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Information og vejledning i dette haefte kan ikke erstatte personlig kontakt til og radgivning fra en laege eller anden sundhedsfaglig person (fx fysioterapeut, ergoterapeut,

sygeplejerske). Haeftets rdd og vejledninger bar anvendes i samrad med en sundhedsfaglig person. | gvrigt bar man altid konsultere en leege i forbindelse med
helbredsrelaterede spargsmal, iszer hvis det drejer sig om symptomer, der nedvendigger seerlig diagnosticering eller behandling. Alle initiativer taget pa baggrund af
oplysningerne i dette haefte sker pa laeserens eget ansvar. Selv om redaktionen har bestraebt sig pa at sikre, at materialet er sa praecist og fyldestgarende som muligt, kan det

ikke garanteres, og behandlingen skal derfor i hver eneste situation tilpasses den individuelle patient.
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INDLEDNING

Duchennes muskeldystrofi (ogsa kaldet >
DMD eller bare Duchenne) er en kompleks
diagnose som er svaer at forstad og behandle.
Som foraelder kan man opleve bade stor sorg aspekter af DMD, men husk altid,
og usikkerhed, nar ens barn far diagnosen.
Patientorganisationerne The Muscular
Dystrophy Association, Parent Project alene. Hensigten er et minimere de
Muscular Dystrophy (PPMD) og World
Duchenne Organization (UPPMD) samt
forskningsnetveerket Treat-NMD har sammen kan fortseette med at leve sit liv, og |
opdateret den tidligere familieguide fra 2010
til denne 2018-udgave. Guiden har til formal

“Dette er en guide til de ‘medicinske’

at den medicinske side ikke kan sta

medicinske problemer, sa jeres sgn

kan fortseette med at veere en famile.

at stgtte foraeldre til bern med Duchenne, sa Husk ogsa pa, at de fleste drenge med
bgrnene far den bedst mulige vejledning og Duchenne er glade bgrn, og at de fleste
behandling.

familier klarer sig rigtigt godt, nar de er
Guiden beskriver de internationale anbefalinger,

og der kan derfor veere afvigelser fra danske kommet sig over det fgrste shock, efter

forhold. Den danske redaktion har tilfgjet diagnosen er stillet.”
kommentarer, der henviser til danske forhold,
hvor dette er skgnnet ngdvendigt. Tilfgjelser er Elizabeth Vroom, United Parent Projects

markeret med * og rgd skrift.
. Muscular Dystrophy
Duchenne indgar i et spektrum af

muskelsygdomme kaldet dystrofinopatier,
som er karakteriseret ved at muskelproteinet
dystrofin mangler. De spaender fra den mere alvorlige faenotype (de symptomer, man kan
se) Duchennes muskeldystrofi til den mildere Beckers muskeldystrofi, som dog ogsa kan
variere i graden af symptomer. Denne guide handler primaert om Duchenne.

Afsnittene Diagnose og Tidlig gangfase henvender sig til foraeldrene, ellers er den skrevet til
personen med Duchenne. Ordet ‘du’ i guiden henvender sig til personen med Duchenne.
Teksten i visse faktabokse henvender sig mest til sundhedsfaglige personer og er derfor
ikke oversat til dansk.

BAGRRUND FOR RETNINGSLINJERNE | DENNE GUIDE

| 2009 udkom de fgrste internationale retningslinjer for diagnosticering og behandling af
Duchennes muskeldystrofi. Det skete pa initiativ fra det amerikanske Centers for Disease
Control and Prevention (CDC), som udvalgte 84 internationale eksperter i Duchennes
muskeldystrofi til at repraesentere en bred vifte af medicinske specialer. Hver ekspert fik

til opgave at vurdere hvor "ngdvendige”, "egnede” eller "uegnede” de metoder, der blev
brugt til behandling af Duchenne, var pa hvert stadie af sygdommen. Samlet tog de stilling
til mere end 70.000 forskellige haendelsesforlgb, hvilket gjorde det muligt at udarbejde

et saet retningslinjer, som flertallet af eksperterne var enige om beskrev "god praksis” for

behandling af Duchenne.
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INDLEDNING (fortsat)

