Skandinavisk konsensusprogram for
Duchennes muskeldystrofi

Malsaetningen med dette konsensusprogram for Duchennes muskeldystrofi (DMD) er at skabe
et feelles grundlag i Skandinavien for diagnostik og rekommendationer for behandling af
sygdommen.

Den sociale og medicinske tradition er tilstraekkelig ens i Danmark, Norge og Sverige til, at

det samme referenceprogram vil kunne bruges i hele Skandinavien.

Denne udgave er revideret i juli 2015 og er et supplement til de internationale retningslinjer som
er beskrevet i artiklen, The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy, Bushby
K et al., Part 1: Lancet Neurol. 2010 Jan; 9(1):77-93.

Part 2: Lancet Neurol. 2010 Feb; 9(2):177-189 og i The Diagnosis and Management of Duchenne
Muscular Dystrophy, A guide for families, som findes i en dansk overseaettelse her pa siden.

Konsensusprogrammet er udarbejdet af fagfolk fra hele Skandinavien og sproget er derfor dansk,
norsk og svensk.
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Arvegang, fosterdiagnostik og anlaegsbaerere

Udarbejdet af Jens Michael Hertz, professor i genetik ved OUH, Danmark

Baggrund

DMD findes hos ca. 1 af 3500 drenge over hele verden. Den hgje incidens skyldes genets hgje
mutationsrate som formentlig er en fglge af genets stgrrelse. Omkring 50 - 60 % af alle mutationer
i DMD er stgrre eller mindre deletioner, mens resten er punktmutationer der ligeledes ofte fgrer
til at der slet ikke dannes et funktionsdygtigt protein. Det totale antal personer med DMD i
Skandinavien er ukendt, men prevalensen beregnes til at vaere ca. 30 per million indbyggere.

Atiologi

DMD skyldes mutationer i genet DMD pa X-kromosomets korte arm (Xp21). Genet er 2,5 millioner
basepar stort og er saledes arvemassens stgrste kendte gen. Genet bestar af 79 kodende
sekvenser (exons), som medfgrer dannelse af et ca. 14.000 nukleotider stort mRNA-molekyle.
Genets primare proteinprodukt, dystrofin, mangler eller er svaert nedsat. Dystrofin har betydning
for plasmamembranens stabilitet. Dystrofinmangelen kan pavises allerede ved fgdslen, selvom
symptomer fgrst udvikler sig 1-2 ar senere.

Arvegang

Duchennes mutskledystrofi nedarves som en X-bundet recessiv sygdom. 1/3 af nye tilfeelde
skyldes en ny mutation opstaet enten hos patientens mor, eller hos en af patientens morforeaeldre,
hvorved patientens mor blev anlaegsbaerer. Teoretisk vil 2/3 af mgdrene til nye tilfeelde vaere
anlaegsbaerere, mens 1/3 skyldes en ny mutation. | familizere tilfaelde vil risikoen for et nyt barn
med DMD veere 25 %, idet halvdelen af drengene vil have sygdommen, mens halvdelen af pigerne
vil vaeere anleegsbaerere.

Molekylaergenetiske undersggelser anvendes til at pavise mutaitoner i DMD-genet. Dette er nu om
dage en forholdsvis enkel procedure. Deletioner / duplikationer findes hos 60-70% af alle
DMDpatienter, og fund af deletion/duplikation bekraefter diagnosen.
Deletionernes/duplikationerenes stgrrelse varierer fra en enkelt exon til evt. at omfatte hele
genet. Molekulaergenetisk diagnostik er enkel og omfatter alle DMD-genets exons. Denne
foretages ved en analyse kaldet MLPA (Multiple Ligation probe amplification) Kendskabet til
deletionens/dulikationens omfang kan vaere vejledende for prognosen: Deletioner der gdelaegger
leeserammen (frameshift-mutationer) for den tilbageblevne del af genet, giver normalt et mere
alvorligt sygdomsforlgb end de deletioner der efterlader leeserammen intakt (in frame-
mutationer). De fgrst naevnte medfgrer en klinisk Duchenne-diagnose, mens en del in frame-
mutationer pavises hos patienter med Beckers muskeldystrofi.

Punktmutationer kan ikke pavises ved denne metode, men der er mulighed for screening af
DMDgenet for sadanne mutationer. Udfgres dog i gjeblikket kun fa steder.

| familier hvor praenataldiagnostik / anleegbaererdiagnostik er relevant bgr dette altid forsgges.

Praenatal diagnostik

Praenatal diagnostik er mulig ved hjzelp af moderkagebiopsi i 10. graviditets uge, hvis familien er
udredt i forvejen. Hvis patienten har faet pavist en mutation, kan der testes direkte for denne pa
DNA isoleret fra moderkagebiopsi. Samtidig kan der testes for fostres kgn. Svar vil foreligge 2-3



dage efter moderkagebiopsi.

Hvis patientens mutation ikke kendes, kan families udredes ved hjzlp af koblingsanalyse
(DNAmarkgranalyse). Ved en sadan analyse kan man indirekte fglge sygdomsgenet i en familie.
Det kraever at det er muligt at indhente prgver fra relevante familiemedlemmer. Dette tager
normalt leengere tid, og det er derfor vigtigt at familien er radgivet og ngdvendige prgver
indhentet og analyseret, inden graviditet planlaeegges. Teoretisk vil, som naevnt, 2/3 af mgdre til
sporadiske tilfaelde af DMD vaere anlagsbarere. Det har dog vist sig at selv om en mutation ikke
findes i moderens blod, behgver der ikke foreligge en ny mutation, idet der kan vaere tale om en
kenscelle kimbane-mosaicisme (germ-line mosaicism), dvs at mutationen findes i en del af
moderens agceller, men ikke i hendes somatiske vaev. Gentagelsesrisikoen er derfor altid stor, og
praenatal for praenatal diagnostik anbefales altid ved ny graviditet.

Anlaegsbeererdiagnostik

Hvis patienten har faet pavist en mutation, bgr alle relevante kvindelige familiemedlemmer
gentestes. Dette kan ggres ved samme MLPA-analyse og kraever kun en blodprgve fra den
pagaeldende person. Hvis patientens mutation ikke kendes, eller patienten er dgd, og/eller DNA
ikke er tilgeengeligt, kan familien udredes ved hjeelp af koblingsanalyse (DNA-markgranalyse). Ved
en sadan analyse kan man indirekte fglge sygdomsgenet i en familie. Det kraever at det er muligt at
indhente prgver fra relevante familie-medlemmer.

Gentagne malinger af kreatinkinase (CK) er vejledende, idet 70% af baerere har forhgjet CK.
Normal kreatinkinase kan derfor ikke bruges til noget. Kreatinkinasevaerdierne ma fortolkes i
relation til individets alder.

Praeimplatationsdiagnostik

Det er muligt at undersgge befrugtede ag. Efter in vitro fertilisation (IVF) kan en enkelt celle
(blastomér) udtages nar det befrugtede aeg har delt sig til 8 — 10 celler.

Der er to muligheder:

1) Der kan undersgges for kgn, og det er derefter muligt kun at bruge befrugtede seg med en
kvindelig karyotype. Dette medfgrer dog at alle hanlige embryoner, hvoraf halvdelen vil vaere
raske, ma bortskastes.

2) Hvis probanden i familien har en deletion kan blastomeren undersgges for deletion. Det er
normalt ikke muligt at fortage DNA-markgr analyse. Dette skyldes at der kun er en enkelt celle
tilradighed for analyse.

Praeimplantationsdiagnostik er endnu pa forsggstadiet.

Anbefalinger

* DNA-test for deletioner bgr indga i udredningen af alle DMD-drenge.

e Da mindst 2/3 mgdrene til DMD-drenge er anleegbaerere bgr genetisk radgivning mhp praenatal
diagnostik tilbydes.

* Mulige kvindelige anlaegsbaerere bgr tilbydes genetisk radgivning og DNA-analyse. Hvis
probandes mutation ikke kendes bgr DNA indhentes pa relevante familiemedlemmer, saledes at
familien udredes v. DNA-markgr analyse.
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Psykosociale aspekter

Revideret juli 2015 af John Marquardt, Psykolog, aut. specialist i sundhedspsykologi,
RehabiliteringsCenter for Muskelsvind, Danmark

Duchennes Muskeldystrofi er en af de mest indgribende neuromuskulzere sygdomme idet den
svaekker hele det motoriske system og nedsaetter eller hindrer de fysiske udfoldelsesmuligheder
betydeligt (1,2). Dette medfgrer en gget risiko for at DMD-drenge pa grund af begraensningerne i
deres aktivitets- og deltagelsesmuligheder bliver isoleret og oplever en raekke psykiske
belastninger, som kan give dem store fglelsesmaessige og adfeerdsmaessige problemer. Nogle
DMD-drenge har desuden kognitive dysfunktioner, bl.a. i form af koncentrationsbesveer

og indlaeringsvanskeligheder (3,4).

Tidligere var det ikke almindeligt at drenge med Duchenne Muskeldystrofi fik respirator. Deres
levetid var betydeligt nedsat, og der var derfor ingen grund til at forberede dem pa en voksen-
tilveerelse.

Som respiratorbrugere lever personer med Duchenne Muskeldystrofi i dag betydeligt leengere, og
det er derfor vigtigt at forberede dem pa en selvstaendig tilvaerelse i egen bolig med hjalpere (5).
Samtidig tilbydes medicinsk behandling med steroider til DMD-drenge der kan g3, jf. kapitel 10.,
m.h.p. at udsaette ophgret af gangfunktion.

Dette har aktualiseret behovet for en helt anden form for stgtte til sdvel DMD-drenge som deres
foreeldre og hjzelpere samt til de professionelle inden for dette felt.

Psykisk er det en fordel for drengene, at de bevarer en raekke udfoldelsesmuligheder laengere,
men medicinen kan ogsa medfgre sendringer i temperament og adfeerd, som kan vaere belastende
for savel drengene som familierne.

Retningslinier

Ved diagnoseformidlingen:

Barnet far oftest stillet diagnosen i 2 til 5-ars-alderen. Pa dette tidspunkt har barnet ikke de store
fysiske begraensninger, og sygdommen pavirker ikke barnets selvbillede. Derimod er forzaeldrene
ofte i krise eller sorg pa grund af den dystre prognose for sygdomsudviklingen og de deraf
felgende begraensninger i barnets udfoldelsesmuligheder (7).

