barn har det, bgr du tale med jeres leege
om at blive henvist til psykologisk radgivning, hvor du kan fa vejledning i at handtere problemerne. Det er ogsa
vigtigt at maerke efter, hvordan du selv har det. Alle har forskellige mader at handtere stress og fglelser pa. Det
er meget almindeligt, at forzeldre til bgrn med kroniske sygdomme som CMD har sveert ved at handtere deres
felelser. Hvis forzeldre eller familiemedlemmer er stressede, vil det ofte smitte af pa bgrnene. | en sadan
situation kan familieradgivning ofte vaere en god hjzelp.

En familieradgiver kan hjelpe jer med at tale dbent om problemerne, opbygge relationer og saette ord pa jeres
frygt, anspaendthed og sorg.

Der findes ogsa andre steder, hvor man kan hente stgtte:
e Muskelsvindfonden
e Rehabiliteringscenter for Muskelsvind
e Grupper pa Facebook
e Cure CMD’s hjemmeside (curecmd.org)
e Personlige stgttegrupper

Vejledning og stgtte g@r det muligt for dig og din familie at planlaegge, forudse og deltage i beslutninger om
fremtidige behandlingstiltag, pa tidspunkter hvor alting fgles forvirrende og uklart.

Tanker om dgden

Det er ofte svaert for bade familiemedlemmer og sundhedspersonale at tale om dgden, men CMD kan veere en
livstruende sygdom, og det kan derfor veere en god ide at tale om, hvilke tanker man ggr sig om dgden.

Det er vigtigt, at barnets behandlere kan radgive om de spgrgsmal, man som familie matte have om dgden,
helst inden en mulig livstruende situation opstar, sa familien har tid til at samle information og snakke
mulighederne igennem, inden et valg skal treeffes.



Behovet og tidspunktet for sddan en diskussion afhanger af diagnosen og sygdomsforlgbet og er ofte mere
presserende, hvis diagnosen er alvorlig eller ukendt. Malet bgr altid vaere, at barnets behandlerteam og familien
arbejder sammen om de sveere spgrgsmal, der er forbundet med dgden.

| det seneste drti er der sket store fremskridt for personer med CMD. Der er udarbejdet retningslinjer for
behandlingen, oprettet en international database, og der bliver forsket i forskellige behandlingsmetoder, som
giver hab for fremtiden. Opbygningen af en infrastruktur og gget opmaerksomhed pa forskning og behandling
kan fare til nye opdagelser og derved forlaenge og forbedre livskvaliteten for bgrn med CMD.

Et liv med CMD folger ikke den lige vej, men snor sig fra et problem til et andet og frem og tilbage igen.
Pd den vej er det vigtigt konstant at have fokus pd de medicinske, folelsesmassige og praktiske behov,
der mdtte opstd, og yde den ngdvendige stgtte til den bergrte person og dennes familie.

Ud over de fagfolk, der beskzftiger sig med CMD, findes der ogsa et voksende fallesskab af familier,
som kan vare gode at dele viden og erfaring med pd den sommetider besvarlige rejse i livet.




BILAG A

Definition af undertyper

LAMA relateret dystrofi: Denne nyligt opdagede CMD-undertype (L-CMD) forarsages af en mutation | lamin
A/C-genet (LMNA), ikke at forveksle med laminin A,-genet (LAMA2) som giver merosin-mangel = LAMA2-
relateret CMD. Nogle bgrn med LMNA-RD har ekstremt svag halsmuskulatur, som ggr, at de ikke kan holde
hovedet opret. Dette omtales som drophead-syndrom. Bgrn med LMNA-RD kan have dropfod, dvs. at de ikke
selv kan lgfte foden. Ved LMNA-RD kan man se tab af styrke og funktion i de fgrste to levear, hvilket adskiller sig
fra de andre CMD-typer, hvor patienterne typisk opnar bedre funktion i dette tidsrum. Funktionstab kan vaere
mistet evne til at indtage kravlestilling. Barn med LMNA-RD krzever tidlig og hyppig monitorering af lunge- og
hjertefunktion.

Limb-girdle muskeldystrofi (LGMD): Limb-girdle muskeldystrofi betegner typisk en gruppe muskeldystrofier, der
viser sig sent i barndommen, i ungdomsarene eller i voksenalderen. Der er flere tydligt definerede former af
LGMD. CMD findes inden for det samme spektrum som LGMD. Nogle bgrn, der har en mutation i LAMA?Z2,
collagen 6, LMNA eller et af aDG-generne, kan have en mildere form, der viser sig senere i livet, og opna og
bevare gangfunktionen. Man kan ogsa sige, at CMD og LGMD er bogstgtter pa den samme hylde, men ikke
entydige diagnoser. Det er vigtigt at fa genetisk verificering af bade CMD og LGMD.