De opdaterede retningslinjer fra 2018 er blevet til pa samme made, og denne
2018-version af Familieguiden opsummerer resultaterne af arbejdet. Bade de oprindelige
og de opdaterede retningslinjer er blevet til med stgtte fra CDC i samarbejde med
patientorganisationer og forskningsnetvaerket TREAT-NMD. Retningslinjerne er udgivet

i tidsskriftet Lancet Neurology og kan findes i en engelsk version pa TREAT-NMD's
hjemmeside. Her kan man ogsa finde familieguiden oversat til mange sprog.

Ud over de samlede retningslinjer skriver forskere for hvert specialeomrade artikler, der gar
i dybden med deres eget omrade. Disse artikler vil blive udgivet i et tillaeg til tidsskriftet
Pediatrics i 2018 og kan laeses pa nedenstaende hjemmesider (pa engelsk).

REFERENCER

Internationale patientorganisationer

treat-nmd.org
worldduchenne.org

Information pa dansk

rcfm.dk

muskelsvindfonden.dk

De internationale retningslinjer for diagnosticering og behandling af DMD

Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, an update, part
1: Diagnosis, neuromuscular, rehabilitation, endocrine, and gastrointestinal and
nutritional management

Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, an update, part 2:
Respiratory, cardiac, bone health, and orthopaedic management

Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, an update, part 3:
Primary care, emergency management, psychosocial care, and transitions of care
across the lifespan

Andre retningslinjer

De skandinaviske retningslinjer for DMD finds pa RCFM's hjemmeside under
diagnosebeskrivelsen for Duchenne muskeldystrofi
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2. SADAN BRUGER DU GUIDEN

DU KAN BRUGE GUIDEN PA TO FORSKELLIGE MADER:
1. Til at laese om et specifikt stadie af Duchenne
2. Til at leese om et bestemt omrade for behandling af Duchenne

Naeste afsnit viser sammen med Tabel 1, hvordan Duchenne forlgber trin for trin. Forlgbet
varierer dog fra person til person. Guiden er taenkt som et overblik over, hvilken slags
behandling, der kan blive ngdvendig.

Hvis du sgger vejledning til seerlige behandlingsomrader, som er relevante for dig lige nu,
giver indholdsfortegnelsen et godt overblik.

SAMMENSZATNING AF BEHANDLERTEAM

Den bedste behandling af Duchenne opnas ved en multidisciplinaer indsats, som
betyder, at specialister fra mange forskellig omrader samarbejder om behandlingen.

Den hovedansvarlige person for det neuromuskulaere team, der har ansvaret for din
behandling igennem hele livet, bgr veere en specialist i neuromuskulaere sygdomme. Nar
du gar fra at blive fulgt pa en bgrneafdeling til en voksenafdeling, vil denne person skifte
fra at veere bgrneneurolog til voksenneurolog. Det er vigtig at sikre, at behandlingen
koordineres, og at der kommmunikeres mellem de forskellige afdelinger, dig og din familie
og dine lokale behandlere (fx laege og lokal fysioterapeut).

| Danmark indgar RehabiliteringsCenter for Muskelsvind i rddgivningen om
rehabiliteringsprocessen og vil medvirke til at koordinere indsatser mellem det regionale
og det kommunale system.

Haeftet indeholder de oplysninger, der er ngdvendige for at kunne deltage effektivt i
denne proces. Den laege eller medicinske fagperson, som koordinerer behandlingen,

skal vaere opmaerksom p3, hvilke problemer, der kan opstd, og vide hvilke tiltag, der er
grundleeggende for en god behandling, samt kunne hente radgivning fra forskellige
specialister. Der vil blive lagt veegt pa forskellige tiltag afheengigt af, hvor i forlgbet man er.
Haeftet guider dig igennem DMD-behandlingens forskellige temaer og faser (figur 1). Det
er ikke ngdvendigt, at alle specialister deltager pa alle stadier i forlgbet, men det er vigtigt,
at de er tilgeengelige, og at den koordinerende person har opbakning fra alle de forskellige
specialister.