Intervention:

Foraeldrene skal tilbydes stgtte til at overvinde krisen og fa bearbejdet deres sorg. Dette kan veaere
i form af terapeutiske samtaler med foraeldrene, men ogsa ved at tilbyde dem at deltage i kurser,
hvor de mgder familier, der er i samme situation som dem selv, og hvor de bliver informeret om
stgtte-, aflastnings- og behandlingsmuligheder. Det er vigtigt, at foraeldrene herunder bliver
opmaerksomme p3a, hvordan de kan stgtte deres dreng, saledes at hans udviklingsmuligheder og
muligheder for aktiv deltagelse i det sociale liv optimeres.

| bgrnehaven:
Drengen vil hen ad vejen fa brug for praktisk hjzelp til at bista ham i de situationer, hvor kraefterne
ikke slar til. Som regel forlgber dette psykisk problemfrit for bade barnet og hjelperen. Nogle



drenge udviser allerede pa dette tidspunkt kognitive problemer, som der test- og traeningsmaessigt
bor fglges op pa sa hurtigt som muligt.

Intervention:

Der kan i nogle tilfaelde veere brug for at informere hjeelperen om, hvordan drengens psykiske
udvikling stgttes hensigtsmaessigt. Eventuelt i form af et faelles mgde hvori foraeldrene, hjlperen,
padagogerne og specialkonsulenter deltager. Foraeldrene kan desuden stgttes gennem et
opfelgende familiekursus, hvor familiens ressourcer styrkes.

| forbindelse med skolestart:

| skolealderen har drengen som regel erhvervet en viden om sin egen formaen og uformaen set i
forhold til andre bgrn. Derfor ma de voksne kunne stgtte drengen i at rumme og handtere denne
viden hensigtsmaessigt, sdledes at han udvikler et positivt selvbillede. Drengen forholder sig som
regel positivt til skolestarten, men det er vigtigt at skoleleererne og den eventuelle praktiske
hjeelper er velinformeret om handicap, udviklings- og kompensationsmuligheder samt om
forzeldrenes forventninger til skolens opgaver og formaen.

Intervention:

| enkelte tilfeelde kan drengen have brug for psykologsamtaler til at fa bearbejdet sine oplevelser
af at veere funktionsheemmet og afviger. Generelt vil det veere hensigtsmaessigt at tilbyde et kursus
ved skolestart for foreeldre, lerere og hjaelpere, hvor disse informeres om, hvordan de kan
tilretteleegge skoleforlgbet, saledes at det bliver udfordrende og udviklende for drengen bade med
hensyn til den faglige indleering og det sociale samspil med de andre bgrn. Der skal herunder ggres
opmaerksom p3a, at nogle DMD-drenge kan have indlaeringsvanskeligheder, som medfgrer, at de
har behov for specialundervisning (8,9,10,11).

10- til 12-drs-alderen:

| denne periode begynder de andre bgrn at stoppe i skolefritidsordningerne og i stedet klare sig
selv hjemme eller sammen med kammeraterne efter skoletid. Drengen er nu som regel blevet
sveert funktionsh&emmet med darlig gangfunktion eller behov for permanent kgrestol, og er
afhaengig af hjaelp fra andre. Det er saledes en periode hvor drengen oplever store fysiske,
psykiske og sociale tab set i forhold til de jeevnaldrende kammerater. Dertil kommer at
selvbevidstheden udvikles betydeligt i samme periode, og dette medfgrer bl.a. at drengen
sammenligner sig meget mere med de andre. Dette giver ham ofte nogle meget belastende
folelsesmaessige oplevelser af at veere anderledes, sta udenfor og miste kontakten til flere tidligere
kammerater. Nogle drenge giver udtryk for at de ikke gnsker at leve med muskelsvind.

Intervention:

Der kan vaere brug for direkte psykologstgtte til barnet, men ogsa til foraeldrene, der ofte har
meget sveaert ved at stgtte drengen i denne periode, fordi de selv bliver meget fglelsesmaessigt
bergrt af hans oplevelser og reaktioner, og fordi de bliver angste for, hvad det skal ende med. Der
kan med fordel tilbydes kurser eller supervision til foraeldre, anden familie, laerere og hjelpere pa
dette tidspunkt for at sikre et hensigtsmaessigt samarbejde mellem hjem og skole i denne svaere
periode. Hvis der bevilges nogle flere hjelpertimer uden for skolen, kan drengen fa flere
udfoldelsesmuligheder uafhaengigt af foraeldrene.



Teenage-drene:

Den unge begynder at fa flere hjelpere og skal forholde sig til dette samtidig med at der gerne
skulle ske en naturlig begyndende friggrelse fra foraeldrene (12). Det er ikke laengere
hensigtsmaessigt at foraeldrene hjzelper den unge pa toilettet og i bad. Den unge skal lzere at bruge
sine hjaelpere til sin personlige pleje og til alle andre praktiske ggremal. Dette indbefatter naturligt
at der udvikles en teet fglelsesmaessig relation til hjaelperne, men det er vigtigt at den unge ikke
lader dette medfgre, at hjaelperne styrer hans tilveerelse, eller at hjaelperne bliver hans sociale
netveerk, saledes at han ingen andre venner har. Den unge skal understgttes i at have et aktivt
udadrettet liv med naturlige sociale kontakter til omverdenen. Desuden skal den unge forberede
sig pa senere at flytte til en selvstaendig bolig med hjalperordning.

Intervention:

Afholdelse af kurser hvor den unge sammen med andre ligestillede kan indhgste erfaringer og
inspiration til at handtere de problemstillinger, som naturligt er forbundet med at vaere en ung
funktionsheemmet kgrestolsbruger, herunder forholdet til foraeldrene, selvsteendighed, selvtillid,
uddannelse, kaerester, samspillet med hjaelpere o. lign. Desuden afholdes kurser for foreeldrene,
hvor de stgttes i at understgtte de unges Igsrivelse. Nogle unge har stor gavn og glaede af at
komme pa en egnet efterskole, hvor der er bade funktionsheemmede og ikke-funktionsha&emmede
elever. Andre udfolder sig f@rst rigtigt, hvis de kommer pa en special kostskole, hvor der primaert
er handicappede elever, og hvor de derfor ikke fgler sig som afvigere pa samme made som
tidligere. Der er i mange tilfaelde brug for psykologstgtte hen ad vejen til savel den unge som
foraeldrene, idet begge parter skal igennem nogle meget sveere ar med store omvaeltninger (13,
14,15), tilpasninger og i nogle tilfeelde meget kritiske helbredsmaessige situationer f.eks. i
forbindelse med respirationsproblemer. Sadanne oplevelser kan vaere meget angstpraegede for
alle parter.

18-25 gr:

En del unge med Duchennes muskeldystrofi far indrettet deres egen bolig med hjalperrumi
tilknytning til foraeldrenes bolig. Dermed bliver overgangen til en selvstaendig tilvaerelse mere
glidende, men den kan ogsa blive mere langstrakt og vanskelig for den unge, hvis foreeldrene ikke
forstar og formar at traekke sig i tide og lade hjalperne overtage alle former for pasning og pleje,
herunder eventuelle problemer med at skaffe hjalpere og klare akutte situationer.

Unge mand med Duchennes muskeldystrofi har iseer problemer at fa en kaereste, at fa et job eller
en anden form for meningsfuld beskaeftigelse samt med at udvikle og opretholde et aktivt
udadrettet liv med venner og passende fritidsaktiviteter. Desuden er det vanskeligt selv at vaere
ansvarlig for husfgrelse og for at vaere arbejdsgiver for en stor gruppe hjeelpere. Dertil kommer at
det fysiske og psykiske overskud kan vaere meget svingende. De daglige ggremal, herunder pleje
og personlig hygiejne, kraever i sig selv en masse energi og tid. | det hele taget kreeves der meget
planlaegning for at fa dagligdagen til at haange sammen.

Intervention:

Det er vigtigt, at den unge mand med Duchennes muskeldystrofi handterer sin situation pa en
aktiv og konstruktiv made saledes at familie, venner og hjelpere har lyst til at omgas ham. Hvis
personen bliver for passiv, skyldbetynget eller overkontrollerende, er der fare for, at der udvikles
en selvforstaerkende negativ cirkel, hvor han bliver isoleret og mere og mere forsvarspreeget. Det



er vigtigt, at den unge voksne ikke bruger undgaelsesreaktioner som Igsningsmodel hver gang der
opstar en belastende situation. F.eks. kan der i en overgangsperiode vaere brug for hjzelp til at lzere
at handtere hjelpermgder.

Specialkurser hvor ovennaevnte traenes eller en personlig sparringspartner, f.eks. en psykolog, kan
vaere en stor hjalp, nar den unge mand for alvor skal sta pa egne ben og selv skabe sin tilvaerelse.
To danske undersggelse om voksne personer med DMD viser at disse pa trods af alle hindringer
lever et forholdsvis selvstaendigt liv med en hgj livskvalitet.

Anbefalinger

e DMD-drenges naturlige fglelsesmaessige reaktioner bgr ikke sygeliggares

e Forzldrene bgr hjelpes til at kunne rumme at drengene oplever svaere problemer

e Forzldrene bgr treenes i at leere drengene selv at kunne handtere problemer

e Drenge med DMD bgr vejledes i at kunne handtere fglelsesmaessige belastninger og
problemer

e Drenge med DMD, forzeldre, anden familie og hjxlpere bgr tilbydes psykologisk st@tte for
at overvinde kriser og fa bearbejdet uforlgst sorg.
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Nevropsykologiske og pedagogiske aspekter ved DMD

Revideret juli 2015 af David Bahr Spesialpedagog, Frambu senter for sjeldne diagnoser, Norge

Dystrofin har en sentral rolle i utviklingen av sentralnervesystemet og viktige funksjoner i hjernen.
Det er derfor vanskelig a skille mellom de nevrobiologiske konsekvensene av dystrofinmangel og
andre arsaker knyttet til motoriske vansker, redusert utholdenhet, psykososiale utfordringer eller
stress knyttet til medisinsk oppfglging, lengre sykehusopphold osv.