Laminin a2-relateret dystrofi (MDC1A, Merosin negativ CMD): Ogsa kendt som LAMA2-relateret CMD. Bgrn
med LAMAZ2-RD er fgdt med muskelsvaghed og slap tonus og kan have tidlig besvaer med vejrtraekning og
fedeindtagelse samt progredierende kontrakturer. Kun fa opnar gangfunktion, skgnt bgrn med partiel laminin
a2 (merosin)-mangel i biopsifarvningen opnar og beholder gangfunktionen i det tidlige voksenliv. Nogle
mutationer, som medfgrer komplet merosinmangel i farvningen, kan opna og bevare gangfunktionen i tidlig
voksenalder, og nogle med partiel mangel opnar ikke gangfunktion. Diagnosen stilles pa muskel- eller hudbiopsi,
som viser komplet eller partiel laminin a2 (merosin)-mangel, 2 mutationer i LAMA2-genet (en fra moderen og en
fra faderen), og MRI af hjernen viser abnorm hvid substans.

RYR1 relateret myopati: Mutationer i ryanoidinreceptorgenet (RYR1) er indtil for nylig blevet forbundet med to
typer Kongenit myopati: Central core og Multi-minicore-sygdom. Det er nu pavist, at mutationer i dette gen ogsa
medfgrer en form for CMD. En mere passende beskrivelse kunne vaere en medfgdt muskelsygdom, som
omfatter bade Kongenit myopati og Kongenit muskeldystrofi. Disse termer stammer oprindeligt fra biopsifund
med typiske muskelstrukturforandringer ved farvning og elektronmikroskopi benavnt myopati og fund af
fiberdegeneration, -regeneration og fibrose bensevnt dystrofi. Det ser dog ud som om sondringen mellem de to
kan veere flydende. Overlapning mellem Kongenit myopati og Kongenit muskeldystrofi passer pa de SEPN1-
relaterede myopatier; der vil sandsynligvis blive fundet nye gener, som afklarer begge tilstande.

Personer med klinisk RYRI-mutation vil typisk have en autosomal recessiv arv, dvs. en kopi fra moderen og en
fra faderen. Som ved alle CMD-former varierer det kliniske billede. Ved fgdslen findes hypotoni eller slaphed,
svag ansigtsmuskulatur og hos nogle ogsa svag gjenmuskulatur. Nogle bgrn opnar gangfunktion, andre ikke.
Spise-, andedraets- og synkevanskeligheder kan medfgre behov for mavesonde, for vejrtraekningsstgtte i form af
Bi-PAP eller respirator, sommetider i en ung alder. Bern med sygdommen har ofte nasal tale, nogle oplever
hyppige lungeinfektioner, og hvis sygdommen er alvorlig, en progredierende skoliose. Kognitivt er bgrnene
alderssvarende eller derover.



SEPN1-relateret myopati (CMD med selenoprotein-mangel, muskeldystrofi med rigid spine (stiv ryg) eller
RSMD): SEPN1-relateret myopati debuterer med aksial muskelsvaghed (hovedtab, ”svag hals”), udvikling af stiv
ryg (skoliose) og vejrtraekningsproblemer (mens man stadig er gaende), ofte tidligt i barndommen. Hos mange
bgrn ses tab af mediale larmuskler og spinkel vaekst med karakteristisk rygkrumning. Muskelbiopsifund kan
variere meget, herunder muskeldystrofi, multi-minicore og kongenit fibertype disproportion. Det er vigtigt, at
SEPN1- diagnosen bekraeftes genetisk, da personer med L-CMD klinisk kan veere meget ens. Ved SEPN1-relateret
myopati ses ikke egentlige hjertepavirkning (selv om man kan have sekundaer hjertepavirkning af uopdagede
vejrtraekningsproblemer) og L-CMD-patienter skal derfor fglges taet for hjertearytmier og hjerteforstgrrelse ved
arlige hjerteundersggelser.