Husk at det er DIG, som er centrum for behandlingen. Det er derfor vigtigt, at du og
din familie har en aktiv tilknytnig til den fagperson, som koordinerer din individuelle
behandling.




>

8//64 FAMILY GUIDE

.

DUCHENNE TRIN FOR TRIN (TABEL 1)

Duchenne er en fremadskridende sygdom. Laeger og andre behandlere vaelger ofte at
inddele sygdomsforlgbet i en reekke ngglestadier, som de bruger som vejledende for deres
anbefalinger, selv om graenserne mellem disse stadier er flydende. De kan dog stadig
bruges som en guide til de indsatser, der anbefales pa et givent tidspunkt, og give jer en
ide om, hvad | kan forvente af behandlerteamet i denne fase.

1. DIAGNOSTICERING (SPADBARN/BARN)

P3 nuveerende tidspunkt er det kun de feerreste drenge med DMD, som bliver
diagnosticeret i den preesymptomatiske fase (hvor der kun er f3 eller ingen symptomer),
medmindre sygdommen i forvejen findes i familien, eller der tages blodprgver af andre
grunde. Der kan veere forsinket gang eller tale, men det er ofte sa lidt, at det ikke pa dette
tidspunkt bliver opdaget eller giver anledning til bekymring.

Forzeldrene er ofte de fgrste, der bemaerker, at noget er anderledes med deres barns
udvikling, og de fgrste til at stille spgrgsmal og tage initiativ til, at deres barn bliver
undersggt for den forsinkede udvikling.

Nar diagnosen er stillet, er det vigtigt, at foraeldre far den ngdvendige hjeelp og statte. Det
kan vaere en meget voldsom oplevelse at fa at vide, at ens barn har Duchenne. Der er sa
mange ubesvarede spgrgsmal, og som foraelder fgler man sig ofte alene og overvaeldet, og
ved ikke, hvor man skal sgge hjeelp. Bgrneneurologen eller praktiserende laege kan henvise
til vejledning og radgivning i RehabiliteringsCenter for Muskelsvind, www.rcfm.dk og man
kan melde sig ind i patientforeningen Muskelsvindfonden, www.muskelsvindfonden.dk,
hvor der kan skabes kontakt til andre familier i samme situation.




«

FAMILY GUIDE 9// 64

2. TIDLIG GANGFASE (BARNDOM)
| den tidlige gangfase har barnet symptomer, der typisk betragtes som klassiske tegn pa
Duchenne. Disse tegn kan veere:

- Besveer med at Igfte hoved eller hals

- At drengen stadig ikke gar i 15-manedersalderen

- Besvaer med at ga, lgbe eller ga pa trapper

- At drengen ofte snubler og falder

- Besvaer med at springe og hoppe

- At drengen ikke taler ikke sa godt som andre bgrn pa hans alder

- At drengen har brugfor hjaelp til at rejse sig fra gulvet, eller han kravler med haenderne
op ad benene for at komme op at sta (se Gowers mangvre nedenfor)

Gowers’ mangvre
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At lzeggene ser stgrre ud en normalt (pseudohypertrofi)
At han gar bredsporet (med spredte ben)

At han gar pa taeer og vralter

At han gar med strutmave og gget laendesvaj

Der ses forhgjet kreatinkinase (kaldet CK eller CPK er et enzym, der findes i
muskelcellerne. CK-niveauet males i blodet. Hvis CK er over 200, er det tegn p3, at
musklen er beskadiget og at der skal undersgges yderligere for Duchenne)

Der ses forhgjet veerdi for leverenzymer (AST eller ALT): Forhgjet AST eller ALT kan
ogsa indikere, at der skal undersgges naermere for Duchenne. Naermere
undersggelse af leveren bgr ikke foretages, fgr der er undersggt for Duchenne).

