Skandinavisk konsensusprogram
for spinal muskelatrofi

Det skandinaviske konsensusprogram for spinal muskelatrofi (SMA) blev til i et samarbejde mellem
Danmark Norge og Sverige i 2005 for at skabe et feelles grundlag i Skandinavien for diagnostik og
rekommendationer for behandling af sygdommen. Konsensusprogrammet er udarbejdet af fagfolk
fra hele Skandinavien, og sproget er derfor dansk, norsk og svensk.

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

det samme referenceprogram vil kunne bruges i hele Skandinavien.

Med de internationale retningslinjer: Consensus statement for standard of care in

spinal muscular atrophy. Wang CH, Finkel RS, Bertini ES, Schroth M, Simonds A, Wong B, Aloysius
A, Morrison L, Main M, Crawford TO, Trela A; Participants of the International Conference on SMA
Standard of Care. J Child Neurol. 2007 Aug;22(8):1027-49 og Treat NMD's familieguide, blev
programmet i 2015 forkortet til at omhandle de kapitler, der supplerer de internationale
retningslinjer.

Programmet omhandler altsa ikke sygdomsbeskrivelse, diagnostik, eller de nye medicinske
behandlingsmetoder, der er kommet eller er pa vej ind pa markedet.
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Ortopadkirurgisk behandling af led- og rygdeformiteter

Revideret i 2015 af Gert Rahbek Andersen, Overlaege, Ortopaedkirurgisk Afdeling, Rigshospitalet,
Danmark

BAGGRUND

Ortopaedisk behandling af patienter med spinal muskel atrofi inkluderer bade ortoser og kirurgisk
Igsning af deformiteter pa ekstremiteter og ryg. Flere studier (1,2) viser ssmmenhang mellem
manglende fysisk funktion og deformiteter. Forebyggelse og behandling af disse deformiteter
bidrager derfor til optimal funktion. Operationer pa SMA-patienter indebaerer en risiko for
respirationskomplikationer, og det postoperative forlgb medfgrer ofte tab af muskelmasse.
Nedsat knoglemineralindhold skaber problemer i form af gget risiko for implantatlgsning ved
osteotomier.

Da behandlingscentrene typisk har et befolkningsunderlag pa 1-4 millioner mennesker, vil hvert
center typisk have 20 patienter i alderen fra 4 til 18 ar. | mangel pa multicenterstudier er
litteraturen praeget af opggrelser med fa patienter, hvorfor den ortopadkirurgiske behandling i
hoj grad er styret af forskelle i holdninger og organisering af de enkelte centre.

Fra behandlingen af patienter med Duchennes muskeldystrofi ved vi, at kontrakturlgsnende kirurgi
udsaetter kravet til kgrestol, hvilket sandsynligvis forsinker udviklingen af rygskeevhed. Denne
behandlingsstrategi praeger den ortopaedkirurgiske behandling af alle bgrn med muskelsvind.

Mal med behandlingen — malszetninger

Malet med den ortopaadkirurgiske ekstremitetsbehandling er at bevare evnen til at ga og sta sa
lenge som muligt, for der i gennem indirekte at bedre vejrtraekning, mindske refluks- og
gylpetendens, bedre affgringsmegnstret. Evnen til stillingsskift gger velvaeret og skaber frihed fra
fastlaste stillinger.

Ortose-behandling

SMA type |l patienter udvikler relativt tidligt knaefleksionskontrakturer. Det foreslas derfor at
pabegynde behandling med knaestraekkeskinner — gerne som gipsskinner — som bruges nar
bgrnene star om dagen, gerne allerede fra et til to-ars-alderen.

SMA type Il patienter som udvikler let tdgang som fglge af laagmuskelstramning, kan forsgges
behandlet med gipsbandagering som crusgagips i en 2 til 4 ugers periode.

Knae/ankel/fod ortoser — KAFO — har kun plads i behandlingen som stgtte til et stastativ. Stastativ
og/eller vippeleje anvendes om muligt til alle der ikke har selvstaendig stafunktion.

Kirurgi
Underekstremiteter:

Ved fremadskridende muskelsvaghed opstar tiltagende kontrakturer omkring hofter, knze og
fodder.



Hoftefleksionskontrakturer i mild grad (10-20 grader) lader sig relativt nemt behandle med
fysioterapi og udspeending. Sveerere grader er tilgaengelig for kirurgi i form af tenotomi af
sartorius, rectus femoris, psoas og tensor fascie latae. Svaerere kontrakturer bgr lgsnes for at
undga excessiv lordosering af nedre laend og lumbosacrale overgang.

Spidsfodskontrakturer lader sig behandle med A-sene forlaengelse efter vanlige principper.

Knaefleksionskontrakturer frembyder at stort kirurgisk problem. Hvis fgrst der er tilkommet en
extensionsdefekt pa 20 grader eller mere, er den kirurgiske korrektion vanskelig. Der er ikke tale
om vaesentlig hasemuskelstramning, men skrumpning af ledkapslen og bageste korsband. Der er
tre behandlingsmader.

Bagre kapsulotomi, er forbundet med stor risiko for recidiv, samtidig med ngdvendigheden af
intensiv fysioterapi i en lang postoperativ periode.

Ilizarov korrektion — udretning af kontrakturerne vha. daglig vinkeludretning med extern fixation —
er relativt smertefuldt og indebaerer risiko for gennemskaering af knoglerne pga. den lave
knoglemineraltaethed.

Extensionsosteotomi pa distale femur erstatter kneedeformiteten med femurdeformitet, og
forkorter larets forside, hvilket sveekker knaeets extensorapparat.

Anterior hemiepifysiodese pa distale femur er en mulighed ved straeekkemangel pa 20-30 grader, i
5-10 arsalderen, og hvis standfunktion kan bedres ved bedre knaestraekkeevne.

ANBEFALINGER

Det anbefales, at SMA-patienter ses af neuropaediatrisk interesseret ortopaedkirurg hver 6. til 12
maned for at optimere kontrakturprofylaksen, fastlaegge tidspunkt for evt. gang- og
standbevarende kirurgi og scolioseoperation.

Ryggortopedi
BAKGRUND

Barn med SMA som &r rullstolsburna kommer med stor sannolikhet att utveckla ryggdeformitet.
Riddick et al, (1982) fann i en studie att 86% av alla individer utvecklade ryggdeformitet. Korsett
har anvants utan att detta har kunnat paverka deformitetsutvecklingen namnvart (Aprin, 1982).
Daremot kan korsetten fungera som en ortos som kan mojliggora for individen att sitta. Det &r
dock troligt att en korsett som anvands fran tidig alder kan ha en negativ effekt pa brostkorgens
form och tillvaxt (McCarthy et al, 1997).

Kirurgisk behandling framstar darfér som det enda behandlingsalternativet.

Malet med kirurgisk behandling ar att mojliggora for individen att sitta i sin rullstol utan att
behova stodja sig pa hdander och armar, samt att forhindra att lungkapaciteten forsamras. Nar



skoliosen blivit storre an 502 uppmatt enligt Cobb (1948) finns indikation for kirurgisk behandling.
Pa grund av att individer med SMA har nedsatt lungkapacitet undviker man ett framre kirurgiskt
ingrepp. De flesta individer med SMA har fatt sin skolios fore puberteten och har da tillvaxt kvar i
kotpelaren. Det bakre ingreppet som innebér fusion fran andra brostkotan ned till bdckenet
medfor att man slar ut tillviaxten i bakre delen av kotpelaren. Den kvarvarande tillvaxten i
kotkropparna kommer att sakta fortsatta och 6ka rotationsfelstallningen i transversalplanet, sa
kallad crankshaft fenomen (Dubousset, 1989).

Barn med mycket kvarvarande tillvaxt bor darfér behandlas med VEPTR. Med denna teknik
opererar man in stag som man faster i de 6vre revbenen samt i backenet pa bada sidor utanfor
kotpelaren. Stagen kommer att fungera som en ”inre korsett” och méjliggéra normal tillvaxt av
kotpelaren. Troligtvis kan man med denna metod ocksa forhindra tendensen for brostkorgen att
utveckla "klockform”. Nackdelen med VEPTR metoden &r att stagen maste forlangas var sjatte
manad. Detta ingrepp ar dock forhallandevis litet.

Nar individen har natt Iamplig dlder samt borjat komma in i puberteten utfér man den definitiva
operationen (fusionen). Denna fusion innebér att man stelopererar kotpelaren med tva metallstag
fran andra brostkotan ned till bdckenet (sacrum). Stagen fixeras med krokar och skruvar pa nagra
nivaer pa kotpelaren, samt till varje kota med cerklagetradar. Detta innebar 34 fixationspunkter.
Fixationen ar stabil och patienten kan mobiliseras fritt direkt efter operationen.

Den kirurgiska behandlingen av patienter med neuromuskular sjukdom och skolios stéller stora
krav pa narkoslakare och narkossjukskoterska med goda rutiner att sdva och 6vervaka patienter
med neuromuskuldra sjukdomar. Darutdver ar det av stor vikt att det finns en val fungerande
intensivvardsavdelning med kunskap om att behandla patienter med gravt nedsatt lungfunktion
efter stora kirurgiska ingrepp.

Resultat av skolioskirurgi

For att fa vetskap om effekten av skolioskirurgi i relation till aktivitet och funktion utfordes en
delstudie pa individer med SMA som hade neuromuskular skolios. Denna delstudie ingar i ett
storre patientmaterial utover andra diagnoser an SMA, som finns i en avhandling (Larsson, 2002).

Det ar tio individer representerade i denna delstudie. Méatningar, skattningar och intervjuer har
utforts fore det kirurgiska ingreppet samt i medeltal sju ar (i variation mellan 5 och 9,5 ar) efter
kirurgin. Aldern pa individerna varierade fore operationen mellan 9 och 34 ar (medel3lder=16 ar).