Ullrich CMD (UCMD): Ullrich CMD karakteriseres ved muskelsvaghed, kontrakturer i de proksimale led og
hypermobilitet i de distale led. Andre symptomer kan vaere stivhed i nederste del af rygsgjlen, kyfose (krum gvre
rygsgjle), hudforandringer (hyperkeratose, arveevsdannelse, blgd/flgjlsagtig hud), luftvejskomplikationer, hgj,
hvalvet gane, bagud prominens af halbenet og langsom sygdomsprogression. Diagnosen stilles ved muskel-
eller hudbiopsi, hvis denne viser manglende collagen, retention af collagen i fibroblaster, eller mutation i et af
tre collagen-6 gener. Ullrich CMD og Bethlem myopati findes inden for samme spektrum

Udiagnostiseret CMD: | de sidste to artier er der fundet 18 nye gener, som fgrer til diagnosen klinisk CMD, og
nye fund viser sig hele tiden i takt med den genteknologiske udvikling. Nye teknikker som fuld exonsekventering
seetter os i stand til bedre at forsta de komplekse genetiske arsager til CMD og definere kendte undertyper; hos
patinter med Walker-Warburg syndrom (WWS) finder man i gjeblikket kun den genetiske mutation i de seks
kendte gener i 40 % af tilfeldene. (Det betyder at 60 % af WWS-patienterne ikke kender genet for deres
sygdom). Personer med CMD, som ikke har en genetisk diagnose, kan bruge denne vejledning til at planlaegge
den medicinske behandling i samarbejde med laegerne. Det anbefales ogsa at lade sig registrere i det
internationale CMD-register (cmdir.org) og derved fa oplysninger om, hvilke genetiske forsgg der pagar, og
muligheden for at deltage i disse. Selv om viden om den genetiske mutation ggr det lettere for laegerne at sige
noget specifikt om prognosen, har personer med CMD ogsa mange problemer til felles, og retningslinjerne i
denne familieguide kan give god vejledning til dem, der endnu ikke har faet en endelig genetisk diagnose.




BILAG B

Betegnelser for eksperter, der yder specialbehandling

Kardiolog (hjertelaege): En lzege, der har speciale i hjerteproblemer. Kardiologer behandler forskellige
sygdomme som fx arytmi (forstyrrelse i hjerterytmen), forhgjet blodtryk og hjertesygdomme. Nogle hjertelaeger
har videreuddannet sig til eksperter i problemer med hjertemuskulaturen (specialister i kardiomyopati).

Endokrinolog: En laege, som har speciale i problemer med de organer i kroppen, der producerer og frigiver
hormoner. Endokrinologer behandler forskellige sygdomme som fx sukkersyge, vaekstproblemer og forsinket
pubertet.

Gastroenterolog: En lzege, som har speciale i problemer med fordgjelsessystemet. Gastroenterologer behandler
forskellige sygdomme som fx alvorlig forstoppelse, darlig trivsel og gastrogfagal reflukssyndrom.

Genetisk radgiver: En laege eller anden sundhedsfaglig person, som har en uddannelse inden for genetik og
radgivning. En genetisk radgiver kan forklare, hvilke genfejl, der er arsag til dit barns symptomer og om dine
andre bgrn kan have sygdommen samt om risikoen for at fa et barn mere med samme sygdom.

Neurolog: En lzege, som har speciale i problemer med nervesystemet. Nervesystemet kan opdeles i
centralnervesystemet (hjerne og rygmarv) og det perifere nervesystem (nerver der udgar fra rygsgijlen,
forbindelsen mellem nerver og muskler og selve musklerne). Neurologer behandler forskellige sygdomme som
fx epilepsi, migraene og forsinket udvikling. Nogle neurologer specialiserer sig i problemer med det perifere
nervesystem (neuromuskulaere specialister).

Neuropsykolog: En psykolog, som har speciale i, hvordan hjernestruktur og hjernefunktion arbejder sammen og
pavirker indlaering og adfaerd.

Ergoterapeut: En sundhedsperson, som er uddannet til at hjaelpe med fysiske tilpasninger eller &endringer af
omgivelserne, som skal ggre det lettere for personer med funktionsnedsattelse at udfgre dagligdags funktioner
(fx spisning, badning, paklaedning, lektielaesning) og derved give dem stgrre uafhaengighed.

Ortopadkirurg: En kirurgisk lsege, som har speciale i at behandle skader, sygdomme og deformiteter gennem
operation pa led, knogler og sener. Ortopadkirurgen korrigerer fysiske deformiteter, reparerer knogler og vaev
efter skader og udfgrer forebyggende indgreb pa patienter med invaliderende sygdomme og tilstande.
Ortopeaedkirurgi er behandling af det muskuskeletale system og et af de mest udbredte kirurgiske specialer.

Bandagist: En person, som er uddannet i at udmale, konstruere og tilpasse korsetter, skinner og proteser til
patienter med handicaps. Hvis der er problemer med et korset eller en skinne, er det bandagisten, som kan
hjaelpe.

Rehabiliteringsleege: En laege, der har speciale i rehabilitering, og som arbejder med at forbedre funktionelle
faerdigheder og livskvalitet for personer med nedsat funktion eller handicap.