DIAGNOSTICERING AF DUCHENNE

Nar der er mistanke om Duchenne, er den fgrste undersggelse ofte en blodprave, der skal
vise, om CK-vaerdien er forhgjet. Personer med Duchenne har ofte et CK-niveau, der er 10
til 100 gange hgjere end normalvaerdien. Hvis dette er tilfaeldet, anbefales det at undersgge
for eendringer i DNA'et (kaldet den “genetiske mutation”), som forarsager Duchenne. En
specialist i genetik kan hjeelpe med at fortolke resultaterne og forteelle, hvad de betyder for
netop dit barn, og hvordan andre familiemedlemmer kan veere pavirket. Diagnosen stilles
ofte i Igbet af den tidlige gangefase

PSYKOSOCIALT, LARING OG ADFARD

Personer med Duchenne har ofte stgrre risiko for indlaeringsvanskeligheder og
adfeerdsproblemer. Nogle af disse udfordringer skyldes mangel pa dystrofin i hjernen,
andre kan skyldes problemer med at tilpasse sig sine fysiske begraensninger. Visse typer
medicin, som fx behandling med steroider, som drengene tilbydes i den tidlige eller

sene gangfase, kan ogsa spille en rolle. Som fglge af behandlingen, oplever nogle drenge
problemer med manglende impulskontrol, vrede, humgrsvingninger, opmasrksomheds- og
hukommelsesforstyrrelser, mens andre ikke maerker forandringer. Hvis der er mistanke om
forsinket udvikling og/eller indleeringsvanskeligheder, kan en psykolog eller neuropsykolog
hjeelpe med at seette navn pa problemerne og komme med anbefalinger til indsatser.
Psykiske og adfeerdsmaessige problemer er almindelig kendt ved Duchenne og Igses bedst,
hvis de tages i oplgbet. Bgrneleeger og psykologer med speciale i bgrns udvikling kan veere
en stor hjeelp i sddanne situationer. Ogsa barnets sprog og tale bgr undersgges, og der bgr
seettes ind med hjaelp sa tidligt som muligt, hvis det er ngdvendigt. Hvis din familie har
problemer med, hvor de kan sgge hjaelp, kan din laege hjaelpe jer. | forbindelse med saerlige
psykosociale problemer og problemer med indleering og adfaerd er det vigtigt at f4 hjselp og
stgtte fra specialister (se afsnit 14).

FYSIOTERAPI

Det er en god ide at starte med fysioterapi tidligt i forlgbet (Afsnit 10) for gradvist at fa
indarbejdet rutiner med traening og udspaending for at holde musklerne smidige og
udsaette eller minimere risikoen for at fa stramme led. Fysioterapeuten kan ogsa vejlede
i, hvilke gvelser, der kan udfgres i pauser og frikvarterer, samt radgive om hvordan
idreetsundervisningen kan tilpasses, sa dit barn ikke gar glip af den. Et traeningsprogram
bgr fokusere pa udspaending og vedligeholdelse af barnets beveegelser og i mindre

grad p3 styrketraening. Nogle gange anbefaler man natskinner (ogsa kaldet “ankle-fod-
ortoser) pa dette stadie for at vedligeholde det lange straek og forhindre stramninger i
anklen. Fysioterapeutens anbefalede udspaendingsgvelser, bar blive en fast, daglig rutine
derhjemme.
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STEROIDER

Behandling med korticosteroider, ogsa kaldet “steroider” eller “binyrebarkhormon”, skal
helst drgftes og pabegyndes allerede pa diagnosetidspunktet (Afsnit 6). Familien skal
informers om fordelene ved steroidbehandling samt om risici og bivirkninger, og hvordan
de kan afhjeelpes. Dette indebasrer ogsa vejledning om erneering (gerne fra en uddannet
diaetist) for at undga vaegttab og sikre sunde knogler. Man bgr ogs3 sikre sig, at barnet far
alle sine vaccinationer.