Siden DMD fgrste gang ble beskrevet i 1868 er det blitt utfgrt mange studier som viser at gutter
med DMD har gkt risiko for a utvikle lzerevansker som fglge av kognitive vansker. Studier viser at
Mean full scale 1Q varierer som regel mellom 1 standardavvik og opp mot gjennomsnittet
sammenlignet med befolkningen for gvrig. Tilfellene av kognitive vansker hos gutter med DMD ble
i en periode estimert til mellom 20 % og 50 %. For @ kunne utforske de underliggende arsakene ble
det viktig a benytte spesifikke nevropsykologiske tester for @ kunne male et bredere spekter av
kognitive ferdigheter. | nyere forskning er det bred enighet om at redusert kapasitet i verbalt
korttidsminne er hovedarsaken til de kognitive vanskene. Dette bergrer ferdigheter innen
fonologisk prosessering, ekspressivt sprak, taleflyt og minnefunksjoner knyttet til sprak. Som
gruppe har de vansker med a repetere tallrekker (digit span) og har vanskelig for a
huske/gjenfortelle historier. Dette gjelder seerlig mer komplekse uttalelser som krever at man kan
holde pa og bearbeide informasjon i verbalt korttidsminne effektivt nok til at uttalelsen blir
oppfattet, tolket og forstatt pa en helhetlig mate. Fordi gutter med DMD har en gkt risiko for a
utvikle sprakvansker, bgr hjelpeapparatet ha gkt fokus pa dette omradet i god tid fgr skolealder.
Sprakstimulerende tiltak rettet mot spesifikke vansker tidlig i barnets liv kan fremme
sprakutviklingen generelt.

Gutter med DMD skarer lavere pa oppmerksomhet og eksekutive funksjoner men viser
gjennomsnittlige resultater innen visuo-spatiale ferdigheter og visuell korttidsminnekapasitet. For
gruppen kan man si at de har en relativ styrke innen visuell informasjonsprosessering og en
svakhet innen verbalt korttidsminne.

Det er stor variasjon i testresultater, og mange med DMD har ikke leerevansker eller i liten grad.
Noen viser tidlig en styrke i sprakferdigheter, og det er en generell oppfatning at eventuelle
leerevansker vil manifestere seg tidlig i barnets liv. Det er ikke mistanke om at gutter med DMD vil
fa gkende grad av leerevansker med gkende alder.

Ved mistanke om forsinket sprakutvikling og leerevansker er det viktig med:

e utredning/kartlegging av sprakferdigheter

e oppfelging av logoped

e sprakstimulerende tiltak i barnehage og skole

e utredning av og tidlig intervensjon ved lese- og skrivevansker
e utredning av generelt evneniva

For @ unnga laerevansker som fglge av redusert utholdenhet og overanstrengelse ma man tidlig
planlegge barnehage — og skolehverdagen med tanke pa energigkonomisering. Guttene har behov



for stgrre variasjon og hyppigere veksling mellom krevende aktiviteter og rolige aktiviteter enn
andre barn. Uttgyning av muskulatur, stastativtrening, oppfglging av fysioterapeut, svemming
m.m. ma legges inn som en planlagt del av dagen. Det er viktig @ unnga at barnet/ungdommen
stadig mister deler av undervisningen og av den grunn har vanskelig for a fglge klassens plan
dersom dette er et mal. Et segregert opplaeringstilbud kan bidra til at gutten med DMD mister sin
sosiale tilhgrighet med medelever.

Gode rutiner for samarbeidet mellom gutten med DMD og assistenten vil sikre et godt
samarbeidsklima. @kende behov for hjelp er en utfordring nar man med gkende alder gnsker a
veere mest mulig selvstendig. Dette krever en apen dialog mellom gutten og assistenten for a
unnga konflikter. Assistenten kan lett bli et hinder for sosial kontakt med jevnaldrende dersom
man ikke bevisst forsgker a unnga dette.

Oppsummering
Felgende omrader bgr ha gkt fokus:

e Utredning av sprak- og laerevansker

e Planlegging av barnehage- og skolehverdagen med tanke pa energigkonomisering
¢ Hjelpemidler til rett tid

e Sosial tilhgrighet
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Ortopedi. Behandling av led- och ryggdeformiteter vid DMD

Revideretjuni 2014 af Helena Saraste, Docent vid Karolinska Institutet, specialist i ortopedi och
barnkirurgi, ryggkirurg, Sverige

For mer detaljerad litteraturgenomgang om ortopedirelaterade fragor hanvisas till
www.lancet.com/neurology. Online November 30, 2009 DOI:10.1016/51474-4422(09)70272-8.
Behandlingsprinciperna ar vasentligen lika med de som presenteras har.

Senare inom omradet tillkomna publikationer tillstyrker dessa slutsatser. De tidigare
aldersgranserna for olika behandlingsstrategier ar inte langre lika viktiga utan man anpassar
behandlingen till fasen av sjukdomens aktuella forlopp.

Ortos

Fysioterapi stodjande ortoser kan anvandas for att forebygga muskular stramhet och
ledkontrakturer genom passiv tanjning under vila, ledpositionering mot felstallningar och som
stastod. Alla ortoser bor vara individuellt tillverkade och anpassade for att motsvara patientens
behov och for att inte orsaka obehag. AFO (fotled-fot-ortos) ar aktuell som vilo-ortos pa natten for
att forebygga progressen av fotfelstallning fran tidiga tecken till spetsfot och sa lange de gor nytta
och tolereras vl av patienten. Aven vid rullstolsberoende kan AFO vara aktuell for att underlitta
fotens positionering. KAFO (kna-fotled-fot-ortos) ar aktuell senare nar gangférmagan borjar svikta
bade for att forebygga kontrakturer och for att stodja kvarvarande ga- och staférmaga. For senare
sta-terapi kan passiva hoga ortoser anvandas ifall kontrakturerna inte ar sa stora att de hindrar
anvandandet. Spinal ortos formar inte att hindra ryggdeformitetens utveckling, men kan ibland
bromsa den. Spinal ortos kan lindra ryggsmartor, bade muskulara lagesbetingade och
postoperativa. Spinal ortos kan ocksa anvandas vid behov for att optimera sittstallningen.

Synen pa ortosbehandlingen har varierat 6ver tid fran strikta till alder/sjukdomsfas relaterade
program till individuellt anpassade valfria och stédjande behandlingar. | en litteraturdversikt
presentrarade Stevens (2006) femton artiklar fran tiden mellan 1962 — 2002, som visade att ortos-
assisterad kirurgi kunde forlanga gangformagan upp till 40 manader. Artiklarna var beskrivande
och presenterade huvudsakligen forfattarnas egna behandlingsresultat. Eftersom férsamringen av
gangformagan sker langsamt, ar det svart att bedéma hur den férvantade framtida
gangfunktionen skulle ha blivit utan behandling. Den medicinska och farmakologiska terapin har
andrat den kliniska bilden och skjutit upp utvecklingen av kontrakturer och deformiteter. Darmed
har behovet av ortoser ocksa andrats. Det férekommer behandling med seriella gipsredressioner
(Main et al 2007). Som alternativ fér den behandlingen torde ortoser vara att foredra ur
patientkomfort perspektiv.

Kirurgi i nedre rérelseapparat
Det finns inga absoluta indikationer for kirurgi i den nedre rérelseapparaten. Grundsjukdomens

naturalforlopp leder till kontrakturer aven om man med dagens medicinska behandling kan
uppskjuta funktionsnedsattningen i nagra ar. For all kirurgi géller férberedelse med



behandlingsoptimering av nutrition och kardiopulmonellt status i samarbete med neurologen,
lungldkaren och anestesiologen, planering att gora ingreppet i en session, och tidig postoperativ
mobilisering med ortoser. Darmed ar det vasentligt att den opererande kirurgen har god
professionell kunskap inom omradet och har sjalv deltagit i operationsplaneringen.
Operationsindikationen grundas inte pa ndgra vinkelgradtal i enstaka leder vid enstaka tillfallen.
Att dokumentera ledrorligheten i grader och mata muskelstyrkan regelbundet, ar dock vasentligt
for att fa en uppfattning om sjukdomens forlopp och férsamringstakt. Om kirurgins mal ar att
bevara gangformagan, boér hansyn tas i hela gdngmonstret i alla leder och balen, kompensatoriska
rorelsestrategier, muskelstyrkan, samt energiférbrukningen for att forflytta sig och ha sin
tyngdpunkt optimerad.

En tidig, narmast profylaktisk kirurgi har fortfarande sina foresprakare. Frost & Frost (2012) i
Tyskland foresprakar en tidig kirurgisk 16sning i synnerhet for den proximala muskulaturen, tensor
fascia lata, sartorius, rectus femoris, tractus iliotibialis med septum intermusculare, och biceps
femoris. Dartill forlangning av akillessenan och tenotomi av mediala knaflexorer, postoperativ
sacral anestesi och omedelbar mobilisering utan gips. | deras vardprogram ingar kirugi aven i den
sena fasen. Hos rullstolsberoende rekommenderar forfattarna fotkorrektion med tenotomi
inklusive resektion av senan bade till akilles, tibialis posterior, och taflexorerna.

Tidig, ndrmast profylaktisk kirurgi var forr vanligt forekommande dven i Frankrike, dar dock synen
pa kirurgins indikationer har skiftat. Griffet och medarbetare (2011) féresprakar kirurgi som
behandling av manifesta kontrakturer, framst for hoft och fot, men aven for kna vid kontraktur
overstigande 30 grader; i forsta hand tenotomier men for foten kombinerad med tibialis posterior
transferering. Malet ar inte langre att forlanga tiden for gaende utan att behandla kontrakturer for
att mojliggora uppratt stastallning med staortoser/hjalpmedel. Forhoppningen ar ocksa att
motverka skoliosutvecklingen.

| avsaknad av studier med hogt eller mattligt vetenskapligt evidensvarde om kirurgiska
behandlingsresultat samt pga varierande och daven motsatta beskrivningar av resultat, ar dagens
rekommendation att individualisera den kirurgiska behandlingen och se den som en del av
omhadndertagandet inom behandlingsteamet vid en kontinuerligt men i olika takt progredierande
sjukdom. Hansyn ska tas till sjukdomens fas, kontrakturernas och deformiteternas varaktighet och
grad samt till en analys om vad man vinner och/eller riskerar vid kirurgisk behandling.

Om syftet ar att bibehalla gangférmagan, bor kirurgin goras innan gangférmagan har helt eller sa
gott som helt forsvunnit. Aktuell kirurgi inkluderar senforlangningar, sentransfereringar,
tenotomier, kombinerade med delning eller resektion av fibrotiska band. Ingreppet bor vara
bilateralt och ske i en och samma session inkluderande alla lednivaer (fot, kna, hoft), som bedoms
hindra gaendet. Ibland, men séllan, kan det racka med en led eller en niva. Att operera bara en
ledniva och lamna for gaendet icke-kompatibla kontrakturer pa andra nivaer gagnar inte
patienten. Postoperativ mobilisering ska borjas pa den forsta eller senast pa den andra dagen efter
operationen med hjalp av ortoser, som har planerats fore operationen, och gahjalpmedel.