Fysioterapeut: En sundhedsperson, som er ekspert i at hjelpe personer, der har problemer med
bevaegeapparatet, til at forbedre kroppens bevaegelser, serligt arme og ben. Dette omfatter ogsa behandling,
som forebygger beveaegelsestab, fx udstraekning eller behandling med skinner og korset.

Psykiater: En laege, som behandler psykiske sygdomme med en kombination af psykoterapi, psykoanalyse,
indlaeggelse og medicin. Psykoterapi omfatter almindelige samtaler med patienterne om deres problemer.
Psykiateren hjaelper dem med at finde Igsninger pa problemerne ved at @&ndre deres adfeerdsmgnster og tale
om deres oplevelser samt gruppe- eller familieterapi. Psykoanalyse omfatter lang tids psykoterapi og radgivning
af patienterne. Ofte anvendes medicin for at afhjaelpe kemiske ubalancer, der medfgrer fglelsesmaessige
problemer.

Psykolog: En person, som er uddannet til at give patienter psykologisk radgivning. Forskellen pa en psykolog og
en psykiater er, at psykologer ikke udskriver medicin og ikke stiller laegelige diagnoser.

Respirationslaege: En laege, der er specialist pa lungeomradet, og som behandler fx vejrtraekningsproblemer og
infektioner. Respirationsleeger arbejder med patienterne og deres familier om at forebygge komplikationer fra
deres neuromuskulzere sygdom sdsom sgvnapng.

Klinisk dizetist: En person, som er uddannet i kostvejledning og dizetbehandling. Som klinisk dizetist indgar man i
behandling og vejledning pa sygehuse og hospitaler i samarbejde med sygeplejersker og laeger.

Logopaed (Talepaedagog): En person, der er uddannet til at hjelpe personer, som har tale- og
sprogvanskeligheder.



BILAG C

Ordliste (ord, som er understreget I teksten)

ACE-hammere: en gruppe laegemidler, som hjertelaeger bruger til at fa blodkarene til at slappe af og g@re det
lettere for blodet at cirkulere rundt i kroppen. En af de hyppigste bivirkninger ved ACE-heemmere er nedsat
blodtryk. ACE-heemmere bruges ogsa til at behandle forskellige andre hjertesygdomme.

Blodfortyndende medicin: en gruppe laegemidler, som fortynder blodet for at forhindre, at det danner
blodpropper, som kan blokere blodkarrene. De har dog den bivirkning, at man blgder lettere.

Krampestillende medicin: leegemiddel, der reducerer hyppigheden af alvorlige kramper. Nogle oplever, at
kramperne ophgrer helt, nar de far denne type medicin.

Arytmi: en abnorm andring af hjerterytmen.

Artrogrypose: en tilstand, der resulterer i, at et spaedbarn fgdes med kontrakturer. Det kan veere et tidligt
symptom pa CMD, men kan ogsa skyldes andre tilstande.

Fejlsynkning: nar mad, vaeske, slim, eller lign. kommer ned i lungerne i stedet for ned i maven eller ud af
munden eller naesen. Nar dette sker, kan det fgre til lungeinfektioner som fx lungebetaendelse.

Ateklektase: tilstand, hvor lungerne ikke er fuldt udfoldede. Dette kan fx skyldes en blokering af luftvejene.

Beta-blokkere: en gruppe laegemidler, som hjertelaeger bruger til at nedsatte hjertefrekvensen ved at seenke
den hastighed, hjertet slar med. Denne slags medicin hjaelper med at dbne blodkarerne og saenke blodtrykket.

Beta-blokkere kan ogsa anvendes til andre end hjertesygdomme.

Bi-PAP: Bi (bilevel = to niveauer); PAP - positive air pressure (positivt lufttryk) fungerer som natrespirator
(maskerespirator). BiPAP’en tilfgrer brugeren to forskellige positive lufttryk via maske, et hgjere tryk, der tilfgres under
indandingen og et lettere tryk, der tilfgres under udandingen.

Blodgasanalyse: maler koncentrationen af ilt og kuldioxid (CO>) i blodet samt blodets pH-veerdi og bikarbonat.

Frganding: en slags andedraetsteknik, hvor man tager flere indandinger uden at ande ud og derved udvider
lungerne mere, end man er i stand til i et enkelt andedrag. Dette udvider lungerne og abner tilstoppede luftveje
og kan anvendes som en teknik til at fa mere luft bag et host.

Kardiomyopati: svaekkelse af hjertemusklens pumpefunktion — ogsa kendt som hjertemuskelsygdom. Den kan
veere en fglgesygdom af andre hjertesygdomme.