HORMONER OG SUNDE KNOGLER

Steriodbehandling kan resultere i svage knogler og pavirke det normale niveau af
forskellige hormoner, fx vaeksthormon og testosteron (det mandlige kanshormon) (Afsnit
7). For at holde knoglerne sunde, er det vigtigt, at kosten indeholder D-vitamin og kalcium
(Afsnit 8 & 13). Det kan veere en god ide at drgfte kostsammensaetningen med en diaetist
eller med det neuromuskulzere team. Ved alle neuromuskulzere kontroller bgr hgjde

og veegt males og skrives ind i en vaekstkurve (Afsnit 7). Maling af underarmsknoglens
leengde (“ulnar lzengde”), eller underbenet (“tibial leengde”) eller over- og underarm
sammenlagt (“segmental armlaengde”) er andre metoder til at male praecis laengde,

og disse mal bgr ogsd males ved farste undersggelse (baseline). Der bgr ogsa tages en
baseline-maling af knogletaetheden (DEXA-scanning), nar behandlingen med steroider
pabegyndes (se Afsnit 8).

HJIERTE OG VEJRTRAKNINGSMUSKLER

Problemer med hjerte- og vejrtreekningsmuskulaturen ses typisk ikke pa dette stadie

af sygdommen, men der bgr foretages en baseline-undersggelse (det, som er normalt
for dig) pa diagnosetidspunktet, som fglges op ved kommende kontroller. Nar test

af lungefunktion pabegyndes i en tidlig alder, vaenner man sig til at bruge udstyret

og kan derved "traene” til efterfglgende besgg. Kontrol af hjertet (ECG og hjerte-MRI

eller ekkodiagram) anbefales fra diagnosetidspunktet og derefter en gang arligt op til
10-arsalderen. Derefter kan det blive ngdvendigt med hyppigere kontroller (Afsnit 12).
Pneumokvaccination (mod lungebetaendelse) og arlige influenza-vaccinationer er vigtige
for at undga sygdom (Afsnit 11).
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3. SEN GANGFASE (sen barndom /ungdom/ung voksen)

| den sene gangfase bliver det tiltagende vanskeligt at ga, og motorisk aktivitet som fx at
ga pa trapper og rejse sig fra gulvet bliver vanskeligere.

PSYCKOSOCIALT, LARING OG ADFARD

Pa dette stadie er det vigtigt Igbende at holde gje med, om barnet har
indleeringsvanskeligheder. Psykologer og neuropsykologer kan hjaelpe med at finde de
rigtige Igsninger. Det er vigtigt, at drengen hele tiden far professionel stgtte til at arbejde
med eventuelle indlaerings- og adfaerdsproblemer, og samtidig bgr han fa hjzelp til at
mestre tabet af muskelkraft og funktioner (Afsnit 14). Pa dette stadie er det vigtigt at seette
sig mal for fremtiden, og at drengen og familien arbejder sammen med skolen om at
tilretteleegge undervisningen, sa han kan na sine mal. For nogle kan en neuropsykologisk
vurdering veere ngdvendig for at finde ud af, om drengen har kognitive vanskeligheder

(fx problemer med at huske, koncentrere sig og bevare overblikket), s& der kan lsegges
strategier for, hvordan han bedst kommer til at fungere i skolen og hjemmet.

At vaere omsorgsgiver for en person med Duchenne kraever mentalt og fysisk overskud.
Derfor er det vigtigt at saette tid af til sig selv, ligesom det er vigtigt at have et godt
netveerk. Familie, venner og folk i omradet, som familien har tillid til, kan aflaste familien, sa
de kan fa fornyet energi.

| Danmark er det muligt at sgge kommunen om aflastning og om praktisk og personlig
hjeelp.