Metoden fér de matningar, skattningar och intervjuer som har anvénts dr hamtade ur etablerade
instrument fran litteraturen (Samuelsson, 1996), samt infor avhandlingen komponerade
instrument (Larsson, 2002).

| jamforelse mellan resultat som uppmattes fore operationen och i medeltal sju ar efter, hade
skoliosvinkeln minskat. Lungkapaciteten, som kunde utféras av 7 (av 10) individer, hade blivit
forbattrad. Sittpositionen inklusive tryckférdelningen var for en del férbattrad men oférandrad for
andra, samt for tva individer samre. Rackvidden hade blivit battre for nagra men samre for andra.



ADL-formagan, som endast 4 (av 10) individer kunde medverka till var inte férandrad. Behov av
vila under dagen hade minskat. Vardtyngden hade blivit |attare for alla utom for en narstaende.
Den skattade smartan hade lindrats for en del, men var oférandrad for andra (tabell 1).

Tabell 1. Jamforelse mellan postoperativt (m=7 ar) resultat och preoperativt resultat for individer
med SMA. Resultaten uttrycks som medianvarden, samt lagsta och hdgsta varden (range).

Variabler Preoperativt Postoperativt
Median | (range) Median | (range)
Skoliosvinkel (Cobb) 93 (46-155) | 58 (10-70)
Spirometri (vital kapacitet) 0.8 (0.3-2.4) 1.2 (0.6-3.9)
Sittfunktion (1-7 podng) 3 (1-5) 4 (1-6)
Tryckférdelning mot en sittyta (%) 100 (63-100) 84 (75-90)
Antal sittstod i rulistol 3 (1-5) 3 (0-4)
Rackvidd (0-60 poang) 45 (0-57) 39 (0-60)
ADL(0-303 poang) 0 (0-216) 0 (0-277)
Behov av vila (timmar/vecka) 0 (0-45) 0 (0-10)
Vardtyngd (fysisk anstrang 0-30 podng) 17 (9-22) 12 (0-22)
Vardtyngd (tidsatgang i minuter) 135 (85-420 83 (0-420)
Smarta(1-15 podng) 3 (1-10) 3 (1-10)

Skattning av operationsresultatet respektive fragor med 6ppna svar visade dvervagande positiva
resultat. Citaten nedan illustrerar vad patienter respektive narstaende uttryckte i medeltal sju ar
efter det kirurgiska ingreppet.

Vad tycker du har forbattrats efter operationen?

e "andning ar battre”

e “den ena axeln har fatt betydligt mindre pafrestning, battre rérelse i bada armarna,
betydligt mindre antal sittsar, lattare att sitta langre tid, lattare att andas, ser battre ut pa
fotografi”

e "jag har sluppit att anvdnda min korsett”, “han beharskar sin situation battre nu (mamma)
- "mitt liv har forandrats avsevart till det battre, jag har bla tagit korkort vilket var moijligt

n . n

sedan stabiliteten i ryggen forbattrats”, “arbetar mer an halvtid jag har ett eget foretag”

”

e "hela mitt liv ar battre, har battre andningsformaga och mer kraft i hela kroppen till att

n”n . n

klara mig sjalv battre”, ”inte ont i ryggen”
e “min sittstdllning tycker jag har forbattrats”

”n - n n . n

e "lattare klara av luftrorsinfektioner idag”, ”lattare att ata (far mer plats)”, ”slippa korsett”
o "sitter battre”, "har battre balans”

v

e "lattare med av- och pakladning, dusch, forflyttning”, “skont att slippa korsetten pa

2

sommaren i solen”, “inga skavsar av korsetten langre”



e ”"jag harinte ont i ryggen langre och kan sitta uppe hela dagen utan problem”
e Vad tycker du har forsamrats efter operationen?
e ”svarare na upp till munnen”, ”lite svart boja mig framat”

n.n

e “stelhetiryggen”, ”"svart na fotter”

Denna delstudie av individer kirurgiskt stabiliserade och korrigerade for skolios visade att en
stabiliserad ryggrad gav styrka att halla kroppen uppratt med majlighet till battre lungkapacitet,
vilket medfdrde att patienterna kunde anvanda sin energi till ett mer aktivt liv jamfért med fére
operationen. Men en stabiliserad ryggrad kan dven medféra att rackvidden minskar, vilket betyder
att behovet av hjdlpmedel kan 6ka for att underlatta ffa vid personlig vard. Denna slutsats ar
densamma som Brown et al (1989) fann i sin studie.

Att utvardera skolioskirurgi ur patientens och narstaendes perspektiv, férutom det ortopediska
och kirurgiska perspektivet, ar viktigt for att fa en forstaelse for hur vi moéter familjen genom hela
vardprocessen, inklusive forstaelse av hur effekten av skolioskirurgi paverkar bade patient och
narstaende.

REKOMMENDATIONER
Varje barn med neuromuskular sjukdom bor kontrolleras angdende ryggdeformitet.

Barn och ungdomar med SMA bor opereras innan deformiteten har blivit for stor.

Barnet bor vara val nutrierat samt ha en lungkapacitet som ej ar kontraindicerat for kirurgiskt
ingrepp.

Det kan rekommenderas att utféra matningar angaende lungfunktion, dven om det ar sma
effekter man uppnar efter skolioskirurgi, eftersom bade det kliniska resultatet och patientens
utvardering ar i positiv riktning. En forbattrad lungfunktion paverkar sannolikt individens
uthallighet att utféra aktiviteter under dagen.

Eftersom rackvidden blir paverkad, oftast negativt, bor man utvardera och diskutera detta med
familjen infor skolioskirurgin.

De flesta individer med SMA har stort behov av vard och omsorg och det har av den anledningen
betydelse att utvardera narstaendeperspektivet bade pre- och postoperativt. Detta inte minst
utifran hur vardtyngden paverkar narstaendes egna dagliga aktiviteter, men dven hur de
omgivande faktorerna kan vara underldttande respektive hinder i varden.



REFERENSER

Brown JC, Zeller JL, Swank SM, Furumasu J,Wararh SL. Surgical and Functional Results of Spine
Fusion in Spinal Muscular Atrophy. Spine. 1989;14(7):763-770

Cobb JR. Outline for the study of scoliosis. Am Acad Orthop Surg Lect; 1948; 5:261-275

Crowe TK, VanLeit B, Berghmans KK, Mann P. Role perceptions of mothers with young children:
The impact of a child’s disability. Am J Ocup Ther. 1997;51(8):651-661

Dubosset J, Herring JA, Shufflebarger H. The crankshaft phenomenon. J Pediatr Orthop. 1989;
9:541-550

Klein RM, Bell B. Self-care Skills: Behavioural Measurement with Klein-Bell ADL Scale. Arch Phys
Med Rehabil. 1982; 63:335-338

Knoeller SM, Stuecker RD. Impact of early surgical correction of curves in paralytic scoliosis. Saudi
Med J. 2002;23(10):1181-6

Larsson E-L. Pre- and Postoperative Evaluation of Function and Activity in Patients with
Neuromuscular Scoliosis. Avhandling. Avdelning for arbetsterapi samt avdelning for sjukgymnastik,
Linkdpings Universitet; 2002

Mulcahy CM, Pountney TE, Nelham RL, Green EM, Billington GD. Adaptive seating for motor
handicap: Problems, a solution, assessment and prescription. Br J Occup Ther.1988; 51(10):347-
352

Riddick MF, Winter RB, Lutter LD: Spinal deformities in patients with spinal muscular atrophy: A
review of 36 patients. Spine 1982; 7:476

Samuelsson K, Larsson E-L, Normelli H, Oberg B, Aaro S, Tropp H. Development of an instrument
for clinical evaluation after surgery for neuromuscular scoliosis. Eur Spine J. 1996; 5:400-406.

Shook JE, Lubicky J. Paralytic spinal deformity. Scoliosis. In: Bridwell KH, DeWald RL (eds). The
textbook of spinal surgery. Philadelphia: Lippincott; 1991. pp 307-314



Fysioterapi och arbetsterapi

Revideret september 2015 af fysioterapeut Christina Lager Barn- och ungdomshabiliteringen
Malmé (S), fysioterapeut Anna-Karin Kroksmark og ergoterapeut Johanna Weichbrodt VG-region
(S), fysioterapeut Jorunn K Stenberg Vestre Viken HF (N), ergoterapeut Anny Madsen

og fysioterapeut Ulla Werlauff RehabiliteringsCenter for Muskelsvind (Dk)

Bakgrund

Personer med SMA &r en heterogen grupp avseende muskelstyrka, fran extrem svaghet hos barn
med SMA | till ndra normal styrka hos en stark person med SMA lll. Eftersom de diagnostiska
kriterierna for diagnostyp SMA |, Il och Il grundar sig pa den basta uppnadda motoriska formagan
(1) och denna ofta forsamras Over tid delar vi i detta kapitel in bedémningar och interventioner
efter féljande motoriska funktionsnivaer:

Motorisk funktionsniva 1: Kan ej och har aldrig kunnat sitta sjalvstandigt (SMA 1)
Motorisk funktionsniva 2: Kan eller har kunnat sitta sjalvstandigt (SMA Il och sittande SMA 111)
Motorisk funktionsniva 3: Gangare (SMA Il1)

Den motoriska férmagan forsamras over tid vilket bland annat beror pa 6kad langdtillvdaxt och
uppkomst av kontrakturer. Kontrakturer och felstéillningar ar vanliga. Aven dverrérlighet i vissa
leder forekommer. Skolios ar vanligt forekommande framfor allt hos rullstolsanvdndande personer
med SMA och skoliosen kan progrediera snabbt framfor allt hos barn och ungdomar (2,3). Nedsatt
kraft i andningsmuskulaturen ger en forsamrad andningsfunktion, en grav skolios paverkar ocksa
andningskapaciteten negativt.