CPAP - Continuous positive airway pressure (konstant positivt tryk i luftvejene): en af de mest almindeligt
anvendte former for vejrtraekningsstgtte til personer med svaekket andedraetsmuskulatur. CPAP-apparatet
sgrger for et konstant tryk i lungerne under brug, og sikrer derved at luftvejene udvides.



Kontraktur: stramhed omkring et led, der fgrer til, at leddet fastlases i en bestemt position eller ikke har det
fulde bevaegeudslag. En kontraktur i knaeet kan forhindre, at knaeet kan bgjes helt sammen eller straekkes fuldt
ud.

Diagnose: en sygdoms specifikke navn.

Dysmotilitet: &ndret tarmbevaegelighed. Nar fordgjet mad ikke bevaeger sig gennem maven og tarmene med
den rette hastighed. Fordgjet mad bevaeger sig gennem vores krop, nar musklerne i tarmsystemet bevaeger sig i
bglger for at skubbe maden frem. Nogle gang bevager bglgen sig for langsomt og forarsager forstoppelse.
Andre gange bevaeger den sig for hurtigt og forarsager diarré.

Ekkokardiogram: metode, der anvendes til at vurdere hjertets struktur og mal. Ekkokardiografi er en
ultralydsundersggelse af hjertet, som viser billeder af hjertet.

Elektrokardiogram (EKG): metode, der anvendes til at vurdere hjertemusklens elektriske aktivitet. Ved EKG saettes en
raekke elektroder pa kroppen, som optager hjertets signaler. Det tager normalt under en time at fa lavet en EKG.

Elektroencefalografi (EEG): en undersggelse af hjernens aktivitet, hvormed man leder efter arsagen til
krampeanfald ved at placere elektroder pa hovedet. Nar hjernen fungerer normalt, kommunikerer den med
kroppen ved at sende signaler fra en nerve til en anden i et regelmaessigt mgnster. Hvis et uregelmaessigt
menster viser sig pa en EEG, har personen risiko for at fa krampeanfald, men EEG’en viser ikke, hvorfor
anfaldene opstar.

Darlig trivsel: beskriver spaedbgrn eller smabgrn, som ikke vokser eller tager tilstraekkelig pa i vaegt. Darlig trivsel
skyldes ofte, at barnet ikke er i stand til at indtage en tilstraekkelig maengde kalorier eller ikke optager nok
nzringsstoffer fra fgden.

Endoskopi (eller kikkertundersggelse): en procedure, der anvender en lang, tynd slange med lys til at kigge ind i
en person. En endoskopi kan fx bruges til at undersgge tyktarmen (koloskopi) eller lungerne (bronkoskopi).
Forceret vitalkapacitet (FVC): den maksimale maengde luft, der kan udandes efter en maksimal indanding. Kaldes ogsa
lungefunktionsmaling og kan fx male om der er problemer med vejrtreekningsmuskulaturen eller om der er infektion i
lungerne.

Gasudveksling: en proces hvormed ilt (O;) fgres fra luft til kropsvaev til brug for cellerne, og kuldioxid (CO>) fgres
fra vaev til luft. Dette sker i lungerne og i blodomlgbet.

Gastrogsofagal reflukssyndrom, gastritis: forekommer, nar den muskel, der forbinder gsofagus (spisergret fra munden) til
maven abner af sig selv eller ikke lukker ordentligt, sa mavens indhold stiger op i spisergret.

Mavesonde: en type ernaeringssonde, som indopereres direkte i maven gennem huden. Eksempler pa
mavesonder er PEG-sonden og Mic-Key knapsonde.



Genetisk mutation: en &ndring i en persons gener (arveanlaeg), som har indflydelse pa kroppen eller dens
funktioner. Gener er en skabelon for, hvordan hele ens krop er sammensat. Vores gener kan sammenlignes med
de bogstaver, der er sat sammen til satninger i en brugsanvisning. En mutation, som er en alvorlig &endring i
generne, sammenlignes med en stavefejl eller en manglende saetning i brugsanvisningen. Alle har andringer i
deres gener, ligesom alle bgger har stavefejl, men kun nogle mutationer kan give problemer eller sygdomme.
Forestil dig fx, at du k@ber en kommode, som du selv skal samle. Der er maske stavefejl i brugsanvisningen, men
dem kan du godt gennemskue. Hvis der derimod mangler ord eller hele satninger ved du maske ikke, hvilke
skruer, du skal bruge for at samle de forskellige dele. Eller maske undlader du ubevidst at samle skufferne og
omdanner kommoden til en reol.

Gingival hyperplasi: for kraftig vaekst af det veev, der udggr tandkgdet. Dette er ofte en bivirkning hos patienter,
som ikke kan lukke munden (pga. muskelsvaghed), eller patienter, som er i behandling med phenytoin, en type
medicin, som forebygger krampeanfald.