FYSIOTERAPI

Fysioterapiens formal pa dette stadie er fortsat at bevare bevaegelighed, styrke og funktion
for at sikre stgrst mulig selvstaendig funktion (Afsnit 10). Hvis stramningerne i musklerne
ikke kan afhjeelpes med fysioterapi, kan det blive ngdvendigt at konsultere en ortopaed.
Fysioterapeuten har mange roller i behandlerteamet, bl.a. at sta for og supervisere
udspaending, anbefale hjeelpemidler sdsom kgrestol og stastativ og motivere til fortsat
veegtbaerende aktivitet og at drengen star op (dette vil styrke bade knogler og fordgjelse).
Det er vigtigt at mobilitetshjselpemidler som fx kgrestolen er tilpasset for at sikre en
korrekt siddestilling og den bedst mulige komfort.

STEROIDER

| den sene gangfase er det fortsat vigtigt at kontrollere og evaluere steroidbehandlingen,
seerligt med henblik pa dosis og regime (hvornar og hvor ofte medicinen tages, se Afsnit
6) samt eventuelle bivirkninger og forebyggelse af disse. Det er vigtigt at kontrollere
muskelkraft og funktioner to gange arligt, ligesom der bgr kontrolleres for over- eller
undervaegt og saettes ind med hjaelp, hvis det er ngdvendigt (Afsnit 13).

KNOGLER OG HORMONER

Nar man tager steroider, er det vigtigt Igbende at holde gje med knoglerne og vurdere
risikoen for brud, szerligt nar det blivere svaerere at bevasge sig. Det er vigtigt, at den
neuromuskuleere laege vurderer risikoen for brud pa baggrund af blodprgver, hvor der
males for D-vitamin samt ved hjeelp af scanninger, fx DEXA eller rgngten af rygsgjlen,
der kan vise knogletaetheden og dermed, hvor sunde knoglerne er (Afsnit 8). Ved hver
kontrol bgr man drgfte kostsammensaetningen for at sikre, at den indeholder passende
maengder D-vitamin og calcium. Hgjde, leengde og veegt bgr fortsat males for tegn pa
vaeksthaemning (Afsnit 7).
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HJERTE OG VEJRTRAKNINGSMUSKLER

Det er vigtigt, at hjertet og vejrtraekningsmusklerne Igbende kontrolleres. EKG, scanning af
hjertet eller ekkodiagram samt andre typer undersggelser bgr foretages mindst en gang
arligt fra diagnosetidspunktet op til 10-arsalderen. Hjertelaegen vil anbefale behandling,
hvis der ses eendringer af EKG, pa scanning eller ekkodiagram (Afsnit 12).

4. TIDLIG SIDDENDE FASE (barndom/ungdom/ung voksen)

| den tidlige siddende fase bliver du maske traet, nar du har gaet langt. Kan du genkende
det, kan et udendgrs elektrisk karetgj eller en kgrestol vaere et godt hjeelpemiddel (Afsnit
10).

PSYCKOSOCIALT, LARING OG ADFARD

Senest i 13-14-arsalderen bgr man begynde at snakke om overgangen til voksen.

Dine bgrne- og voksenlaeger, socialradgiver, skolelaerere og RehabiliteringsCenter for
Muskelsvind kan hjaelpe dig med at fa den bedst mulige overgang og snakke med dig om
dine gnsker for fremtiden, herunder mal for uddannelse, hvor du gnsker at bo, studere og
arbejde. | takt med at du bliver voksen, er det vigtigt, at du bliver s& selvstaendig som mulig,
sa du kan fa mest muligt ud af aktiviteterne i hjemmmet, i skolen og med dine venner. Det

er vigtigt for dig at danne og vedligeholde venskaber i denne fase af livet. Nogle personer
med Duchenne kan fa psykosociale problemer som fglge af sygdommen. Hvis det sker for
dig, er det vigtigt at fa det undersggt det, sa du kan fa den bedst mulige behandling og
vejledning. | nogle lande vil man anbefale en screening for angst og depression.