Da den motoriska formagan forandras under barnets tillvaxt maste behandlings- och
hjdlpmedelsinsatser i vardagen kontinuerligt forandras. Personer med SMA Il som haft férmagan
att sitta utan stod kan bli beroende av sittstod. Personer med SMA Il kan férlora sin formaga att
sta och ga sjalvstandigt vilket 6kar risken for felstallningar och utvecklingen av skolios.

For att kunna erbjuda adekvata beddomningar och interventioner ar det viktigt att terapeuten har
god kunskap om sjukdomen och dess forlopp. Organisationen av omhandertagandet skiljer sig
mellan Danmark, Norge och Sverige och det finns olika traditioner saval mellan som inom landerna
gallande ansvarsomraden for olika yrkesgrupper. Darfoér ar bedémnings- och
interventionsscheman gemensamma for fysioterapeuter och arbetsterapeuter.

Malsattningen med fysio- och arbetsterapeutiska insatser till barn, ungdomar och vuxna med SMA
ar att:

forebygga och minska konsekvenserna av de komplikationer som muskelsvagheten medfor
bibehalla delaktighet och aktivitetsférmaga

Riktlinjer for bedomning och intervention
De fysio- och arbetsterapeutiska insatserna planeras och utformas efter varje persons behov i



samrad med barnet/ungdomen/den vuxne och deras familjer samt berérda personer i
behandlingsteamet. Personer med SMA ska bedomas regelbundet for att i tid kunna férebygga
sekundéara konsekvenser av sjukdomen. Bedomningen &r ocksa viktig for att kunna ge adekvat
information till personen/familjen sa att de kan gora relevanta val i habiliterings-/
rehabiliteringsprocessen.

| nedanstaende schema rekommenderas bedomningsinstrument som for personer med SMA
anvands for att mata forandring 6ver tid och/eller for att bedéma behov av insats. Schemat
innehaller bade instrument som &r validerade for SMA och andra, dar val av instrument grundar
sig pa lang klinisk erfarenhet. Anvandning av bedémningsinstrument kan skilja sig mellan olika
kliniker.

Det ar viktigt att beddma personens behov utifran motorisk funktionsformaga, dlder och intressen
i alla aktuella miljéer. Att fungera socialt och ha en meningsfull fritid ar av stor betydelse for
valbefinnande och livskvalitet. For det vaxande barnet ar det extra viktigt att insatserna sker vid
ratt tidpunkt. Detta kan vara avgorande for saval fysiska forandringar som for barnets utveckling.

Eftersom det finns begransad forskning kring effekten av traning, stretching, positionering och
ortosbehandling for personer med SMA grundar sig riktlinjerna for de rekommenderade
interventionerna huvudsakligen pa konsensus och gemensam lang klinisk yrkeserfarenhet av
diagnosgruppen hos fysioterapeuter och arbetsterapeuter i Norge, Danmark och Sverige.

Rekommendationer

Minst en gang per ar bér en mer omfattande bedémning utifran foreslagna rekommendationer
goras av fysioterapeut och arbetsterapeut med specialistkunskap om diagnosgruppen. Intervallet
mellan undersokningarna ar beroende av alder och motorisk funktionsniva.

Interventioner enligt nedanstaende principer samt regelbunden uppféljning av dessa bor erbjudas
personer med SMA for att ge optimala forutsattningar for aktivitet och delaktighet i vardagen.

Bedomningsinstrument
Motorisk funktionsniva 1 (kan ej och har aldrig kunnat sitta sjalv-standigt, SMA I):

Aktivitet Aktivitetsanalys utifran alder och forutsattningar

Motorisk funktion Chop Intend (4,5)
EK2-skalan (6,7) (fran 5 ar)

Muskelstyrka Inspektion av rorelser i liggande och sittande
med/mot tyngdkraften



Vanestallningar

I liggande och sittande:
analys av huvudstallning, nacke, rygg, évre och
nedre extremiteterna

Ledrorlighet

Ovre och nedre extremiteterna, nacke och kakled
(8,9).

Gapférmaga, (se dven kapitlet om "Mund- og
tandpleje")

Lungfunktion

Analys av respirationsmonster i sittande och
liggande. Notera eventuell paradoxal andning,
sekretproblem och hostkraft.

Smarta

Lokalisation, duration

Motorisk funktionsniva 2 (kan eller har kunnat sitta sjélvsténdigt):

Aktivitet

Aktivitetsanalys utifran alder och forutsattningar

Motorisk funktion

HFMSE (Hammersmith Functional Motor Scale —
expanded version) (10) (fran 2 ar)

EK2-skalan (6,7) (fran 5 ar)

Brooke (6vre extremiteterna) (11)
Handfunktion:

BOT2 deltest 1 och 3 (12) (fran 4 ar)

Nine Hole Peg Test (13)

Muskelstyrka

Manuell muskeltest (14,15)

Kvantitativ muskeltest (myometer) (16-18)
Handstyrka (19,20) (fran 4 ar)

Uthallighet: noteras anamnestiskt

Vanestallningar i liggande och
sittande

Anamnes och observation avseende 24
timmarspositionering i aktivitet och vila.

Analys av huvudstallning, nacke, rygg samt dvre och
nedre extremiteterna. (Notera
exempelvis rotation av benen i liggande, ulnardeviation
i handled).

Sittande

Sittanalys pa brits och i rullstol (21).
Foto med markerade spinalutskott och backenkam. Vid
synlig skolios hanvisas till ryggspecialist.

Ledrorlighet

Ovre och nedre extremiteterna, nacke och kikled (8,9)
Gapformaga, (se aven kapitlet om "Mund- og
tandpleje")

Lungfunktion

Forcerad vitalkapacitet (FVC) och FVC% (langd mats
med arm span) i sittande och liggande med och utan
korsett (22,23) (fran ca 5 ar)

HostPEF (24) (fran ca 5 ar)

Smarta

Modifierad Brief Inventory (25,26)




Motorisk funktionsniva 3 (gangare):

Aktivitet

Aktivitesanalys utifran dlder och forutsattningar

Motorisk funktion

HFMSE (Hammersmith Functional Motor Scale —
expanded version (10) (fran 2 ar)

6 minuters gangtest (27)

Brooke (6vre extremiteterna) (11)

Analys av forflyttningsmetoder - med fokus pa
rorelsehastighet och kompensatoriska strategier:
sittande till staende (sekunder)

ryggliggande till staende (sekunder)

gang 10 meter (sekunder)

trappgang 4 trappsteg upp (sekunder)
Handfunktion:

Jebsen Taylor (28) (fran 6 ar)

BOT2 deltest 1 och 3 (12) (fran 4 ar)

Nine Hole Peg Test (13)

Muskelstyrka

Manuell muskeltest (14,15)

Kvantitativ muskeltest (myometer) (16-18)
Handstyrka (19,20) (fran 4 ar)

Uthallighet: noteras anamnestiskt

Rygg (staende och sittande)

Notera eventuellt stédben/balansben i staende.
Foto med markerade spinalutskott och
backenkam.

Ledrorlighet

Ovre och nedre extremiteterna, nacke och
kakled(8,9).

Gapférmaga, (se dven kapitlet om "Mund- og
tandpleje")

Lungfunktion

Forcerad vitalkapacitet (FVC) och FVC% i sittande
och liggande (22,23). (fran ca 5 ar)
HostPEF (24) (fran ca 5 ar)

Smarta

Modifierad Brief Inventory (25,26)
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Respiration

Revideret i 2015 af overlaege Ole Ngrregaard, Respirationscenter Vest, Aarhus Universitetshospital,
Danmark

Several factors combine to form the respiratory problems seen in SMA and other neuromuscular
diseases. The primary problem is muscle weakness which causes an imbalance between the
muscle strength a person can mobilize and the strength it takes to operate the respiratory pump.
The required strength is primarily determined by the compliance of lungs and thorax and to some
extent by the resistance to air flow. Pulmonary compliance is very high during the infantile period;
it gradually declines and reaches the adult level around the age of three or four years. In persons
with a neuromuscular disease the compliance of lungs and thorax is further reduced to half of
what is seen in healthy people.

There are several reasons why the pulmonary function gradually deteriorates. In persons with
SMA the intercostal muscles are more severely affected than the diaphragm. This leads to
deformation of the thorax corresponding to the paradoxical breathing —a very energy demanding
breathing pattern. In SMA the body tries to compensate for this phenomenon by making the
deformity of the thorax as little as possible. This is done through small tidal volumes, ie. breathing
becomes quick, superficial and paradoxical. The superficial breathing and reduced ability to take
deep breaths result in altered lung mechanics as the thorax becomes rigid and rib cage mobility is
reduced. This breathing pattern is also associated with increased dead space ventilation. In badly
ventilated areas, microatelectasis develops with reduced lung compliance as a consequence. The
sum total of these factors is increased overexertion of already weak muscles which, in turn, leads
to fatigue and ultimately respiratory failure.

In the course of a day, muscle strength is not constant; it is reduced during sleep, especially during
REM sleep. The lowered muscle strength does not only affect the respiratory muscles. Air flow
resistance is also increased as the distending pharyngeal muscle tone decreases, leading to
pharyngeal narrowing and thus increased work of breathing, falling oxygen saturation and
elevated CO2-tension. The respiratory system is therefore vulnerable during sleep — especially
REM sleep — which functions as a prognostic window. At the disease progresses, in some of the
conditions, hypoventilation will extend into NREM sleep and ultimately into awake state.

Weak inspiratory and especially expiratory muscles also offer weak support when coughing. The
child cannot sufficiently mobilize mucus which may cause atelectasis and infections and also
underdevelopment of the lung and the chest wall.