Efter forlorad gangférmaga ar utsikterna att med kirurgisk behandling atervinna densamma,
synnerligen ringa. Daremot kan da kirurgisk kontrakturbehandling vara indicerad for att forbattra
sittfunktionen och statraningen enligt det individuella behovet.



Ryggdeformitet

Shapiro och medarbetare (2014) studerade utvecklingen av ryggdeformitet, bade skolios, uttryckt
som deformitet i frontalplanet, och kyfos, uttryckt som avvikelse fran den forvantade sagittala
konfigurationen hos 88 konsekutiva DMD patienter, som inte hade behandlats med steroider.
Skoliosen utvecklades sa gott som hos alla (97 %) efter att de blev rullstolsberoende. Tva
tredjedelar visade dven patologisk utveckling av den sagittala konfigurationen. Deformiteten
fortsatte att 6ka dver tid. Okningstakten kunde variera och 6ka efter ndgra &r dven till en snabb
spinal kollaps inom nagra manader. Kinali och medarbetare (2007) undersoékte 123 DMD patienter
och fann en signifikant association mellan forlangd gangférmaga och minskad risk for
skoliosutvecklingen, som ocksa var associerad till glucocortikoid behandlingen, dven om graden av
ryggdeformitet var lika i grupperna med eller utan glucocortikoidtillagg vid/efter 17 ars alder.
Velasco och medarbetare (2007) analyserade takten av lungfunktionsforsamringen, uttryckt som
% FVC (forcerad vital kapacitet) fore och efter fusionskirurgin for skolios. De fann en association till
signifikant langsammare forsamring i andningsfunktionen efter kirurgin jamfoért med den fore
kirurgin.

Generellt rapporteras hog positiv vardering hos patienter och vardare efter skolioskirurgin. En
lyckad fusionsoperation ger smartfrihet inom det fusionerade omradet och en balanserad rygg i
sittande minskar muskulara smartor vid all deformitetskirurgi och i synnerhet vid neuromuskulara
deformiteter enligt klinisk erfarenhet och enligt publikationer pa relativt sma patientgrupper, sa
som presenterats av Takasao och medarbetare (2010). | en Cochrane databasstudie gér Cheuk och
medarbetare (2007) den slutsatsen att ingen evidensbaserad rekommendation kan géras om
skolioskirurgin vid DMD, eftersom prospektiva, randomiserade kliniska studier saknas. De anser att
patienterna skall informeras om skolioskirurgins risker och osdkra nytta. Enligt dem behdvs
kontrollerade, randomiserade studier som analyserar skolioskirurgins effekt angdende livskvalitet,
funktion, andningsférmaga och forvantad livslangd. Tyvarr skulle detta krava Iangt storre
patientgrupper an nagot enskilt center kan fa fram for att kunna kontrollera fér samverkande
faktorer. Dartill borde uppfdljningstiden overstiga tio ar.

| vardprogrammen for skoliosprogressens uppféljning har man ofta angett bara en sk Cobb-vinkel i
ett plan. Fér neuromuskuldra ryggdeformiteter ar denna vinkelgrad av ringa varde som ett
uppfoljningsinstrument. Deformiteten ar tredimensionell. Patienten kan visa ett Iagt varde for
Cobb-vinkeln i frontalplanet, men i verkligheten ha en rygg i obalans, tillplattad bréstkorg och
uttalad lordos i landrygg-sacrum 6vergang, som kan ge betydande problem i sittande. Beslut om
fusionskirurgi baseras inte pa ett enstaka vinkelvarde. Hansyn tas till deformitetens
dokumenterade progress i olika plan, den storsta deformiteten och dess plan, backenstéllningen,
de praktiska sittproblem som deformiteten ger, hoftstatus, och andningsfunktion. Om indikation
bedoms foreligga, diskuteras och beslutas om den preoperativa optimeringen ur nutritions- och
hjart-lungperspektiv.

Pa senare ar har det tillkommit publikationer med jamforelser mellan olika fusionslangder och
olika implantat. Utan att fordjupa sig i operationstekniska detaljer kan man saga att hela
deformiteten, dven den forlangningen som i framtiden kan férmodas uppsta pga patientens unga
alder och/eller krokens beskaffenhet, bor inkluderas i steloperationen. Den bakre fusionen bor ga
fran 6vre brostryggen ned till sacrum, om inte starka skal motsdger detta. Framre kirurgi ar inte
aktuell vid DMD, eftersom den paverkar andningen negativt. Postoperativ spinal ortos kan



anvandas for att ge smartlindring och underlatta mobilisering. Kirurgisk korrektion av
neuromuskulara ryggdeformiteter ar alltid forenad med hog risk for komplikationer. En av de
avgorande faktorerna for riskminimering ar den samlade erfarenheten hos hela
behandlingsteamet. (Murans et al 2010).

Steroidbehandlingen senarelédgger tiden for forlusten av gangférmagan och darmed debuten av
ryggdeformiteten. Bedomningen av indikationen for operation blir mer individuell och paverkas
mer av andningshjilpsbehovet. Hansyn bor dven tas till den osteoporos till vars utveckling
steroidbehandlingen bidrar. Av steroidbehandlade patienter formodas 75 % utveckla kotfrakturer
efter en langre behandlingstid (Quinlivana et al 2005 och 2010). Forekomsten av
benskorhetsfrakturer i ryggen har 6kat relativt mer an den i langa rorben efter att man boérjat med
steroidbehandlingen. Ryggfrakturer innebar smartproblem. Oftast rdacker det med icke-kirurgisk
behandling, ortos eller ibland ingen behandling. Men multipla frakturer eller svarare frakturer
kommer att krdva kirurgisk behandling med steloperation och da i en sen sjukdomsfas.

Sammanfattning
Ortos

e Gaende patient utan deformiteter och normal plantar belastning och halisattning — ingen
behandling.

o Vid tecken till kontrakturutveckling bor profylaktisk ortosbehandling med dynamiska vilo-
ortoser paborijas.

e Vid sviktande gangformaga kan gangortoser bli aktuella efter noggrann analys av hela
rorelsemonstret, muskelstyrkan och kompensatoriska mekanismer.

e Na&r gangformagan inte langre ar funktionell, erbjuds sta-ortoser for att trana uppratt
kroppsstallning.

e Spinal ortos kan anvandas for att optimera sittstallningen och mot lagesbetingad smarta av
muskular karaktar eller som frakturbehandling samt efter ryggoperationer.

Kirurgi i nedre rorelseapparat

o Vid tilltagande kontrakturer bor kontraktur-ldsande kirurgi 6vervagas. Tidpunkt och
indikation avgors individuellt och hansyn tas till sjukdomens fas, hela rérelsemonstret och
muskelstyrkan.

e Om kirurgin avser att bevara gangformagan, bor alla kontrakturer opereras samtidigt och
patienten mobiliseras dagen efter operationen med hjalp av ortoser.

Ryggkirurgi

o Vid forsta kliniska tecken till skolios skall ryggen undersckas med adekvata
rontgenmetoder och bedémas av en inom omradet erfaren ryggkirurg.

o Vid verifierad ryggdeformitet bor regelbunden radiologisk uppfoljning ske.

e Vid progredierande ryggdeformitet tas stallning till kirurgisk behandling i samrad med
ovriga behandlande ldkare och patienten informeras om forvantad nytta och risker.

e Hjart-status skall vara kontrollerat, samt andning och nutritionstillstand optimerade infor
kirurgiska ingrepp.
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Ergo - og fysioterapeutisk udredning og behandling

Revideret august 2014 af fysioterapeut Anna-Karin Kroksmark VB-region (S), ergoterapeut
Elisabeth Nordmark-Andersson Karolinska sjukhuset (S), ergoterapeut Trude Lgvlie Tromsg (N),
fysioterapeut Nina Klgve Vestreviken (N), ergoterapeut Pia Myrup og fysioterapeut Ulla Werlauff
RehabiliteringsCenter for Muskelsvind (DK).

Den ergoterapeutiske og den fysioterapeutiske indsats til personer med Duchennes muskeldystrofi
har til hensigt

e at forsinke og mindske de komplikationer der opstar som fglge af den tiltagende
kraftnedsaettelse.

o atvejlede om de aktiviteter, muligheder, tilpasninger og justeringer der giver muligheder
for at kunne leve et socialt aktivt liv sammen med familie og venner.

Da muskelkraften og funktionen hele tiden a&ndres, ma undersggelse og intervention Igbende
justeres, sa den ngdvendige indsats ivaerksaettes og tilpasses. Anbefalingerne i dette kapitel bygger
pa det internationale konsensusprogram om Duchenne muskeldystrofi [1], men er her beskrevet
mere detaljeret — og relateret til International Classification of Functioning, Disability and Health
[2].

For at kunne yde en optimal radgivning er det vigtigt, at terapeuterne har et godt kendskab til
sygdomsforlgbet. Organiseringen af denne radgivning er forskellig i Danmark, Norge og Sverige. |
Danmark varetages den terapeutiske radgivning naesten altid i samarbejde med
RehabiliteringsCenter for Muskelsvind, mens radgivningen i Sverige og Norge varetages i et
samarbejde mellem habiliteringsklinikkerne og neurologiklinikkerne pa sygehusene.

Den ergo- og fysioterapeutiske undersggelse

Der er forskellige traditioner for hvilke faggrupper der laver hvilke undersggelser - bade mellem
landene og inden for det enkelte land. Nedenfor er angivet en samlet skematisk oversigt over de
terapeutiske undersggelser (skema 1).

Den fortsatte progression af sygdommen og drengens/den unges fortsatte udvikling kraever hyppig
kortlaegning af feerdigheder og aktivitetsmuligheder. En sadan kortlaegning sker gennem samtaler
med drengen/den unge, hans familie og lokale fagpersoner, samt funktionstest og andre
undersggelser. En grundig anamnese/udredning med oplysning om funktionsniveau og behov for
praktisk hjeelp hjemme, i fritiden og i bgrnehaven/skolen hgrer med til alle undersggelserne pa
alle tidspunkter i forlgbet. Regelmaessig og systematisk undersggelse og dokumentation er vigtigt
for at kunne fglge sygdommens forlgb og for at kunne anbefale den rette intervention pa det rette
tidspunkt. Det er vigtigt at undersggelserne fglger en sa ensartet protokol som muligt, hvilket giver
stgrre mulighed for at lave sammenlignelige undersggelser og dermed udfgre projekter pa et
faelles nordisk grundlag.