Holtermonitor: en lille bandoptager, som placeres pa patienten, og gér det muligt at lave et elektrokardiogram
over lengere tid, typisk to eller tre dage. Apparatet optager hjertets elektriske aktivitet, som efterfglgende
sammenholdes med en dagbog fgrt af patienten. | dagbogen noteres symptomer, som kan vaere forarsaget af en
@ndring i hjertets rytme. Nar apparatet er anbragt, kan patienten normalt ga hjem og behgver saledes ikke blive
pa hospitalet.

Hypoplasi: underudvikling af en kropsdel, fx midt i ansigtet, hvor hypoplasi i omradet rundt om naesen kan
skyldes brug af ansigtsmaske.

Hypotoni: ordet tonus beskriver musklens spaendstighed eller musklens modstand i en bevaegelse. Hypotoni
betyder lav tonus (kaldes ogsa nogle gange slaphed). Hgj tonus, ogsa kaldet hypertoni eller spasticitet. Tonus er
ikke det samme som styrke (et hypotont barn kan stadig have styrke i musklerne), men hos spadbgrn er det
ofte sveert at skelne mellem tonus og styrke.

Mekanisk hostestgtte: et apparat, som hjeelper med at opretholde en god lungefunktion ved at simulere et
host. Lungerne fyldes med luft (som at tage en dyb indanding), hvorefter luften hurtigt suges ud af lungerne
(som et kraftigt host). Normalt er disse apparater indstillet til et bestemt antal host, hver gang det bruges.
Apparaterne kendes ogsa under navnet CoughAssist. Nogle bgrn siger, at det tager tid at veenne sig til apparatet,
men nar de laerer at bruge det, far de det meget bedre.

MR-skanning (MR = magnetisk resonans): et detaljeret billede af en legemsdels struktur. En MR-skanning giver
mange flere detaljer (dvs. hgjere oplgsning) end en CT-skanning eller et rgntgenbillede, og der anvendes ingen
straling. En MR-skanning giver et godt billede af blgdt vaev som fx hjerne og muskler, men ikke af knoglerne.

Malign hypertermi: en allergisk reaktion pa visse typer bedgvelsesmidler. Det kan vaere en livstruende reaktion,
hvormed kroppen bliver overophedet. Som ved andre allergier er det kun nogle mennesker, der far denne
reaktion, men visse genmutationer kan give gget risiko for malign hypertermi.

Multidisciplineer behandling/tvaerfaglig behandling: nar sundhedspersoner fra forskellige omrader og specialer
arbejder sammen som et team, fx nar en neurolog, lungespecialist, fysioterapeut og dizetist arbejder sammen
om at ggre en patients helbred bedre.



Multisystemisk: nar flere forskellige kropsdele er pavirket af en sygdom eller tilstand, eller nar de kontrolleres
eller undersgges samlet af en sundhedsperson.

Nasogastrisk sonde: en type midlertidig ernaeringssonde, som sattes ind i neesen og ender i maven.

Nissens fundoplikation: en “knude” der bindes kirurgisk i den gvre del af maven for at forhindre sveer
gastrogsofagal refluks (sure opst@d).

Noninvasiv ventilation (NIV): en metode, hvormed man kan hjalpe personer, der har svaert ved selv at treekke
vejret. Denne type vejrtraekningsstgtte gives noninvasivt, dvs. via en maske, modsat invasivt som ved en
trakeostomi, og kan bruges pa seerlige tidspunkter som fx om natten eller under sygdom. Noninvasiv ventilation
foretraekkes ofte fremfor invasiv ventilation.

Ortoser: kunstige eller mekaniske hjeelpemidler, fx et korset, der stgtter en kropsdel i sine bevaegelser. Skinner
er et andet eksempel pa ortoser, fx ankel-fod-skinner, som er harde, formstgbte plastikskinner, der gar fra
leggen og ned under foden. De sidder typisk fast med Velcro og kan baeres over en sok og med sko. Skinner
hjeelper bgrn med lav tonus til at opna og vedligeholde deres gangfunktion.

Oximetri: maling af ilt i blodbanen med en fingerhaette.

Peak flow: en maling af, hvor kraftigt en person kan hoste. Dette er en enkel metode til maling af lungefunktion
og en persons evne til at rense luftvejene (fa slim ud af lungerne).

Polysomnografi (vejrtreekningsundersggelse under sgvn): en optagelse af de mange andringer, der sker i
kroppen, mens man sover. Patientens lunge-, hjerte- og hjernefunktion overvages ved hjlp af forskellige
undersggelsesmetoder. En sgvnundersggelse kan vaeret et led i at finde arsagen til treethed i dagtimerne.