Bulbar dysfunction leads to swallowing disorders with the risk of aspiration and infections in the
lungs and the respiratory tract. Symptoms may be acute with sudden inflammation of the lungs,
sometimes even asthmatic. They may be chronic as well, as the constant irritation and bacterial
contamination in the oral cavity increase the build-up of mucus and reduce the cough reflex.
Bulbar dysfunction is seen in almost all cases of SMA type | and occurs in varying degrees in SMA
type Il. Children who cough or gag when eating, who eat slowly or whose oral cavity needs



frequent cleaning/suction may have a bulbar dysfunction and examination with video fluoroscopy
should be considered. Often the problem can be remedied by adding a thickening agent to the
food, but in severe cases a gastrostomy is required.

Gastroesophageal reflux is often seen in children with a neuromuscular disease and is even more
common in children with a gastrostomy. Symptoms such as heartburn and acid indigestion should
be observed, especially in the morning and when the child is lying on its back. Gastroesophageal
reflux may lead to chronic aspiration problems and increased lung symptoms as a result of that. If
gastroesophageal reflux is suspected, a 24-hour pH measurement should be carried out.
Kyphoscoliosis is prevalent in children with SMA. This condition is associated with atelectasis on
the concave side of the spinal curve and consequently decreased oxygenation, inability to clear
secretions and with increased work of breathing. It is therefore crucial that scoliosis
measurements be carried out in children with a neuromuscular disease in connection with check-
ups to allow surgical intervention to take place at the appropriate time.

Pulmonary function and degree of symptoms depend on which type of SMA the child suffers from:

e In SMA type |, non-sitters, a significant reduction of the pulmonary function is seen at an
early stage; in severe cases even as early as the embryonic stage. These children are in
addition suffering from insufficient cough and swallowing disorder, and consequently
affected by infections and respiratory failure already during the first months of their lives.
At the age of 6 months there is a loss of more than 95% of motor units (D’Amico 6) In the
spontaneous course of the disease, almost all of them die from respiratory failure before
the age of two years.

¢ In SMA type Il sitters, the pulmonary function deteriorates during childhood, and at the
age of 12 years only half of the lung function remains. In early childhood it is first and
foremost infections and atelectasis that are the main problems. Swallowing problems,
cough insufficiency and scoliosis are important causal factors. Hypoventilation will become
an increasing problem, and in severe cases it is seen already in early childhood.
Gastroesophageal reflux may occur. Untreated respiratory insufficiency may cause death at
an early age, but with significant variations from person to person.

e InSMA type lll, and IV, walkers, a reduction of the lung function may not occur until in
adult age.

Diagnostics and evaluation

Clinical check-ups serve to identify and treat respiratory insufficiency at an early stage. The patient
should be checked on a regular basis, especially for hypoventilation at nighttime. A recent
consensus statement for standard care of SMA suggested every 3 to 6 months, less often in stable
walkers and more frequently in unstable non-sitters (Wang 1035). It is also important to assess
factors which may lead to deterioration of the pulmonary function.

Relevant parameters to monitor include:

e Clinical evaluation of symptoms and signs of:



o Nightly hypoventilation. Signs of this are morning fatigue, morning headache,
nausea, general tiredness, restless sleep, growth problems. Low oxygen levels on
room air in daytime (< 94%) may be an indication of nightly hypoventilation.
Recurring respiratory infections
Gastroesophageal reflux
Bulbar dysfunction with difficulties in eating and swallowing
Cough ineffectiveness
Abnormal shape of the thorax, weak or rattling respiratory sound, superficial
respiration and increased respiratory frequency and paradoxical breathing and
possibly cyanosis (primarily SMA |)

o Scoliosis
Normally the respiratory function is measured using spirometry. The test is usually not
made until the age of five to seven years as it requires participation of the child. FVC < 50%
of the expected implies a risk of chronic respiratory failure with nightly hypoventilation.
Respiratory muscle function measurements also include maximal inspiratory and
expiratory pressures and peak cough flow. Gas exchange tests may show a relatively
normal functional residual capacity (FRC) in spite of a reduced total lung capacity (TLC) and
reduced forced vital capacity (FVC) as children with SMA cannot manage full in- and
exhalation.
Nocturnal monitoring of oxygenation and ventilation is the method used to demonstrate
possible hypoventilation and desaturation during sleep. Usually cardio-respiratory
monitoring (CRM) is used to record thoraco-abdominal breathing pattern, oxygen
saturation (Sa02) and CO2 tension (end-tidal or transcutaneous measurements).
Alternatively, a full sleep record (polysomnography) should be performed. This will in
addition document the prescence of sleep, including REM sleep, and thus whether
respiration was recorded during a vulnerable period. These measurements can be
supplemented with spot measurements of Sa02 in the home. Nocturnal hypoventilation is
present when PaCO2 > 6 kPa and nocturnal hypoxia when Pa0O2 < 8 kPa (Sa02 < 90%). It is
not yet clear whether such nightly recordings should also be carried out in the absence of
symptoms of hypoventilation, but the natural course of the disease speaks in favor of this
as hypoventilation may be associated with only discrete symptoms.
X-rays of lungs. A baseline chest radiograph has been suggested for comparison in case of
recurring infections, secretion problems, aspiration and if separate pulsoxymetry
measurements during daytime show an oxygen saturation < 94%. The risk of aspiration is
particular high in nonsitters (SMA 1).
24-hour pH measurement, assessment by a speech therapist and video fluoroscopy when
gastroesophageal reflux or bulbar dysfunction is suspected.

o O O O O

Treating and handling techniques

The general armatorium for respiratory treatment of individuals suffering from SMA will include
education and guidance of the individual and where relevant parents too. Information should
include: airway clearance and secretion management techniques. Various protocols are applied
including CoughAssist ® sequences alternating with postural drainage and oral suctioning.



Immunizations comprise influenza and pneumococcus vaccine and respiratory syncytial virus
prophylaxis. Proper nutrition and hydration and scoliosis correcting surgery where needed.

Treating and handling SMA type |

The treatment of children with SMA type | is a topic of debate. Part of the medical community has
the attitude that neither invasive nor non-invasive ventilation should be offered. Some experts,
however, take a much more active stance which also comprises tracheostomy and invasive
ventilation. In between the two extremes, others have taken an approach in which the function of
the individual child and the wishes of the parents are given high priority. This means they will
contemplate giving children with a somewhat "mild” form of SMA type | (with onset between 3-6
months) the same treatment as children with SMA type Il even though it entails non-invasive
ventilation at night and for short periods during the day in connection with infections. Airway
clearing techniques combined with non-invasive ventilation may reduce the need for intubation.
Experts are, however, still much more hesitant when it comes to offering invasive ventilation for
SMA type | regardless of age of onset.

In the acute setting non-invasive ventilation with increased boost pressure and if needed with
supplemental oxygen should be tried, combined with airway clearing techniques. If this treatment
fails, intubation for a shorter period of time can be practiced.

Treating and handling SMA type Il and IlI
1) Handling acute infections

People with SMA are particularly exposed to infections in the respiratory tracts. As the respiratory
muscles are put to extra work, they will easily fatigue, thus increasing the risk of acute respiratory
insufficiency. Often patients also experience eating difficulties which lead to a reduced intake of
nourishment and fluid and a risk of electrolyte imbalance. It is therefore crucial to quickly
determine a patient’s respiratory health, i.e. respiratory frequency, oxygenation and CO2-status (
arterial blood gases, capillary blood gases or oxygen saturation (pulseoximetry) and end-tidal or
transcutaneous CO2 level) in connection with the usual infection work-up including temperature,
WBC and X-rays of the lungs.

e Non-invasive ventilation (Bi-Level) should be initiated as early as possible to unload and
avoid fatigue in the respiratory muscles, to treat/reduce the risk of atelectasis and to treat
acute respiratory insufficiency along with oxygen desaturation and/or CO2 retention. If the
treatment does not have the desired effect, the patient is intubated and put on a ventilator
until the condition permits the patient to breathe without support or to change to non-
invasive ventilation.

o Insufflator-exsufflator (Cough Assist®) can be used to mobilize mucous and at the same
time to prevent or treat atelectasis. Pressure levels should be high enough to mobilize
secretions, ie in the range of 30 —40 cm H20. This can be applied via a mask or via an
endotracheal tube.



e Oxygen is administered if hypoxia remains in spite of non-invasive ventilation and secretion
clearance. If oxygen is administered without ventilator support, the patient should be
monitored for possible rising pCO2 levels.

e Goal directed administration of antibiotics.

e Assessment by a physical therapist of the need for help with secretion mobilization and
respiratory training.

e Suction of mucus from the oral cavity when needed.

e Ensuring adequate intake of fluid and calories. Apply nasogastric tube and/or intravenous
administration of fluid is needed.

e A bronchoscopy to remove mucous plugs may be necessary for a large atelectasis (lobe or
entire lung) which has not resolved in spite of the above treatment. The patient’s clinical
condition and the size of the atelectasis determine how soon this procedure should be
made. In lobar atelectasis it is usually acceptable to wait for about a week, but if the entire
lung or several lobes are affected, a bronchoscopy should be performed much sooner.

2) Handling of frequent infections (at least three infections in the lower respiratory tracts during
the past year).

e Assess whether nocturnal hypoventilation, gastroesophageal reflux or bulbar dysfunction
may be the cause of infection problems. This may include nocturnal recording of
respiration, 24-hour pH measurement, assessment by a speech therapist and video
fluoroscopy.

e Pneumococcus vaccination and annual influenza vaccination and respiratory syncytial virus
protection (should be recommended to all patients with SMA type Il and IIl).

e Assessment by a physical therapist to instruct the child’s caretakers in mucous mobilizing
procedures and respiratory training.

e Mucous suction for all children who have trouble swallowing saliva and secretion. Saliva
and secretion which is aspired are often contaminated with bacteria from the oral cavity
and the upper respiratory tracts.

e Mucous mobilization and "airing” of the lungs with insufflator-exsufflator (Cough Assist)
lower the risk of recurring infections in the respiratory tracts. Non-invasive mask
ventilation may serve af an alternative and/an an adjunct to insufflator-exsufflator
treatment.

e Preventive antibiotics, usually half the prescribed treatment dose.