Den ergo-/fysioterapeutiske undersggelse vil gennem forlgbet variere, afhangig af drengens/den
unges funktionsniveau, hvorfor der anvendes en opdeling f@r ophgr af gangfunktion “gaende”, og
"efter ophgr af gangfunktion”.

Skema 1 Terapeutiska undersékningar. ** undersggelser som ikke benyttes av alle fagmiljger.

Gaende

Aktivitetsanalyse

Funktiostest

Holdning/n

rygundersggelse

Muskeltest

Ledbeveaegelighed
Lungefunktion

Smerte

ADL-taxonomin** [3], COPM [4], (Pedi)** [5]

Tidstest (min/sek): 6 min. gangtest [6,7]. North Star [8,9], Brookes

armskala (10), Vignos (11),Jebsen Taylor handfunktionstest ** [12]

Undersggelse af staende stilling herunder stand-
/balancebenUndersggelse af siddende stilling [13]Foto af siddende og
stdende (forfra, bagfra, fra siden) (med markeringer pa ryggen og
bakkenet).

Manuel muskeltest [14], Kvantitativ muskeltest (dynamometer) **
[15-20]

Ledmaling af arme, hand, ben, nakke, gapefunksjon [21].

Maling af den forcerede vitalkapacitet (FVC) [22], maling af Host-PEF

Registrering af evt. smerte, Modified Brief Pain Inventory ** [23,24].

Efter ophgr af gangfunktion

Aktivitetsanalyse
Funktionstest

Ryg-
/siddeundersggelse
Muskeltest

Ledbeveaegelighed

Lungefunktion

Smerte

ADL-taxonomin** [3], COPM [4]

Brooke [10], EK-skala [25,26],Jebsen Taylor handfunktionstest **[12]
Siddeanalyse pa briks og i kgrestol. Undersggelse af evne til at kgre
k@restolen, betjene kjgrefunksjon og dataudstyr [25,26,27]

Manuel muskeltest [14], Kvantitativ mmtest (dynamometer) ** [15-
20]

Som tidligere, men mere omfattende maling af handens og fingrenes
bevaegelighed og opmaerksomhed pa forebyggelse av redusert gab
[21].

Maling af den forcerede vitalkapacitet (FVC) med og uden korset
[22]. Maling af Host-PEF.

Registrering af evt. smerte, Modified Brief Pain Inventory ** [23, 24].



Retningslinjer for behandling

Der findes kun begraenset evidens for virkningen af de terapeutiske interventioner, der
iveerksaettes ved denne sygdom. Interventionen bygger pa en arelang falles erfaring brugere og
terapeuter imellem. Der er til stadighed brug for at udvikle metoder, der kan dokumentere
effekten af behandlingen. En faelles nordisk protokol med ensartethed i undersggelser og
intervention vil give mulighed for i fremtiden at evaluere behandlingstiltagene ved Duchennes
muskeldystrofi.

Behandlingen skal varetages og implementeres lokalt, i samarbejde med terapeuter med
specialviden om sygdommen. Dette geelder savel i barne-/ungdomslivet som i voksenlivet.

De anbefalede tiltag har til hensigt at forhale de kropslige fglgevirkninger af
muskelsvindsygdommen, som nedsat muskelkraft, stramme led og udvikling af rygskaevhed, men
ogsa at barnet/den unge pa trods af det fremadskridende tab af fysiske funktioner kan opretholde
et optimalt aktivitets- og deltagelsesniveau [28].

Det er vigtigt at vejlede om gode hvile-/lege-/arbejdsstillinger i hjemmet, bgrnehaven og skolen
for at svaekke udviklingen af kontrakturer. Arsagerne til gangophgr er nedsat muskelkraft
kombineret med kontrakturer i hofter, knae og fgdder. Kontrakturudviklingen kan sveekkes med
udspaending og bandagering [29]. Malet er at fastholde selvsteendig gang laangst muligt.

Gennem hele forlgbet vejledes i traening og gvelser i forhold til inaktivitetsatrofi [30,31] og brug af
hjeelpemidler og gode udgangsstillinger, som kan sikre optimalt udgangspunkt for brug af de svage
muskler.

Drenge med Duchennes muskeldystrofi bliver afhaengige af hjaelpemidler i tidlig alder.
Hjaelpemidlerne skal kompensere for tabte funktioner, samt vaere til hjeelp for den voksne
hjeelperen [32]. Tekniske hjalpemidler vil give barnet/den unge mulighed for fortsat at deltage i
leg og samvaer med jeevnaldrende, selv om muskelkraften er nedsat. For at tekniske hjalpemidler
skal fungere optimalt, kraeves et tilrettelagt miljg bade hjemme, i bgrnehaven/skolen og i fritiden.

Siddestillingen i kgrestolen er af stor betydning for funktionen og for forebyggelse af yderligere
komplikationer som handfunktion og graden af rygskaevhed [27].

Det er gennem hele forlgbet vigtigt at radgive om bedst mulig udnyttelse af lungekapaciteten med
modstandsanding og hostehjalp [22,33,34].

Anbefalinger

¢ At drenge med Duchennes muskeldystrofi fra diagnosticeringstidspunktet henvises til ergo-
og fysioterapeutisk behandling som tilrettelsegges og justeres i samarbejde med terapeuter
med specialviden.

e At drengen efter diagnosen vurderes af terapeuter med specialviden inden for
neuromuskulaere sygdomme 1-2 gange arligt. Intervallet mellem undersggelserne
afhanger af alder, sygdommens progression og funktionsniveau.

o At den terapeutiske intervention tilrettelaegges efter principper specificeret i
”Retningslinjer for ergo- og fysioterapeutisk intervention” (skema 2).



Pa visse omradene er det andre fagpersoner som bistar i forholdt til selve sgknadsprosessen f.eks.

sosionom.

Rehabilitering pa kropsniveau

Funktions/
aktivitets-
nedsaettelse

Kropsfunktion

Traening/ fysis
k aktivitet

Kontraktur-
profylakse

Gaende

Nedsat hand-og
armstyrke.

Sveert at rejse sig
fra gulvet

Sveert at ga pa
trapper og
lengere streek.

Hardt at cykle.

Nedsat
udholdenhed.

Konditionstraening.

Svgmning
anbefales en gang
om ugen.

Cykel.

Undga fysisk
treening med
maksimal
belastning og
eksentrisk
muskelarbejde.
Udspaending for
hoftefleksorer,
tensor, haser og
akillessener - i
begyndelsen som

Sen gangfase

Sveert at Igfte arme mod
tyngden.

Sveert at seette sig op fra
liggende og rejse sig fra
stol.

Kort gangdistance inde og
ude.

Behgver hjaelp til
personlig hygiejne.

Hardt at skrive flere linjer i
handen.

Langsomt tempo.

Konditionstraening.

Svgmning (evt.
varmtvandsbassin) en
gang om ugen.

Undga fysisk traening med
maksimal belastning og
eksentrisk muskelarbejde.

Ledet aktiv treening.

Som tidligere + gvelser for
underarme (pro-
/supination), handled,
fingrar og nakke, som er
vigtige omrader i forhold

Kgrestolsbruger

Sveert ved selv at spise og
drikke.

Kan ikke selv andre stilling,
skal vendes om natten.

Hjzelp til personlig hygiejne
og af- og pakladning.

Konditionstraening.

Svemning i
varmtvandsbassin.

Undga fysisk traening med
maksimal belastning og

eksentrisk muskelarbejde.

Ledet aktiv treening.

Daglige gvelser som
tidligere.



Bandagering

Stafunktion

Siddestilling

kontrol hos

fysioterapeut -
men tidligt som
daglige gvelser.

Fa langvarige
streek er bedre end
mange kortvarige
(om muligt aktive,
ellers passivt).

Toleds-muskler
skal udspeendes
over begge led
samtidig.

Opmeerksomhed
pa begyndende
stramning i
kaebeled.
Fodortoser til
natten.

Formidle
henvisning til
ortopaed/bandagis
t sa tidligt som
muligt, allerede
inden stramning i
akillessenerne.

Sta op og lege ved
et hgjt bord.

Obs pa
siddestilling i
bgrnestol/ manuel

til siddestilling og evne til
at kgre elstol.

@velser for
gabefunktion/forebyggels
e af begraenset
mundabning

Jeevnlig fysioterapi som
behandling, kontrol og
supervision.

Daglige gvelser ved
hjalper eller foraeldre

Fodortoser til natten.

Seriegipsning til
fastholdelse af
bevaegeligheden bgr
afprgves inden operation

Evt. lange benskinner, hvis
stramninger i hofteled og
knzeled bgr
seneforleengende
operation vurderes.

| den sene gangfase
anbefales stastgtte en —to
timer dagligt. Dette kan
veere:

Lange benskinner.
Vippeleje eller stastativ.

| kombination med en
funktion pa elkgrestolen.
Nar drengen far elstol,
skal siddestillingen
tilpasses jaevnligt, sa

@velserne bliver mere og
mere passive gvelser og
ikke udspaending.

Fysioterapi som behandling,
kontrol og supervision.

Fodskinner til brug om
dagen i kgrestol.

Henvisning til ryg- ortopaed,
nar den unge sidder
asymmetrisk, og/eller ikke
kan sidde opret.

Overvej handortoser ved
dorsalfleksion < 50° med
strakte fingre.

Som tidligere i skinner,
vippeleje eller kgrestol.

Stafunktionen ophgrer, hvis
kontrakturer hindrer en
symmetrisk stilling med
opret ryg.

Siddestillingen tilpasses ved
behov — ogsa efter
rygoperation for at give



Lungefunktion

korestol: bgr sidde

opret, uden
abduktion af lar.

Stol med svingbar

fodstgtte.

Manuel kgrestol

med laendestgtte,

larstyr og
hoftesele.

Arbejdsstol med
fodstgtte og
elektrisk lgft.

Vejledning i dyb
vejrtraekning,
pustelege,
svgmning under
vand.

Instruktion i
hostestgtte.

drengen/den unge sidder
symmetrisk og med
lendesvaj.

Hvis ngdvendigt anvendes
kroppsnaer sidestgtte,
larstyr, hoftesele.

Elsele introduceres tidligt.

Informere om vigtigheden
af stillingsskift.

Som tidligere.

Afhaengig af lungefunktion
og behov instrueres i
modstandsanding
eksempelvis pepmaske/
cpapsystem.

arm- og handfunktion
optimale forudsaetninger.

Hvis symmetrisk
siddestilling i kgrestolen
ikke kan opnas, anvendes
kropsstgtter for at
stabilisere kroppen i
midtlinien.