Prognose: hvordan sygdommen forventes at @&ndre sig med tiden og hvad disse @&ndringer betyder for dit barns
helbred og liv.

Progression: hvordan en sygdom forveerres over tid.

Neuropsykologisk test: navnet pa en raekke tests, der har til formal at undersgge indlaering, kognition, adfeaerd,
humgr og personlighedstraek. Denne type tests kaldes ogsa en padagogisk-psykologisk vurdering. Der anvendes
ikke de samme tests pa alle bgrn, da testtypen afhaenger af barnets alder eller specifikke problemer.

Lungefunktionsundersggelser: en raekke undersggelser, der maler lungernes evne til at fa luft ind og ud, samt
hvor effektivt de leder ilt ind i blodomlgbet.

Skoliose: en unormal C- eller S-formet kurve af rygsgjlen. Denne type kurve er forskellig fra den kurve, der kan
ses i leenden, og som far maven til at stikke ud (lumbar lordose) eller den kurve i den gverste del af ryggen, der
giver pukkelryg (torakal kyfose). Nar der bade ses kyfose og skoliose taler man om kyfoskoliose.



Anfald/kramper: en usadvanlig elektrisk impuls i hjernen. Denne impuls kan ramme en del af hjernen
(partielt/fokalt anfald) eller hele hjernen pa en gang (generaliseret anfald). Da hjernen styrer alt, hvad vi
foretager os, kan anfald vaere forskellige fra person til person, afhaengigt af hvor i hjernen anfaldet kommer fra.
Nogle oplever anfald, hvor hele kroppen, eller blot en arm eller et ben ryster. Andre kan have anfald, hvor de ser
ud som om, de bare stirrer, eller hvor de stirrer og laver unormale bevaegelser med munden, gjnene eller
haenderne. Epilepsi defineres som to eller flere uprovokerede anfald. Hvis du har mistanke om, at dit barn kan
have epilepsi, bgr du kontakte din laege.

Sgvnapng: unormale pauser i vejrtraekningen under sgvn. Det er normalt, at vejrtraekningen saenkes, nar man
sover, men nogle gange seenkes den for meget. Nar der er lange pauser mellem de enkelte indandinger,
ophobes der kuldioxid i blodet, hvilket bevirker, at der ikke kommer ilt nok til hjernen (hypoventilation).
Spvnapng stresser kroppen og ubehandlet, kronisk hypoventilation kan medfgre hjertefejl eller andre
multisystemiske problemer.

Spirometri: den mest almindelige lungefunktionstest. Spirometri viser den maengde luft, der indandes og den
mangde, der pustes ud igen.

Subluksation: nar en knogle er delvist forskudt, men ikke helt gaet af led. Ved CMD sker der ofte subluksation af
hofterne.

Torticollis: ogsa kaldet nakkeskaevhed. En slags kontraktur i nakken, hvor halsen er vredet skaev, sa hovedet
haelder til den ene side og gret kommer taettere pa skulderen. Et barn med nakkeskavhed kan ikke dreje sit
hoved fuldt ud fra den ene side til den anden.

Valproat: en szerlig type krampestillende medicin. Medicinen fas som piller eller i flydende form.

Videofluoroskopi: en slags r@gntgenoptagelse af en persons synkefunktion, der udfgres mens patienten synker
mad eller vaeske. Formalet er at teste for fejlsynkning.

Hvid substans: Hjernen har en hvid og en gra substans. Den hvide substans er hjernens yderste lag og den gra

substans findes pa indersiden af hjernen. Den gra substans udggres af nerveceller (hvor signalerne starter) og

den hvide substans udggres af nervefibre (axoner, den del, der forbinder en nerve til noget andet). Axoner har
en belaegning, der kaldes myelin, som far signalerne til at Igbe hurtigere. Myelin er det, der giver denne del af

hjernen dens hvide udseende.



BILAGD

Diagnostiske veerktgjer

En CMD-diagnose starter med en klinisk diagnose. Det betyder, at en laege eller en anden sundhedsperson, fx en
fysioterapeut, finder ud af, at en person (spadbarn, barn, teenager, voksen) har symptomer eller viser tegn pa
CMD: symptomer pa muskelsvaghed med eller uden kontrakturer, vejrtraekningsproblemer eller skoliose. Selv
om en blodprgve ofte vil vise hgje vaerdier for kreatinkinase (CK-veerdier) ved CMD, kan den ogsa vaere normal.