3) Handling of chronic respiratory failure.

¢ Non-invasive ventilation is the primary method of treatment of nocturnal and daytime
hypoventilation and chronic respiratory failure. The treatment aims at reducing the
respiratory workload, treating nocturnal hypoventilation and reducing the risk of
atelectasis. Usually, the treatment is very efficient but not without problems. Mask-
induced maxillary dysmorphology is a prevalent complication to long-term treatment as is
affection of the facial skin. Alternating between different types of masks and adjustment
for age may decrease the problem. Leakage from the mask is a less serious problem.

¢ Thracheosteomy and ventilator treatment should be introduced as a possible form of
treatment if non-invasive ventilation does not have the desired effect (in e.g. bulbar



problems or large quantities of secretion) or is not desired by the patient. To preserve
speech, ventilation with an uncuffed tube is preferred, if bulbar function and ventilator
requirements allow for this.

e Insufflator-exsufflator (Cough Assist®) can be used as a supplement to both non-invasive
and invasive ventilation. This treatment has proven effective in mobilizing secretion,
reducing the risk of infections in the lower respiratory tracts, airing the lungs thereby
treating and preventing atelectasis and improving oxygen saturation. Pressure settings in
the range of 30 —40 cm H20 is recommended.

e Regular and structured follow-up on the respiratory treatment should be performed every
3-6 (12) months. Follow-up should preferably be carried out at medical centers with
experience in respiratory problems and their treatment of this group of patients.

e Incorrect sitting posture and scoliosis worsens the respiratory function and may be
remedied by an adjustment of the chair, bracing and scoliosis surgery.

e Good nutrition must be ensured and constipation and other intestinal problems treated to
improve the diaphragm function and thereby respiration.

¢ The defense against infections is boosted by annual influenza vaccinations and vaccination
against pneumococcus infections as well as respiratory syncitial virus protection . In some
cases antibiotic prophylaxis may become necessary.

o Swallowing disturbance and gastroesophageal reflux may contribute to mucous build-up
and worsen respiration. Work-up and treatment should be carried out when necessary.

Treating and handling SMA in the perioperative setting

Pulmonary complications are the leading cause of mortality and morbidity among patients with
SMA | and SMA ll, but they are rarely seen in patients with SMA Il (and IV).

It is fundamental to have a perioperative plan, and it is recommended that the perioperative care
should be performed by health professionals trained in treating patients with neuromuscular
diseases.

Preoperative evaluation including intubation conditions is strongly recommended as well as a plan
for postoperative care. SMAI will often and SMAII will also to some extent need postoperative
ventilatory support. This will often take place in the ICU. Non-invasive ventilation can serve as a
bridge from intubation to spontaneous breathing.

Preoperative training with non-invasive ventilation can facilitate post-operative use of the
technique.
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Mun- och tandvard

Revideret 2015 af Stefan Axelsson, specialtandlaege, TAKO-Centret, Olso
BAKGRUND

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 fodointag och kommunikation. Om munhygienen ar svar
att uppratthalla, finns behov av utvidgad forebyggande tandvard. For att i mojligaste man undvika
sjukdomstillstand i tdander och munslemhinnor och for att noga folja bettutvecklingen kan tatare
tandlakarbesok behovas. Hos barn och ungdomar med SMA ar det vanligt att bettavvikelser
gradvis uppstar, att det ar problem att dta och svalja och att det kan vara svart att sjalv klara
munhygienen.

Orofaciala symtom vid SMA

Barn med SMA | &r vanligen muskelsvaga redan vid fodelsen, orkar inte lyfta huvudet pa grund av
svaga nackmuskler och har ofta svart att suga och svalja eftersom musklerna i svalget ar svaga. Det
samlas latt slem i svalget som barnet har svart att hosta upp. Sma snabba muskelryckningar
(fascikulationer) och atrofi i tungans muskler ar vanligt forkommande framfor allt vid SMA Il (1).

Kékarna hos ett barn viaxer harmoniskt nar muskulaturen fungerar som den ska sa att barnet kan
suga, svalja och senare tugga med slutna |appar och god rérlighet i tungan. Om muskulaturen inte
fungerar tillfredsstallande kan kdkarnas tillvaxt och form paverkas och darmed ocksa
tandstallningen.

| en studie visas att tuggmusklerna hos patienter med SMA &r mindre effektiva och uttrottas
fortare dn de gor i den friska kontrollgruppen. Dessutom ar underkdkens rorelseomfang mindre.

(2)

Minskad formaga att gapa samt svarigheter att dta och svalja vid SMA rapporterades i en studie
dar 409 patienter med sju olika neuromuskulara sjukdomar ingick. (3) Den begrdansade
gapformagan kan visa sig redan i barnaaren (4). Nedsatt kakrorlighet ar associerat med typ av
SMA, alder, grad av muskelsvaghet och férekomst av svéaljningssvarigheter (5). Den normala
gapformagan hos ett barn under tio ar &r mer dn 35 mm och hos en ungdom Over tretton ar mer
an 40 mm (4).

En 6kad tillvaxt av speciellt den nedre framre ansiktshdjden och en 6kad kakvinkel samt nagot
utstaende framtander i 6verkaken sags i en studie av 25 personer med SMA (5-32 ar) (5).
Forfattarna papekar att svagheten i tugg- och ansiktsmuskulatur samt i nackens muskler torde
paverka kdkarnas tillvaxt. Denna kan ocksa ha ett samband med munandning.



Samma forfattare rapporterar vidare en 6kad forekomst av stora horisontella 6verbett, frontalt
Oppna bett, posteriora korsbett och trangstéallning. Férfattarna forordar viss forsiktighet med
omfattande tandreglering. De efterlyser dock fler studier inom omradet. (6)

Tandbehandling

SMA ér ett sallsynt tillstdnd som den enskilde tandlakaren sadllan 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 tandlakare, men samlad erfarenhet och férdjupade kunskaper hos
en sarskilt utbildad tandldkare, exempelvis vid specialistklinik, bér innebadra ett hégkvalitativt
omhandertagande och utgora en resurs for familjerna och den behandlande tandlékaren pa
hemorten.

Det &r viktigt att ansvarig tandlakare ser patienten minst en gang arligen och gor en kontroll enligt
foljande:

Undersodkning av kakledsfunktion, tuggmuskulatur, tungans utseende.

Gapformaga. Maximal gapning = maximalt incisalavstand som mats med linjal mellan mitten pa
incisalskaret tanden 21 och incisalskaret tanden 31 plus vertikal 6verbitning alternativt minus
vertikalt avstand om bettet &r 6ppet. (Figur 1)

Bettutveckling, speciellt om det finns tecken til frontalt 6ppet bett eller andra tecken pa
ufullstanding okklution.

Tuggformaga. Hur gar det att tugga helt kott, dpple, morot?

Munhygien. Gar det bra att borsta tanderna sjalv? Vilka hjalpmedel bor 6vervagas/utprovas?

Figur 1. Maximal gapformaga méates som maximalt
incisalavstand mellan incisalskadret pa 6verkaks-incisiven och
incisalskaret underkaksincisiven plus (+) vertikal

overbitning.




Vid tandbehandling bér man ténka pa féljande:

e Nedsatt formaga att hosta och svalja, svarigheter att andas kan vara bidragande orsaker till
att det ar svart att ligga bakatlutad i behandlingsstolen. Manga ganger ar det kanske
moijligt att anvanda den individuellt anpassade rullstolen eller permobilen som
behandlingsstol. For att minska risken for aspiration bér man vara sarskilt uppmarksam vid

vattenspolning i munnen och snabbt suga upp vattnet med dentalsugen.

Forebyggande tandvard

Den forebyggande tandvarden syftar framst till att motverka de vanligaste tandsjukdomarna karies
och gingivit/parodontit.

Rena tander, goda kostvanor och fluortillskott &r de tre hornpelarna i profylaxen.

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

De preventiva atgarderna skall innefatta:

e Planerad forebyggande vard saval pa tandkliniken som i hemmet.
e Ordination av fluor i lamplig form och dos.
e Individuellt munhygienprogram.

Egenvard

Svaghet i armar och hdnder kan medfora att det &r svart att borsta tdnderna sjalv. Det betyder
mycket for sjalvkanslan att klara sig pa egen hand. Darfor ar det viktigt att fa lampliga hjalpmedel
utprovade bade for munvard och for anpassning av bostaden.

Arbetsterapeuten kan tillsammans med tandhygienisten bestka patienten pa den naturliga
platsen for daglig munvard och ge en individuell radgivning och instruktion. De som kan foredrar i
allmanhet att sta vid tvattstallet och borsta tanderna.



Ibland kan det bli aktuellt att ordna en bekvamare inredning i badrummet for att sitta bekvamt
och se bra:

Hoj- och sdankbart tvattstall. Detta bor dven ha en avlastningsyta som kan utgora stod for armarna.
Mojlighet att sitta pa en stol eller i rullstolen och komma intill tvattstallet.
Spegel i lagom hojd.

God belysning.

Hjalpmedel

Forslag till lampliga hjalpmedel for munvard, vid tandbehandling samt oralmotorisk traning som
kan rekommenderas vid muskelsvaghet:

Elektrisk tandborste kan vara ett alternativ om muskelsvaghet i armar och hander gor det svart att
utfora gnuggrorelser manuellt. Valj en sa latt eltandborste som mojligt.