Specialtilpassing af
kgrestolen for at fa optimalt
udgangspunkt for arm-og
handfunktion, symmetrisk
stilling af baller, hofter og
nakke

og god understgttelse
/pude.

Som tidligere.

Der instrueres i stillingsskift
ved lungeinfektioner.

Henvisning til respirations-
center efter deres kriterier.

Ved nedsat hostekraft kan
hostemaskine anvendes,
vurdering og ordination
sker via
sygehus/kompetencecenter



Rehabilitering pa aktivitets- og deltagelsesniveau

Funktions/
aktivitets-
nedsaettelse

Aktivitet og
deltagelse

Vejledning
om
aktiviteter

Mobilitet og
forflytning

Arm- og
handfunktion

Gaende

Nedsat hand-og
armstyrke.

sveert at rejse sig fra
gulvvet.

Sveert at ga pa trapper
og leengere straek.

Hardt at cykle.

Nedsat udholdenhed.

Vejledning om leg og
aktiviteter i hjem og
barnehave.

Lavt gearet

cykel, elcykel eller
stgttehjul.
Tandemcykel.

Let manuel kgrestol.

Udendgrs elektrisk
kgretgj.

Lette sko med god
stgtte.

Tilpasse
legesituationen.

Legesager med
gode greb

Sen gangfase

Sveert at Igfte arme mod
tyngden.

Sveert at seette sig op fra
liggende og rejse sig fra
stol.

Kort gangdistance inde
og ude.

Behgver hjzelp til
personlig hygiejne.

Hardt at skrive flere
linjer i handen.

Langsomt tempo

Som tidligere,

vejledningen skal ogsa
ske i skolen.
Oplysning

om handicapidraet.

Elektrisk kgrestol inde
og ude/crosser.

Hgjderegulerbart bord.
Lift.

Ramper.

Opmarksomhed pa
handernes stilling i
aktiviteter og brug af
kgrestol.

Kgrestolsbruger

Sveert ved selv at spise og
drikke.

Kan ikke selv @ndre stilling,
skal vendes om natten.

Hjzelp til personlig hygiejne
og af- og paklaedning.

Oplysning om mulig
handicapidraet.

Som tidligere, men
opmarksomhed pa at der
skal kunne monteres
respirator pa kgrestolen.

Obs pa handstilling i
aktiviteter og kgrestol.

Tilpasse joystick og
betjening af elfunktioner pa



Af- og
pakladning,
maltider og
sgvn

Bad og toilet

Tgjet ma ikke
begreense
bevaegelsesfriheden

Obs pa lejring i seng
med god symmetri for
at mindske udvikling
af fejlstillinger.

Badebaenk eller
brusestol pga. nedsat
muskelkraft og
balance.

Elfunktioner hvor
muligt.

Lette skriveredskaber.

Tidlig brug af computer
til skrivning -
opmaerksomhed pa
optimal betjening af
tastatur.

Varmt tg@j/ stremper,
pga. vanskeligere ved
at bevaege sig til
varmen.

El-regulerbar seng
(hgjde og lejringsflade).

Bade- og toiletstol.
Toiletstgtte og armleaen.

Toilet med vask og
tgrrefunktion.

Hgjderegulerbart
pakleedning- og

bruseleje.

Elektrisk tandbgrste.

el-kgrestolen (brug af begge
haender gger symmetrien).

Omgivelseskontrol til
betjening af ngdvendige
funktioner og til at pakalde
sig opmaerksomhed.

Alternative styringsmetoder
(scanner, hagestyring).

Henvisning til specialist i
siddestilling og tilpasning af
kgrestolen.

Let og langt bestik.

Lette glas/kopper - evt.
plastic.

Mulighed for at forhgje
bord/bordforhgjer ved
spisning.

Dynamiske armstgtter
(manuelle /elektriske).

Elektrisk
vendelagen/vendemadras.

Trykaflastende madras.
Talealarm til at kalde pa
hjelp om natten.
Elektrisk hgjderegulerbart

pakleednings- og bruseleje.

Som tidligere.



Omgivelser

Funktions/
aktivitets-
nedsaettelse

Boligendring/
tilpasning

Bgrnehave/
skole /
uddannelse /
fritid

Gaende

Nedsat hand-og
armstyrke.

sveert at rejse sig fra
gulvvet.

Sveert at ga pa trapper
og laengere straek.

Hardt at cykle.

Nedsat udholdenhed.

Kgrestols-adgang ved
yderdgr/udjaevne
niveau/ramper.
Fjerne dgrtrin.

Elektriske dgrabnere.

Begynde vurdering og
planlaegning af

boligeendringer/flytning.

Radgivning/ tilpasning
af ude/indemiljg i
bgrnehave.

Tilrettelaeggelse af skole
i forhold til fysiske

rammer.

Sommerlejre.

Sen gangfase

Sveert at Igfte arme mod
tyngden.

Sveert at seette sig op fra
liggende og rejse sig fra
stol.

Kort gangdistance inde
og ude.

Behgver hjaelp til
personlig hygiejne.

Hardt at skrive flere
linjer i handen.

Langsomt tempo
Boligen skal veere
tilgaengelig for el-
kgrestol.

plads til kgrestol,
hjaelper og hjelpemidler
i alle aktuelle rum.

Sikre drengen/den unge
st@rst mulig
selvsteendighed.

Sikre gode
arbejdsforhold for
hjeelpere.

Tilpasning af skolens
tilgeengelighed.

Dobbelt st skolebgger
for at undgar transport

at tung taske.

Computer.

Kgrestolsbruger

Sveert ved selv at spise
og drikke.

Kan ikke selv eendre
stilling, skal vendes
om natten.

Hjzelp til personlig

hygiejne og af- og
paklaedning.

Som tidligere.
Omgivelseskontrol til
ngdvendige

funksjoner.

Planlaegge flytning til
egen bolig.

Handikapidraet.
Sommerlejer.
Videregaende

skole/uddannelse/ar-
bejde.



Arm- og
handfunktion

Personhjzelp

Tilpasse
legesituationen.

Legesager med
gode greb

Praktisk hjaelper i
bgrnehave.

Lafteteknik til foreeldre
og bgrnehave, nar
barnet skal have hj=lp
til at rejse sig.

Tilpasse arbejdsbord i
skolen.

Transport til/fra skole.
| god tid overvejes og
planlaegges evt.
efterskole.

Fritidsinteresse/hobby/
idraet.

Sommerlejre.
Opmarksomhed pa
haendernes stilling i
aktiviteter og brug af
kgrestol.

El-funktioner hvor
muligt.

Lette skriveredskaber.

Tidlig brug af computer
til skrivning -
opmaerksomhed pa
optimal betjening af
tastatur.

Praktisk hjaelper i
skolen.

Ledsageordning.

Obs pa handstilling i
aktiviteter og kgrestol.

Tilpasse joystick og
betjening af
elfunktioner pa el-
kgrestolen (brug af
begge haender gger
symmetrien).

Omgivelseskontrol til
betjening af
ngdvendige funktioner
og til at pakalde sig
opmarksomhed.

Alternative
styringsmetoder
(scanner, hagestyring).

Henvisning til
specialist i siddestilling
og tilpasning af
kgrestolen.

Som tidligere, men
med tiltagende behov
for personlig hjzlp i
fritid.

Ved brug af natlig
respirationsstgtte -
hjelper om natten.



Sociale og
dkonomiske
foranstaltninger

Vurdering av
merudgifter til

- transport

- aflastning

- beklaedning

- strgem, varme mm i
bolig.Evt.
Isnkompensation til
forzeldre.

Revurdere merudgifter

Aflastning i og uden for
hjemmet.

Revurdere
merudgifter

Aflastning i / udenfor
hjemmet

Arbejde med den
unges selvsteendighed
i forhold til sociale

foranstaltninger

Ved 18 ar stillingtagen
til:

- Pension/revalidering
- Boform,
hjaelperordning

- Vurdering af
kerekort/ transport
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Mund- og tandpleje/Oral halsa och bettutveckling

Revideret juli 2015 af Stefan Axelsson, specialtandlaege, TAKO-Centret, Oslo
BAKGRUNN

Foraldrar till barn med funktionsnedsattningar har ratt att kinna den trygghet som det innebar att
veta att barnen tidigt uppmarksammas, far ett gott omhandertagande och kvalificerad vard med
hadnsyn till deras sarskilda behov.

Malet for mun- och tandvardsinsatserna ar att den enskilda individen ska ha en sa frisk mun som
mojligt och kunna se fram emot tandvardsbesoken med positiv férvantan. En god munhélsa och
ett fungerande bett ar av betydelse for nutrition och kommunikation.

Om munhygienen &r svar att uppratthalla, finns behov av utvidgad férebyggande tandvard. For att
i mojligaste man undvika sjukdomstillstand i tander och munslemhinnor och for att noga félja
tand- och bettutvecklingen kan tatare tandvardsbesok behovas. Det ar viktigt att forebyggande
atgarder satts in sa tidigt som mojligt.

Orofaciala symtom vid DMD
Fa studier har gjorts pa pojkar med Duchennes muskeldystrofi (DMD) som belyser den orofaciala
muskulaturen i munhala, kdkar och ansikte.

Eckardt och Harzer (1982) registrerade i en longitudinell undersokning bitkraft och lappstyrka (3).
Dessa krafter 6kade forst till en viss niva men avtog sedan successivt, medan kontrollgruppen
visade en kontinuerlig 6kning under forsoksperioden. Studien visade ocksa att aktiviteten i
kdkmusklerna avtog cirka tva ar fore den periorala muskulaturen vars muskelkraft bérjade minska
vid i genomsnitt tio ars alder. Tungans storlek befanns vara storre dan kontrollgruppens.

Den minskade spanningen i kakmusklerna i kombination med den hypotona, forstorade tungan
och dominansen i den mindre affekterade periorala muskulaturen (m. orbicularis oris) skapar
forutsattningar for transversell expansion av tandbagarna sarskilt i underkdken pa bekostnad av
den sagittala dimensioneringen av tandbagarna (Stenvik och Storhaug, 1986) (Figur 1 och 2).



Figur 1 Figur 2

Figur 1 och 2. Minskad tonus och kraft i kékmusklerna intill molarerna i kombination med den
hypotona, forstorade tungan och dominansen i den mindre affekterade periorala muskulaturen
medfor transversell expansion av tandbdgarna sdrskilt i underkéken.