Hvis en kliniker vurderer, at en person har en klinisk diagnose og symptomerne passer pa en af de kendte CMD-
undertyper, kan klinikeren ga direkte videre med en genetisk undersggelse (blodprgve), hvis genet for den
pagaeldende undertype er kendt. Hvis klinikeren fx ser et barn med stivhed i leenden, hypermobile fingre,
redmen i kinderne, arsvulster, nopret hud (hyperkeratosis pilaris) og kontrakturer i albuerne, vil han eller hun
sikkert genkende dette mgnster som symptomerne pa collagen 6-myopati og sende patienten videre til genetisk
udredning for COL6A1, COL6A2, og COL6A3-mutationer.

Hvis klinikeren vurderer, at en person har CMD, men ikke kan genkende mgnstret, er det naestbedste trin en
muskel- eller hudbiopsi. En hudbiopsi kan vaere et led i at stille diagnosen LAMAZ2 og COL6 (en aDG-test
foretages kun som en del af et forskningsprojekt pa University of lowa). Ved andre typer CMD er det ngdvendigt
med en muskelbiopsi. Muskelvaevet undersgges under mikroskop (veevsundersggelse) og szerlige farvninger
anvendes til at undersgge for fraveer af visse proteiner (immunohistokemi), som kan skyldes CMD. Hvis
muskelbiopsien viser fuldstaendigt eller delvist fraveer af et vigtigt protein og passer pa personens symptomer,
laves efterfglgende en genetisk undersggelse for at finde mutationen, hvis dette er muligt.

Af andre diagnosticeringsredskaber kan naevnes ultralydsundersggelse og MR-scanning af musklerne, som kan
vise, hvilke muskler, der er bergrt. Ved visse undertyper af CMD, fx SEPN1-relateret myopati, er der pavirkning
af musklerne i inderlaret, hvilket ikke ses ved andre former for muskeldystrofi. En MR-scanning af hjernen kan
vise, om der er tale om en dystroglycanopati- eller LAMA2-relateret CMD udover at vise henholdsvis
karakteristiske andringer i hjernens struktur og hvide substans.

En genetisk undersggelse er den ultimative bekraeftelse pa diagnosen CMD. Det er vigtigt for personer med CMD
at fa denne genetiske bekraeftelse, fordi det udbygger vores viden om, hvilke mutationer, der forarsager
sygdommen, forholdet mellem en mutation og sygdommens sveerhedsgrad samt opdagelse af nye gener. P3a
nuvaerende tidspunkt er det ikke alle de gener, der forarsager CMD, som er fundet, men forskningen skrider
hurtigere frem, end den har gjort hidtil. Habet for fremtiden er at man finder alle de gener, der har forbindelse
til CMD.



Afdeekning af en CMD-undertype

Klinisk diagnose viser
CMD?

Nej

Ja

Muskelbiopsi CMD-
diagnose: farvning for
proteiner og
undersggelse for tegn
pa muskeldystrofi.

Hudbiopsi CMD-
diagnose: Kun hvis klinisk
diagnose peger pa
LAMA?Z2 eller COL6

Muskel- eller hudbiopsi
viser mangel pa
protein: videre til
genetisk undersggelse

Genetisk diagnose viser CMD: det
er her vi gerne vil have, at alle
patienter med CMD ender— med
en genetisk undersggelse, der
viser, hvilket gen der forarsager
sygdommen.




TAK

Denne guide er blevet til pa initiativ af laege og bestyrelsesformand for Cure CMD Anne Rutkowski. Materialet
er bearbejdet, indsamlet og redigeret af Susan Sklaroff-Van Hook og Diane Smith-Hoban.

Ogsa tak til fglgende for deres ekspertbidrag: Meganne Leach, MSN, APRN, PNP-BC; Katy Meilleur, PhD, CRNP
National Institutes of Health; Thomas Sejersen, MD Karolinska Institutet; Kate Bushby, MD, Newcastle
University; Ching H. Wang Stanford University; og Carsten Bonnemann, MD, Neuromuscular and
Neurogenetic Disorders of Childhood Section, National Institutes of Health. Faglig redigering og bistand
venligst ydet af Mary T. Durkin, Diane True og Erin McGurk.

Billederne i guiden er stillet til radighed af familier med CMD. Vi vil gerne takke alle de bgrn og familier, som
har givet os tilladelse til at bruge deres billeder.

Hvis du har kommentarer, spgrgsmal eller forslag til fremtidige revisioner af guiden, er du velkommen til at
kontakte RehabiliteringsCenter for Muskelsvind eller Cure CMD pa info@curecmd.org eller Diane.Smith-
Hoban®@curecmd.org.



mailto:Diane.Smith-Hoban@curecmd.org
mailto:Diane.Smith-Hoban@curecmd.org