Hjalpmedel for rengéring mellan tanderna. Har kan lokal tannhygienist hjalpa til med att finne
ellere tilpassa bra hjalpmedel.

Bitstod. Nar det ar anstrangande att gapa vid tandbehandling kan ett bitstod mellan tandraderna
vara till hjalp. (Figur 2 och 3)

Munvinkelhallaren ar ett hjalpmedel som kan anvandas for att fa en bra insyn i munnen saval vid
egenvard som vid tandbehandling. (Figur 4)

Therebite ar ett hjdlpmedel for tanjning av kdkmusklerna vid begransad formaga att gapa. (Figur 5)

Figur 2 och 3. Nar det ar trottsamt att gapa kan ett bitstod mellan tandraderna vara till hjalp



Figur 4. Munvinkelhallaren ar ett hjalpmedel som kan
anvandas for att fa en bra insyn i

munnen saval vid egenvard som vid tandbehandling.

Figur 5. Gap- och bitklamman (Therabitel, www.therabite.com) ar ett hjalpmedel som kan
anvandas for att uppratthalla rorligheten i kdkleden och tanja kakmusklerna.

REKOMMENDATIONER

Barn och ungdomar samt vuxna med SMA bor traffa ett tandvardsteam med samlad erfarenhet
och fordjupade kunskaper om sjukdomen garna vid en centraliserad klinik eller specialistklinik.
Teamets uppgift bor vara att verka for ett hogkvalitativt omhandertagande och fungera som en
resurs for familjerna och den behandlande tandldakaren pa hemorten.

For barn, ungdomar och vuxna med SMA skall mun- och tandvard grundas pa férebyggande
atgarder for att uppratthalla en god munhalsa.

Alla barn och ungdomar med SMA bor undersokas av en specialist i tandreglering. | de fall dar det
ar stor platsbrist for de permanenta tdnderna i bettet bor en specialist i tandreglering konsulteras
tidigt, for att i god tid kunna planera strategiska extraktioner av enstaka tander och darigenom
styra eruptionen av de kvarvarande tanderna pa basta mojliga satt.



For barn, ungdomar och vuxna med SMA ar individuell utprovning av hjalpmedel for munhygien av
sarskild betydelse nar muskelstyrkan inte racker till i hdnder, armar, tugg- och ansiktsmuskler.

Aktiv rorelsetrdaning av underkaken for att forebygga stelhet i kdkleden. Vid tecken pa minskad
gapformaga bor tanjningsovningar sattas in (9).
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Psykosociale og peedagogiske aspekter

”A fa og leve med spinal muskelatrofi”
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kompetansesenter for sjeldne diagnoser, Norge

BAKGRUNN

Det skjer en grunnleggende forandring i en familie nar den skal omstille seg fra a ha fatt et friskt
barn til & akseptere vissheten om at barnet har en funksjonsnedsettelse. Graden av mestring vil
avhenge av hvordan samfunnet tilrettelegger forholdene bade for barnet og familien. Med
moderne behandling og hjelpemidler, blant annet i forhold til respirasjon og ernzering, er
prognosen for mennesker med SMA bedre enn tidligere med hensyn til levealder. Det ma legges til
rette for psykososial og pedagogisk stgtte ut fra et mer langsiktig perspektiv, i alle fall for SMA
type Il og lll. Det er behov for regelmessig og planmessig oppfelging i forhold til habilitering.
Familiens gnsker, mal og oppfatning av situasjonen ma legges til grunn i arbeidet.

Barn med SMA type |

Diagnosener tilstede fra fgdselen eller debuterer i Igpet av barnets fgrste 5-6 levemaneder.
Barnets omfattende fysiske funksjonshemninger medfgrer nedsatt motstandskraft mot
infeksjoner, og vanlige sykdomsepisoder kan utvikle seg til livstruende situasjoner. Foreldrenes
samspill med barnet kan derfor bli preget av stress og bekymring, og forholdet til barnet preges av
belastninger og angst. De opplever situasjoner hvor de fgler avmakt, og fglelsen forsterkes
gjennom erkjennelsen av barnets darlige prognose, bade med hensyn til utviklingsmuligheter og
levetid.

Normalt utvikler barn en fglelse af basal tillit og trygghet gjennom tilknytningen til foreldrene, og
gjennom de faste rammer og den dggnrytme som bygges opp i familiens hverdag. Barnets
diagnose, med hyppige kritiske episoder, gjgr det vanskelig & oppna en slik trygg og stabil hverdag.
Daglige, tidkrevende omsorgsrutiner er ngdvendige for a forebygge komplikasjoner hos barnet.
Det kan bli lite tid og overskudd igjen til & leve et vanlig familieliv med de aktiviteter andre familier
tar for gitt. Det kan derfor veere vanskelig for foreldrene a finne overskudd til 8 formidle denne
tryggheten i samspillet med barnet. Frykten for & miste barnet vil ofte forstyrre
tilknytningsprosessen.

Til tross for dette oppnar foreldrene og barnet ofte et intenst, og for begge parter, givende
samspill, preget av sterke, fglelsesmessige band. Om barnet ikke utvikler et verbalt sprak, vil det
som regel likevel kunne kommunisere sine gnsker og behov til omgivelsene. Barnet har
begrensede muligheter for fysisk utfoldelse, men det har behov for a ta del i sosiale aktiviteter, og
for psykologiske og mentale utfordringer, som andre barn. Det er lett & tro at barn med SMA | ma



ha en darlig livskvalitet, men foreldre og naere omsorgspersoner opplever det motsatte (Bach et
al., 2003).

Retningslinjer

Barn med SMA | har behov for et stort hjelpeapparat. Det er viktig at antallet faste spesialister
rundt barnet begrenses til noen fa som kjenner barnets og familiens situasjon. Disse bgr vaere
tilgjengelige i akutte kriser og situasjoner hvor foreldrene har behov for hjelp.

Familiens livssituasjon, med et alvorlig sykt barn, utlgser behov for stgtte rettet mot a redusere og
mestre angst, og a gi foreldrene mestringsstrategier for a utvikle tro pa egen evne til 3 mgte
vanskelige og truende situasjoner. Familien ma akseptere at de kan miste barnet uansett hvor
oppmerksomme og omsorgsfulle de er. Om foreldrene ikke mestrer dette, vil det vaere vanskelig a
leve et liv med barnet utenfor rammen av et sykehus. Ngdvendige stgtteordninger med hensyn til
gkonomisk kompensasjon, tilpasset bolig, hjelpemidler, avlastning og assistanse ma ogsa veere pa
plass dersom familien skal kunne fungere i sitt private hjem.

Noen familier har stort utbytte av kontakt med andre som lever i tilnsermet samme situasjon, for
eksempel gjennom kurs eller gruppetilbud. Selv om barnet har en alvorlig funksjonsnedsettelse, vil
et tilrettelagt tilbud i barnehage kunne bidra med gode utviklingsmuligheter og verdier for barnet,
samt vaere en avlastning for foreldre.

Barn med SMA type lI

Diagnosenviser seg som regel f@grst nar barnet er i 6-12 maneders alder. Barn med SMA |l utvikler
ikke gangfunksjon, men de kan fa god, selvstendig forflytningsevne med elektrisk rullestol.
Tilstanden kan vaere stabil i lange perioder, og det er mulighet for et langt livslgp. Prognosen er
blant annet avhengig av muskelstyrke og respiratorisk funksjon.

Barnas oppvekst vil bli preget av tiltak for & unnga potensielt livstruende komplikasjoner. Trening
og behandling for a sikre utvikling og optimal utnyttelse av barnets fysiske forutsetninger, vil ogsa
prege hverdagen. Det er vanlig at sma barn laerer seg raskt a benytte ulike hjelpemidler for gkt
aktivitetsniva og moblilitet i trad med deres mentale utvikling, sosiale behov og gkende grad av
selvstendighet.

Barna er mer utsatt for smitte og blir lettere alvorlig syke. Det er naturlig at dette fgrer til gkt
bekymring hos foreldre, og noen blir opptatt av 3 beskytte og skjerme barna mot smitte og
sykdom. Det er viktig at barna ikke sykeliggj@res eller overbeskyttes mer enn ngdvendig. Sa langt
det er mulig har de behov for de samme utfordringer og erfaringer som andre barn. Barna har
behov for a leere hvordan de kan mgte de utfordringer som fglger med deres livssituasjon, og
dette gjelder bade i forhold til praktiske og fglelsesmessige utfordringer.

Selv om de fysiske begrensningene som fglger med SMA vil matte pavirke utviklingsbetingelsene,
er det ikke vanlig at barna har kognitive vansker. Tvert i mot fungerer ofte barn med SMA pa



samme niva som, eller ogsa tildels bedre enn sine jevnaldrende med hensyn til kognitiv funksjon.
Dette kan skyldes at de pa mange mater ma kompensere for sine fysiske begrensninger gjennom
mental mestring (von Gontard et al., 2002; Riviere et al., 2002). Erfaring tilsier at barna klarer seg
godt bade gjennom oppveksten og senere i voksenlivet dersom de far den ngdvendige stgtte i
form av behandling, hjelpemidler og personlig assistanse for & kompensere for funksjonsvanskene
(Jeppesen et al., 2009, Oliveira et al., 2011).

Barn med SMA type Il

Ved SMA Il kan symptomene vise seg pa forskellige alderstrin og sykdomsutviklingen er langsom.
Behovene er pd mange mater like beskrivelsene for SMA Il, men i en lettere grad. De fleste av
barna laerer a ga, men utviklingen fgrer likevel til at mange av barna tar i bruk rullestol i Igpet av
de f@rste skolearene. De er ofte selvhjulpne i dagliglivets aktiviteter. Lungeproblemene blir ikke sa
alvorlige som ved SMA 1l, men noen har behov for hjelp til 3 fa opp slim fra luftveiene. Det er ogsa
en risiko for utvikling av skjev rygg og kontrakturer i ledd.