Skillnaderna mellan underkdksbagens och éverkdksbagens bredd skapar forhallanden som leder
till posteriort korsbett, vilket tycks vara den vanligaste bettavvikelsen hos pojkar med DMD.
Frontalt och/eller lateralt 6ppet bett forekommer ofta (Morel-Verdebout et al. 2007; Stenvik och
Storhaug, 1986). Anvands BiPAP eller C-PAP kan masken trycka pa mellanansiktet og forvarra
bettavikelsen og det kan utvecklas en tendens til underbett.

Flera undersokningar visar ocksa att halften av pojkarna ar munandare och att de permanenta
tanderna erupterar i genomsnitt ett ar senare an normalt (Erturk och Dogan, 1991; Ghafari et al.,
1988). Givetvis finns det en stor individuell variation i graden av bettavvikelser och andra
orofaciala symtom.

En klinisk undersokning av 23 pojkar/man med DMD visade en grav paverkan pa bitkraft,
tandkontakter och tuggfunktion (van Bruggen et al., 2014; Ueki et al., 2007; Botteron et al., 2009).
Det ar dock pafallande fa pojkar som upplever att det ar svart att ata trots att viss foda undviks.
Troligen innebar det smygande forloppet av sjukdomen att det sker en naturlig anpassning till
svarigheterna att tugga.

Prognosen att lyckas med tannregleringsbehandling &r tveksam (1,6) med hénvisning till den
progressiva utvecklingen av malocklusionen och det progredierande sjukdomsforloppet. Att
tandreglering hos pojkar med DMD, i syfte att uppratthalla s mange kontakter som majligt vid
sambitning, skulle ge en forbattrad tuggformaga och avbitningsférmaga ar sannolikt, men ar inte
pavisst. Speciellt nar muskelfunktionen ar svag, ar det av betydelse hur mange tuggkontakter
individen har. En studie av Kawazoe et al. (1982) i vilken sex av sju personer, 16-24 ar, med
progressiv muskeldystrofi uppges ha fatt en battre tuggformaga med hjalp av det orofaciala
muskeltraningsprogram som anvands i forsoket. van Bruggen et al. (2015) pavisade forbattrad
tuggfunktion men oférandrad bitkraft med hjalp av tuggummitraning.

Av estetiska/utseendemadssiga skal kan det givetvis vara lika angelaget for en person med DMD att
korrigera trangstallda og roterade téander eller héglabiala horntander som det &ar for en ungdom
utan muskelsjukdom.
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Det finns risk for inskrankt gapformaga med stigande alder (Noordeen et al., 1999). Nagra gapar
maximalt 10-30 mm efter tjugo ars alder jamfort med normalt 40-60 mm.

Tandbehandling

Duchennes muskeldystrofi ar en séallsynt diagnos som den enskilde tandldkaren séllan kommer i
kontakt med. Darfor kan det vara en fordel att centralisera tandvarden inom en region. Detta
behover inte innebéra att all tandvard utfors av samma tandvardsteam, men samlad erfarenhet
och fordjupade kunskaper hos en sarskilt utbildad tandldakare exempelvis vid specialistklinik bor
innebara ett hogkvalitativt omhandertagande och utgéra en resurs for familjerna och det
behandlande teamet pa hemorten.

Det ar viktigt att ansvarig tandlakare gor en arlig kontroll enligt féljande:

e Kakledsfunktion, gap- och rorelseférmaga av underkaken, tuggmuskulatur.

e Tand- och bettutveckling, tungans rorlighet, tuggformaga.

e Tander, munslemhinnor, tunga.

e Na&s- eller munandning? Snarkning? Finns tecken pa sdmnapné?

e Hur gar det att tugga hard eller seg foda exempelvis morétter, helt kott, etc? Tugggummi?
e Gar det bra att borsta téanderna sjalv? Vilka hjdlpmedel anvands?

Vid tandbehandling bér man ténka pa féljande:

e Nedsatt formaga att hosta och svilja,
svarigheter att andas eller hjartbesvar kan
vara bidragande orsaker till att det ar svart
att ligga bakatlutad i behandlingsstolen.
Manga ganger anvands rullstol eller
permobil som behandlingsstol. (Figur 3)

e Om det ar svart att orka gapa under
behandlingen kan ett bitstéd mellan
tandraderna rekommenderas. (Figur 4 og 5)

¢ Om tandsanering under narkos blir
nddvandig skall risken for malign
hypertermi, som ar en risk vid DMD,
beaktas. (Wedel, 1992).

Figur 3. Pojkens individuellt anpassade rullstol eller
permobil kan anvéndas som behandlingsstol.
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Figur 4 och 5. Ndir det dr tréttsamt att gapa kan ett bitstéd mellan tandraderna vara till hjélp.
Forebyggande tandvard

Den forebyggande tandvarden syftar framst till att motverka de vanligaste tandsjukdomarna karies
och gingivit/parodontit. Rena téander, goda kostvanor och fluor ar de tre hornpelarna i profylaxen.

DMD kan medfdra att munhygienen ar svar att uppratthalla. En orsak till detta ar den férsamrade
formagan till sjalvrengdring av munhalan med hjalp av tungans, kindernas och lapparnas rorelser
och muskelstyrka. En annan orsak ar den tilltagande svarigheten att borsta tanderna nar
muskelstyrkan fortlopande avtar i armar, hander og fingrar. Den som inte kan sjalv ar hanvisad till
andras hjalp (foraldrar, syskon, assistent). Munnen ar en intim kroppsdel som man helst vill skota
om sjalv. Sa langt det ar mojligt bor man fa hjalpmedel utprovade for att sjalv klara
munvarden.(Ahlborg och Ahlander, 2003).

Ett individuellt utformat profylaxprogram skall finnas i den odontologiska terapiplanen fran
forskoledldern och uppdateras arligen.

De forebyggande atgarderna skall innefatta:

e Planerad forebyggande vard saval pa tandkliniken som i hemmet.

e Ordination av fluor i lamplig beredningsform.

e Lampligt munhygienprogram.

e Tanjnings- och traningsprogram for kdkleden (rorelsekapasiteten av underkaken) om
formagan att gapa minskar till mindre an 35 mm (3 fingerbredder).

Hjalpmedel

Svaghet i armar och hdnder kan medfdra att det &r svart att borsta tanderna sjalv. Det betyder
mycket for sjdlvkanslan att klara sig pa egen hand. Arbetsterapeuten (ergoterapeut) kan
tillsammans med tandhygienisten besotka patienten i hemmet. Det ar viktigt att fa lampliga
hjalpmedel utprovade fér den dagliga munvarden och dven vid behov géra en bostadsanpassning.
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Atgarder i badrummet (Figur 6):

e HOj- och sankbart tvattstall.
Detta bor dven ha en
avlastningsyta som kan utgora
stod for armarna.

e Mojlighet att komma intill
tvattfatet med rullstolen.

e Spegelilagom hojd.

e God belysning.

Figur 6. Badrummet anpassas fér att tillgodose att den
dagliga munvdarden underldttas.

Elektrisk tandborste
Den elektriska tandborsten ar ett utmarkt I
hjalpmedel ndar muskelstyrka och
rorlighet i armar och hander avtar.
Borsthuvudet placeras vinkelrdtt mot
tanden och rengor med gnuggrorelser.
Avlastningsytan pa tvattstallet kan
utnyttjas som arm- eller handledsstod
nar det ar svart att orka lyfta borsten till
munnen. Om tandborsten halls i ett fast
lage ar det mojligt att sakta vrida huvudet
och vinkla om i handleden s3 att
borststrana kommer at att gora rent.

Figur 7. Elektrisk tandborste dr ett utmdrkt hjélpmedel ndr
muskelstyrkan i armar och hénder avtar.
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En munvinkelhallare kan anvédndas for att fa en bra insyn i munnen. (Figure 8)

Figur 8.

Figur 8. Munvinkelhdllaren dr ett hjdlomedel som kan anvéndas fér att fa en bra insyn i munnen
savdl vid egenvdrd som vid tandbehandling.

Traningsredskap vid inskrankt gapning
TheraBite® ar ett exempel pa hjdlpmedel for att uppratthalla rorligheten i kdkleden och tédnja
kdkmusklerna for att motverka gapningssvarigheter. (Figur 9)

Figur 9. Gap- och bitklimman (Therabite, www.therabite.com) dr ett hjdlpmedel som kan
anvdndas fér att upprdtthdlla rérligheten i kdkleden och ténja kékmusklerna.
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Rekommendationer

Pojkar och man med DMD boér traffa en tandlakare med samlad erfarenhet och fordjupade
kunskaper om sjukdomen garna vid en centraliserad klinik eller specialistklinik. Dennes
uppgift bor vara att verka for ett hogkvalitativt omhandertagande och fungera som en
resurs for familjerna och den behandlande tandldkaren pa hemorten.

For pojkar och méan med DMD skall mun- och tandvard grundas pa forebyggande atgarder
for att uppratthalla en god munhilsa.

Gapformagan skall féljas upp i samband med arliga kontroller och atgarder satts in vid
behov.

Overvakning av tann- og bettutvecklingen bor ske av en spesialist i ortodonti sa att ev.
Behandling kan sattas for att uppratthalla et sa normalt bett som majligt med hansyn til
bettkontakter och avbitningsformaga.

For pojkar/man med DMD é&r individuell utprovning av hjalpmedel for munhygien av
sarskildbetydelse nar muskelstyrkan avtar i hander, armar och nacke.
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Nutrition vid Duchennes muskeldystrofi

Sammanstdllt av Anette Ekelund, dietist pG Regionhabiliteringen i Géteborg, Sverige. Amanda
Lindblad, dietist pd habiliteringen vid Riksgymnasiet for rérelsehindrade i Géteborg, Sverige.

Bakgrund

En god nutritionsstatus ar av central betydelse for personer med Duchennes muskeldystrofi
(DMD). Att tillgodose energi- och naringsbehov ar en viktig del for att bibehalla livskvalitet, fran
det att diagnos satts, genom hela livet. Otillracklig naringstillforsel har negativ effekt pa kroppens
alla organ och funktioner och preventiv nutritionsbehandling ar angeldget for att sdkerstalla ett
bra omhandertagande (1).

Nutritionsrelaterade problem &r vanliga hos personer med DMD och det ar ocksa vanligt med
bade 6vervikt/fetma och undervikt under sjukdomens olika stadier (2). Viktuppgang borjar vid ca 7
ars alder med storst risk for overvikt/fetma vid 9-17 ars alder och risk for viktnedgang och
undernaring efter 18 ars alder (2). Preventiv kostbehandling spelar en central roll for att bevara
motoriska funktioner, livskvalitet och god nutritionsstatus (2).

Kroppssammansattningen hos personer med DMD &r annorlunda vilket gor
nutritionsbehandlingen komplex (2, 3). | takt med forluster av muskelmassa sjunker daven
amnesomsattningen, studier har dessutom visat att langdtillvaxten ar hdmmad redan vid fodseln
vilket i samband med langvarig kortisonbehandling och eventuell skolios kan paverka tillvaxten
ytterligare (2).

Vid insattning av kortisonbehandling/steroider kan biverkningar uppsta i form av viktuppgang,
reflux, svagt skelett/forsamrad benhalsa och kortvaxthet (4, 5). Det ar darfor viktigt att fa stod fran
dietist redan vid insattning av medicinen for att férebygga denna problematik.

Pa senare ar har forskningen uppmarksammat att det verkar finnas en 6kad prevalens av ADHD,
autismspektrumdiagnos eller tvangssyndrom bland personer med DMD (6). Dessa diagnoser kan
ocksa paverka nutritionen pa olika satt, bade diagnoserna i sig men dven eventuell medicinering av
dem.

Dietisten ar en viktig del av det multidisciplindra teamet och bor vara inkopplad vid diagnos,
insattning/andring av steroidbehandling, undervikt, évervikt, oonskad viktnedgang, otillracklig
viktuppgang, planerad operation, gastrointestinala besvar samt nar tugg- och svaljsvarigheter
foreligger.

Nutritionsutredning

Nutritionsutredningen bor utforas av dietist.

o Tillvaxthistoria, vikthistoria och frakturanamnes (7)



e Antropometriska matt - vikt, langd, armspann

e Kostanamnes; intag av vatska, energi, protein, fett, vitaminer, mineraler (med fokus pa
kalcium och D-vitamin) (3, 5)

o Kosttillskott, kosttillagg

e Matlust (7)

e Maltidsfrekvens

e Maltidssituation, maltidslangd

e Sjalvstandigt atande

e Nyligen genomférda kostforandringar (7)

e Tugg-svaljformaga

e Gapformaga

e Gastrointestinala besvar

e Markorer for fetmakomplikationer

e Amnesomsittning, vilometabolism (2, 8)

e Kroppssammansattning (8)

e Blodstatus for serumkoncentration av 25-dihydroxy-vitamin-D (8)

e Mediciner

Vilometabolism mats med hjalp av indirekt kalorimetri.
Viktigt att vid undersokning av D-vitaminstatus tanka pa solexponering.

For kroppssammanssattning, anvand Dual-Energy X-ray Absorptiometry (DXA) eller Multi-
Frequency Bioelectrical Impedance Analysis (MFBIA) (8). Observera att (Body Mass Index) BMI inte
ar ett tillforlitligt matt i denna patientgrupp (2). Kroppssammansattning ar idag inte del av
rutinmassig vard men vore onskvart da det skulle tillfora mycket vid nutritionsbedémningen.

Oonskad viktnedgang kan vara tecken pa svaljsvarigheter, darfor bor svaljférmaga utredas da det
paverkar matintag & nutritionsstatus (7). Svaljsvarigheter och aspiration ar vanligt men
underdiagnostiserat, det ar svart att saga i vilken alder det vanligen uppstar men risken okar i takt
med stigande alder, ofta till foljd av férsvagade muskler i svalget (7, 9, 10).

Behandling

Energibehov:

Behandling med fokus pa energiintag bor bevakas av dietist och individualiseras utifran fysisk
aktivitet och energibehov. Tidig kostbehandling ar viktigt bade for forebyggande av overvikt/fetma
och dess konsekvenser, men ocksa for att 6ka livskvaliteten vid undernaring (7). Nydiagnostiserade
patienter som satts in pa kortisonbehandling bor folja en lagenergikost, detta kan i ett senare
skede av sjukdomsforloppet behova dndras till en hogenergikost. Viktnedgang bor ske langsamt,
om energiintaget ar for 1agt kan det leda till 6kade muskelforluster och svarighet att aterfa
muskelmassa, detta gor kostbehandlingen central (2).



Proteinbehov:

Proteinintag bor folja rekommenderat dagligt intag (RDI) for dldersgruppen eller nordiska
naringsrekommendationer fér energiprocent da det saknas evidens for att personer med DMD
skulle ha ett 6kat proteinbehov (2, 11).

Konsistensanpassning:

Nar kakmusklerna ar férsvagade och det blir svarare att gapa paverkas dven tuggférmaga, nar
musklerna i svalget dessutom forsvagas blir det svarare att bearbeta maten och svalja den ratt. Vid
milda svarigheterna ar konsistensanpassning en bra behandling. Samarbete med logoped ar
onskvart.

Gastrostomi:

Vid forlangd maltidssituation, risk for aspiration, viktnedgang eller stora tugg- och svaljsvarigheter
bor gastrostomi 6vervagas da det stabiliserar och i vissa fall forbattrar nutritionsstatus hos
undernarda med DMD (2, 12, 13). Detta rekommenderas som stdd eller helnaring om en
naringstat eller hogkalorikost kost inte lyckats (7, 13). Gastrostomi bor diskuteras tidigt och
|I6pande for att vanja patient och anhoriga pa att det kan komma att behdvas i senare skede.

Mikronutrienter:

Nutritionsbehandling ar viktig for att sdkra god benhalsa och bor fokusera pa intag av D-vitamin
och kalcium, i synnerhet for personer som far steroidbehandling. Studier har dessutom visat att
personer med DMD har laga koncentrationer av D-vitamin i blod och svagt skelett redan innan
steroidbehandling paborjats (2). D-vitamin skapas enklast i huden men Skandinaviens nordliga
breddgrad innebar att vi inte kan skapa det under vinterhalvaret, ungefar fran oktober till april. Vi
far darmed forlita oss pa kosten, dock ar intaget av D-vitamin via kosten generellt 13gt och de
livsmedel som har hoégt innehall av D-vitamin har ofta hogt energiinnehall (14). Om utredning visar
att D-vitamin ligger lagt ska tillskott av D-vitamin sattas in utifran individuell bedomning, malet ar
att nd optimal serumniva pa 75-125 nmol/l. En bra tumregel for hojning kan vara att 1 pg/nmol
ger en 6kning pa 1 nmol/l — dvs om patient ligger pa 52 nmol/l behovs kosttillskott pa 40-50
ug/dag for att na serumniva pa 100 nmol/l. For kalcium géller rekommenderat intag enligt
nordiska naringsrekommendationer (11). Supplementering med multivitamintablett kan behdvas
om kaloriintaget ar lagt.

Mag-tarmkanalen:

Forstoppning, forsenad magsackstomning & reflux ar vanligt forekommande besvar. Behandla
forstoppning med tarmreglerande medel, och se 6ver kosten i helhet. Kostfiber kan hjdlpa, men
tank pa att anpassa vatskeintaget (2, 15). Vatten ar dven viktigt for att motverka uttorkning, folj
aldersspecifika rekommendationer (16). Reflux kan lindras med kostbehandling eller i samrad med
lakare behandlas med mediciner (5).



Uppféljning:
Uppfoljningen ser olika ut i olika aldrar och stadier av sjukdomsférloppet.

e Tillvaxt — antropometriska matt var tredje manad: vikt, langd, armspann
e Vid kostomlaggning — manatlig uppfdljning av vikt

o Arlig kontroll av serumkoncentration av 25-dihydroxy-vitamin-D

o Arlig blodstatus vid helnaring via gastrostomi eller 1&gt intag via munnen
e Kalciumintag via kostanamnes arligen

e Tugg- och svaljformaga (2, 9, 12)

¢ Kroppssammansattning

e Stottning vid ofrivillig viktforandring

Aven viktigt att tdnka pa sdsong vid uppféljning av D-vitaminstatus.

Nar patienten aldras behover nutritionsbehandlingen ofta dverga fran forebyggande av 6vervikt
till forebyggande av undervikt (2).

Viktigt att tdnka pa:

Vid insattning av steroid-/kortisonbehandling bor patient och anhérig(a) fa ett forebyggande
kostradgivningssamtal, samma sak galler vid dosforandring av kortison-/steroidbehandling (5). D-
vitamin ar viktigt, men for att komma upp i tillrackliga mangder via kosten kan energiintaget bli for
stort.
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Patientforeninger

Patientforeninger er stedet, hvor personer med diagnosen og deres pargrende kan dele erfaringer
med andre personer med samme diagnose og i lignende situationer. Patientforeninger kan
supplere det offentlige social- og sundhedssystem, enten med egne serviceydelser eller som
formidler og stgtte i forhold til det ngdvendige samarbejde med det offentlige.

Navnlig ved sjeeldne sygdomme er patientforeninger vigtige for at kunne opbygge netvaerk,
selvhjaelpsgrupper med videre (Boon 2010; Van Haastregt 1994).

De skandinaviske lande har tilsluttet sig WHQ's politik for “sundhed for alle”, som tilleegger
patientforeninger en vital betydning som partnere pa sundhedsomradet. Foreninger skaber
opmarksomhed om centrale problemstillinger, understgtter ngdvendige forandringer, og skal
derfor anerkendes som reelle partnere (Health 21, 1999), og patientforeningerne spiller en
vaesentlig rolle i forskning og udvikling af behandlingsmuligheder (Rabehariosa 2003).

i 1992 blev ENMC (European neuromuscular Centre) grundlagt af europaiske patientforeninger;
centrets formal er fremme forskningen i muskelsvind og optimere og ensarte ”standards of care”
for at forbedre livsvilkar og livskvalitet hos personer med muskelsvind og deres familier. Dette sker
bl.a. via en raekke arlige workshops, hvor fgrende klinikere og forskere bringes sammen for at
belyse et givent emne. Alle de skandinaviske lande er aktive bidragsydere i disse workshops.

Danmark og Norge har seerlige patientforeninger for personer med neuromuskulaere sygdomme,
”"Muskelsvindfonden” www.muskelsvindfonden.dk og “Foreningen for Muskelsyke” www.ffm.no. |
Sverige findes der ikke en specifik neuromuskulzer patientforening, men to foreninger, som blandt
andet organiserer medlemmer med neuromuskulaere sygdomme, www.neuroforbundet.se og
www.rbu.se (Riksforbundet for Rorelsehindrade Barn och Ungdomar).

Anbefalinger

e Nar et barn far stillet diagnosen "Duchennes muskeldystrofi”, bgr der samtidig informeres
om relevant patientforening

o Der bgr tilstraebes gensidigt kendskab og kontakt mellem kontrollerende hospitals- og
rehabiliteringsafdelinger og patientforeningen.
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