Eldre barn, ungdom og voksne som far diagnosen stilt pa et senere tidspunkt i livet etter @ ha levd
et aktivt liv med tilnaermet vanlig aktivitetsniva, kan fgle sterk frustrasjon over at de ma gjgre
noen endringer i livet som fglge av diagnosen. Redusert muskelkraft og utholdenhet, smerter og
gkt fokus pa trening kan bidra til at man ma redusere aktivitetsnivaet i hverdagen. Noen ma endre
planer i forhold til studier, arbeid og fritid for a kunne tilpasse seg en endret livssituasjon. Mange
opplever dette som krevende og vil ofte ha behov for psykososial st@tte fra fagpersoner og sitt
naermiljg.

Samtaler med andre med samme diagnose og livssituasjon oppleves ofte som en god hjelp. Mange
opplever likevel at de over tid kan finne frem til meningsfulle aktiviter i hverdagen som er tilpasset
deres kapasitet og at de har overskudd til a leve et tilfredstillende sosialt liv. Forskning viser at
uavhengig av grad av funksjonsnedsettelse ved SMA Il og Ill mener mange at de lever et godt liv
(Oliveira et al., 2011).

Retningslinjer ved SMA type Il och Il
Ved diagnoseformidlingen

Forut for diagnosen har foreldre ofte opplevd usikkerhet og bekymring, og de er ikke alltid blitt
tatt pa alvor i helsevesenet. Utredningen kan ta tid og oppleves som vanskelig, med mange
sykehusbesgk og veksling mellom hap og fortvilelse. Det er ikke mulig a forberede seg pa sjokket,
spesielt ikke fordi barnet i denne tiden ser sa friskt ut. Det er viktig a formidle at foreldrenes
reaksjoner i denne fasen (sjokk, sorg, sinne, benekting) er normale krisereaksjoner. Foreldrene bgr
i den f@rste, vanskelige tiden fa tiloud om hjelp til 3 bearbeide sorgen over den alvorlige
diagnosen. De har samtidig behov for hjelp til mestring av de praktiske og fglelsesmessige
utfordringene i forbindelse med omsorg for barnet gjennom hele dggnet. Det er av avgjgrende



betydning at de raskt far de hjelpemidler som er relevante, at hjemmet innrettes med tanke pa
barnets behov og at det gis mulighet for fri fra jobb med Ignnskompensasjon til en av foreldrene,
eventuelt begge, spesielt ved sykehusinnleggelser. Det bgr ansettes kompetente hjelpere til
avlastning i hverdagen og ytes dekning for merutgiftene som fglge av barnets nedsatte
funksjonsevne.

For fagfolk er det en stor utfordring samtidig a skulle frata og formidle hap. Det kreves kunnskap
om barnets sykdom og foreldrenes krisereaksjoner, samt evne til 8 formidle trygghet og eerlighet.
Det er viktig & kunne mgte foreldrene der de er og gi profesjonell hjelp til mestring i en
utfordrende situasjon.

Informasjon er viktig, og den ma gjentas flere ganger siden det er normalt at bare bruddstykker av
det som blir sagt blir oppfattet sa lenge mottakeren er i en krisesituasjon. | forhold til familier med
innvandrerbakgrunn er det viktig med bruk av tolk for a sikre at informasjonen blir forstatt. |
denne fasen er det viktig med hyppig og lett tilgjengelig kontakt. Foreldre kan reagere forskjellig
og i ulikt tempo. Det er viktig a vaere klar over at mennesker i krise lett isolerer seg og i liten grad
tar kontakt med andre. A f& gi uttrykk for fglelsene er det som ofte hjelper. | denne fasen er det
stor mottakelighet for hjelp.

Noen gir uttrykk for at kontakt med andre foreldre som har vaert i samme situasjon er en god
hjelp, mens andre foreldre gnsker a skjermes fra mgte med barn som er kommet lengre i
sykdomsutviklingen.

Familiearbeid

Det er viktig a vaere i forkant med a tilby hjelp og stgtte ut fra kunnskap om at dette er en prosess
som krever bearbeiding over tid. Familien bgr fa tilbud om en kontaktperson, og fagpersoner bgr
helt fra starten ogsa ha fokus pa foreldrenes og sgsknenes behov. Sosionom og psykolog bgr veere
sentrale i arbeidet rettet mot familien i den tidlige fasen. Erfaring viser at det er lettere for
foreldre a gjenoppta kontakt i kritiske faser senere, for eksempel ved sorgreaksjoner nar barnet
mister ferdigheter, dersom de har etablert kontakt med psykolog/sosionom i den tidlige fasen.

Det bgr ogsa raskt etableres en ansvarsgruppe for a sikre et helhetlig, tverrfaglig tilbud. Avlastning
og andre stgtteordninger, kan bidra til at familien, inkludert barnet, kan leve et sa normalt liv som
mulig, og at foreldre som gnsker yrkesdeltakelse har reell mulighet for dette. Pa grunn av gkt
risiko for infeksjonssykdommer kan det vaere behov for hel eller delvis Isnnskompensasjon til en
av foreldrene. Det er viktig med fleksible avlastningsordninger, som gir foreldrene reell
medbestemmelse og valgfrihet. Foreldrene kan vaere redde for at andre ikke kan ta seg
tilstrekkelig godt av barnet, og da kan avlastning i hjemmet, for eksempel foreldrestyrt personlig
assistanse veere et godt alternativ. Hele boligen ma vaere tilpasset bruk av rullestol. Den bgr ogsa
tilrettelegges for a kunne motta dggnbaserte tjenester, slik at familien blir skjiermet nar det for
eksempel er behov for nattevakt.



Barnet vil trenge oppfalging i forhold til tap av ferdigheter, og de sorg- og frustrasjonsopplevelser
som ofte fglger med dette. Det er viktig a veere klar over at barn ofte fgler ansvar for andres sorg,
bekymring og frustrasjon. Det er derfor ofte vanskelig for barnet a dele sine reaksjoner med de
narmeste omsorgspersonene. Kontakt med trygge, ngytrale voksne, eventuelt med psykolog, er
derfor viktig. Foreldre kan ogsa trenge hjelp til & akseptere barnets behov for andre voksne. Tap av
ferdigheter utlgser ofte en fglelse av hjelpelgshet, og kjente situasjoner blir utrygge nar man ikke
lenger har de funksjoner som forutsettes for @ mestre situasjonskravene. Angst kan forebygges
ved @ unnga at barn opplever traumer pa grunn av reell hjelpelgshet og manglende tilsyn og stgtte
fra trygge voksenpersoner. Som eksempel kan nevnes at flere barn er redd for a vaere alene i
situasjoner de ikke kan komme ut av uten hjelp fra andre, sa som 3 sitte fastspent i bilens
barnesete mens foreldre betaler for bensin, vaere alene i friminutt pa skolen nar aktive barn krever
a fa styre rullestolen.

Det kan vaere vanskelig for foreldre og andre a stille samme krav til barn med SMA som til andre.
Barna er imidlertid intellektuelt velfungerende og i stand til & ta ansvar. De kan lett komme i
sentrum, og foreldrene kan trenge stgtte i oppdragerrollen. Barna ma laere seg a ta hensyn til de
andre i familien; ellers kan de fa problemer med sosiale relasjoner nar de blir eldre. Det er en fin,
men ngdvendig, grenseoppgang mellom a gi barnet ngdvendig trygghet og statte, og samtidig a
legge til rette for at barnet skal utvikle seg til en sa selvstendig og selvhjulpen person som mulig.

Det kan innebaere mye stress og veere tidkrevende for en familie 8 mgte omsorgsbehovet til et
barn med SMA (von Gontard, Backes, Laufersweiler & al. 2002). Familiens tilveerelse kan blant
annet bli preget av at barnet ma ha hjelp til 3 snu seg i sengen mange ganger hver natt, noe som
vil ga ut over foreldrenes nattesgvn og overskudd. Dette vil igjen kunne pavirke maten de mgter
andre utfordringer pa i hverdagen, bade overfor barnet med SMA og eventuelle sgsken. Det ser ut
til at barn med SMA far den oppfglging de har behov for, mens sgsken har 2 — 3 ganger stgrre
risiko for & utvikle atferds- eller tilpasningsvansker enn normalt (Laufersweiler-Plass & al., 2003).

Informasjon

Familie og venner har tidlig behov for informasjon om barnets og familiens situasjon.
Informasjonen skal ikke skremme eller problematisere, men sikre inklusjon av barnet i familiens
nettverk og forebygge at usikkerhet eller hjelpelgshet far besteforeldre og andre til & trekke seg
fra sin naturlige rolle. Ellers er det viktig med informasjon i forbindelse med introduksjon av barnet
i barnehage og skole og ved innfgring i nye miljg . Det er erfaring for at informasjon er spesielt
viktig i forhold til medelever og deres foreldre. Bade barnet selv, og andre barn, har behov for
informasjon om diagnosen som er tilpasset alder og modenhet. | barnets fgrste ar ma informasjon
vaere kort og konkret, mens det gradvis utdypes ettersom barnet blir eldre. Informasjon til
barnehage og skole kan oppleves som personlig utlevering, og det er viktig a vise respekt for
familiens "private rom”. Informasjonen skal vaere praktisk rettet og vise Igsninger som muliggjor
inklusjon av barnet i de situasjoner som er viktige pa det aktuelle alderstrinn (fritidsaktiviteter,
vaere med andre hjem, fedselsdager, turer, fest og ferier m.m.). Informasjon kan gis av barnets
foreldre eller av andre, avhengig av hva foreldrene er mest komfortable med og etterhvert hva
barnet/ungdommen gnsker. Nar informasjon skal gis ma det legges vekt pa hvem som skal gjgre



hva og hvem som trenger hvilken kunnskap. Det er ogsa viktig @ avmystifisere og forebygge myter
om diagnosen.

Informasjon til andre barn i barnehagen og medelever i skolen bgr planlegges sammen med
barnet/ungdommen. Innholdet i informasjonen og hvordan den skal formidles bgr avtales pa
forhand. Dette gjelder szerlig for eldre barn og ungdommer.

Smabarns- og fgrskolealder

Den kognitive utviklingen hos barn med SMA er normal. Pa grunn av sine store fysiske
begrensninger har barnet behov for tilrettelagte betingelser for lek og samspill med jevnaldrende.
Barnet bgr kunne benytte PC, nettbrett og annet digitalt utstyr pa lik linje med andre barn. Det
kan vaere behov for tilpasninger som gj@r dette mulig. Barnehage vil for de fleste veere en god
arena for ivaretakelse av dette. Selv om barnet ikke har spesielle lzerevansker kreves det mye hjelp
og tilrettelegging for at barnet skal fa best mulig utbytte av tilbudet. Pedagogisk-psykologisk
veiledning og hjelp til barnehagen er derfor viktig, og bgr skje i samarbeid med fysio- og
ergoterapeut.

Mange vil ha nytte av en assistent som kan komme hjem nar barnet ikke kan vaere i barnehage,
eller ma skjermes pa grunn av smitterisiko. Det bgr ogsa gis tilbud om en individuell og helhetlig
plan som bgr utformes ut fra et brukerperspektiv og hvor malsettinger i forhold til barnets og
familiens livskvalitet b@r veere med. En slik plan kan veaere et redskap for a gi trygghet,
forutsigbarhet og oversikt, ogsa over lengre tid.

Mange foreldre vil i denne fasen ha behov for tilboud om kurs eller samtalegruppe sammen med
andre i lignende livssituasjon.

Pa skolen

A begynne pa skolen er en viktig overgang som innebaerer introduksjon til et nytt miljg bade fysisk
og sosialt. Ettersom diagnosenikke affiserer hjernen, er det vanligvis ikke behov for
nevropsykologisk utredning for a identifisere kognitive vansker. En utredning for a vurdere barnets
behov for tilrettelagt undervisning og assistanse kan vaere ngdvendig. Nedsatt tempo og
utholdenhet forekommer ofte, og ma ivaretas ved planlegging av barnets undervisningstilbud. Pa
grunn av stort behov for fysisk og pedagogisk tilrettelegging ma man veere i forkant i forhold til
forberedelser til skolestart. Arbeids- og lekseplan ma ofte tilpasses barnets tempo og utholdenhet.
Det er ogsa behov for a legge forholdene til rette for samvaer med andre barn utenfor skoletiden,
og dette tilsier behov for skolefritidsordning. Noen barn kan miste mye undervisning pa grunn av
sykehusopphold, behandling hos fysioterapeut og lignende. Det er viktig a etablere gode
informasjons- og samarbeidsrutiner, med tanke pa tilrettelegging av undervisningen under og i
etterkant av sykehusopphold.

Kontaktlaerer eller andre pedagoger bgr pa et tidlig tidspunkt etter skolestart innga et samarbeid
med barnet om a finne de gode Igsningene i hverdagen. Barnet bgr utfordres i forhold til bruken



av hjelpemidler, energigkonomisering, aktiviteter i kroppsgving turdager m.m. Leerer viser
gjennom dialogen hvilke planer som er lagt, men vil ta barnet med pa rad for a sikre at aktivitetene
er tilpasset barnets funksjonsnedsettelse. Barnet ma laere seg a lytte til kroppens signaler og finne
gode lgsninger pa praktiske utfordringer i hverdagen. Samarbeidet vil gjgre det mulig for barnet a
kunne pavirke sin hverdag og de daglige rutinene i skolehverdagen. Samtidig vil lserer fa
informasjon fra barnet og lettere kunne ta barnets perspektiv inn i den daglige planleggingen.
Dialogen vil vaere viktig giennom hele skolelgpet, og skolen bgr peke ut nye lerere som fgrer
denne oppgaven videre.

Rundt 4. og 5. klasse gker kravene til tempo og presentasjon i skolen. Arbeids- og lekseplan ma
tilpasses barnets tempo og utholdenhet. Klassekamerater slutter a benytte skolefritidsordningen,
og det kan vaere behov for personlig assistanse for a ivareta barnets praktiske behov for hjelp til
lekser og samvaer med jevnaldrende. Det er ofte aktuelt a velge andre typer fritidsaktiviteter enn
jevnaldrende, og da kan behovet for stgttekontakt vaere tilstede. En stgttekontakt kan ogsa gjgre
det lettere a delta pa de samme sosiale aktiviteter og begivenheter som klassekameratene.

Rundt 6. og 7. klasse vil prepuberteten begynne a pavirke barnegruppen, og barn med SMA vil
oppleve at jevnaldrende deltar i aktiviteter uavhengig av foreldrene. Brukerstyrt personlig
assistanse vil vaere en hjelpeordning som barnet kan nyttiggjgre seg allerede i denne alderen. Det
vil bidra til 3 utvikle deres selvstendighet og evnen til & laere & motta hjelp.

Barnet kan ha reaksjoner pa sin funksjonsnedsettelse som de ikke vil snakke med foreldrene om,
og det bgr veere mulighet for samtaler med en ngytral voksen som barnet gnsker a snakke med.
Ogsa foreldre og andre naerpersoner kan ha behov for veiledning i forhold til barnets og egne
reaksjoner.

Ungdomstid

Overgang til ungdomsskole medfgrer for mange introduksjon til en ny skole, nytt sosialt miljg og
nye laerere. Det betyr nye utfordringer, og overgangen ma forberedes i god tid. Tilrettelegging er
viktig for at ungdommen skal oppleve mestring, noe som igjen er avgjgrende for utvikling av et
godt selvbilde og sosioemosjonell tilpasning.

Ungdom med SMA er avhengige av sine hjelpere, og dette vil komplisere Igsrivningsprosessen i
puberteten. Det er viktig at foreldrene og andre skiller bevisst mellom sine egne og den unges
gnsker. Det er en utfordring a vise aksept for at ungdommen prgver ut nye sider av seg selv, og far
mulighet til 3 ta stilling til sin egen kjgnnsidentitet.

Noen har behov for samtaler med psykolog eller helsesgster for stgtte og bearbeiding i denne
fasen.

Frigjgring fra foreldrene bgr fgre til at den unge i stgrre grad far muligheten til & delta i
planlaggingen av sitt eget liv og vaere tilstede pa mgter der dette skjer. Det vil vaere aktuelt a gi
tilbud om radgivning i forhold til seksualitet, egen bolig, yrkesvalg osv. Mange med SMA har behov
for 8 mgte jevnaldrende med samme diagnose, og samlinger i regi av foreninger,
brukerorganisasjoner m.m. er en viktig mgteplass.



Videregaende skolegang

| disse arene skal ungdommen ogsa ta stilling til videregdende skole som kan vaere avgjgrende for
yrkesvalg. | tillegg til fysisk tilrettelegging og hjelpemidler vil det veere viktig a gi mulighet for
utvidet skoletid, personlig hjelp og hvile. Yrkesveiledning vil veere viktig. @nske om utdanning som
gjor at den unge ikke kan bo hjemme vil by pa ekstra utfordringer i forhold til bolig og fleksible
hjelpeordninger.

Voksen alder

Mange gir uttrykk for at de gnsker a flytte hjemmefra pa samme alder som andre. Enkelte er sa
naert knyttet til familien at de vil pnske seg en generasjonsbolig eller lignende. | alle tilfelle er det
viktig at kommunen er tidlig ute med a komme i dialog med den unge om fremtidige boliggnsker.
Enkelte vil velge a bosette seg i en annen kommune ut fra gnsker om videre studier / yrkesliv. Det
vil uansett vaere behov heldggnstjenester, og mange vil velge en form for brukerstyrt personlig
assistanse, der de selv har muligheter for a velge ut sine hjelpere og definere sitt eget
hjelpebehov. Med maksimal tilrettelegging er mulighetene for sosial fungering god. | voksen alder
er det fortsatt behov for en individuell rehabiliteringsplan for 3 sikre tiltak som kan kompensere
for funksjonshemningen. Det vil veere behov for egnet bolig, ulike hjelpemidler, bil og andre
transportmuligheter. Malet ma veaere at dagliglivet skal fungere som for andre i samme alder og
livssituasjon. Det vil da vaere behov for dekning av merutgifter og gkonomisk stgtte under
utdannelse, og tilrettelegging og stimuleringstiltak i forhold til arbeidsmarkedet. Det er av
avgjgrende betydning at det gis stgtte til det livet den unge @nsker, ut fra egne premisser.



ANBEFALINGER
Tilbud om psykososial stgtte til familien helt fra starten for a gi gode sosiale rammer for mestring

Tidlig etablering av en tverrfaglig ansvarsgruppe med en koordinator/kontaktperson mellom
familien og hjelpeapparatet

Gi tilbud om en helhetlig og langsiktig individuell plan, som sikrer regelmessig oppfa@lging og rask
saksbehandling, og som gir gode rammebetingelser for aktivitet og deltakelse

Ved viktige overganger og milepeler er det behov for tverrfaglige meter, slik at barnets
utviklingsmuligheter ivaretas pa familiens premisser

Informasjon om kurstilboud og mulighet for a treffe andre i samme livssituasjon og med samme
diagnose gjennom foreninger, kompetansesentre m.m
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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 st@tte 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 WHQO'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).

1 1992 blev ENMC (European Neuromuscular Centre) grundlagt af europaeiske 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 saerlige 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

Nar et barn far stillet diagnosen ”Spinal muskelatrofi”, bgr der samtidig informeres om relevant
patientforening.

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