FYSIOTERAPI

Ud over de daglige udspaendingsgvelser er det vigtigt at veere opmaerksom pa stramninger
i den gverste del af kroppen (skuldre, albuer, handled og fingre), og det anbefales at
supplere det daglige udspaendingsprogram med gvelser og udspaending af disse muskler.
Den staende stilling og veegtbaeringen (evt. i vippeleje) bgr fortsaette sa leenge som muligt.
Krumning af ryggen (skoliose) ses sjeeldnere end tidligere pga. steroidbehandlingen,

men det er stadig vigtigt at veere opmeerksom pa dette, nar du ikke leengere er gdende. |
nogle tilfaelde kan skoliose udvikle sig meget hurtigt, ofte over nogle maneder (Afsnit 9).
Ledstramninger i fodleddene kan give smerter, ubehag og begraense udvalget af fodtgj.
Det kan veere ngdvendigt at blive henvist til en ortopaed for at drgfte en mulig operation.

STEROIDER

Medicinering med steroid er fortsat en vigtig del af behandlingen i denne fase (Afsnit
6), uanset om den er pabegyndt tidligere og fortsat ind i denne fase, eller om den fgrst
pabegyndes nu.

KNOGLER OG HORMONER

Knoglernes tilstand bgr fortsat kontrolleres, og man bgr vaere saerligt opmaerksom pa
tegn pa sammenfald i rygsgjlen (Afsnit 8). Der er vigtigt fortsat at kontrollere vaeksten ved
at male hgjde, leengde og veegt. Nar det bliver vanskeligt at std, males underarm (“ulnar
leengde”), underben (“tibial laengde”) og leengden af dine over- og underarme tilsammen.
Omkring nidrsalderen er det vigtigt at holde gje med tegn pa pubertet. Hvis puberteten
ikke er begyndt omkring de 14 ar, bgr du henvises til en endokrinolog. Hvis du har lav
testosteron, bgr dette behandles (Afsnit 7).
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HJERTE OG VEJRTRAKNINGSMUSKLER

Det er vigtigt at hjertets funktion kontrolleres mindste en gang om aret, og at eventuelle
funktionseendringer eller tegn pa arveevsdannelse (fibrose) i hjertemusklen (kan kun ses pa
en MR-scanning) behandles med det samme (Afsnit 12). Lungefunktionen bgre kontrolleres
hver sjette maned ved en lungefunktionstest. Hvis lungefunktionen er faldende, bgr man
overveje at behandle med vejrtraeknings- eller hostestgtte, nar det bliver ngdvendigt
(Afsnit 17).

AKUTTE SITUATIONER

Alle mennesker, om de har Duchenne eller ej, har brug for at tage beslutninger om, hvad
der skal ske i tilfeelde af akutte situationer — hvilke indgreb der ma eller ikke ma foretages,
og hvem der skal tage beslutning om dette, hvis de ikke selv kan.

Dine kontrollerende leeger og RCFM kan vejlede og stgte dig i dine valg.

5. SEN SIDDENDE FASE (UNG VOKSEN/VOKSEN)

| den sene siddende fase vil muskelstyrken i kropsmusklerne blive minddre, hvilket ggr det
ekstra svaert at vedligeholde en god siddestilling.

FYSIOTERAPI OG ERGOTERAPI

Din fysioterapeut kan hjaelpe dig med at finde frem til, hvilke typer udspaending, traening
og hjeelpemidler, der sikrer din uafhaengighed og funktionsevne bedst muligt. En
ergoterapeut kan hjeelpe dig med aktiviteter som at spise, drikke, ga pa toilettet og forflytte
sig fra stol til seng og vende sig i sengen. Ergoterapeuten kan ogsa radgive dig om god
siddestilling og hjeepe med at tilpasse denne. Endvidere kan ergoteraepeuten gennemga,
hvilke teknologiske Igsninger, der kan vaere med til at sikre stgrst mulig uafhaengighed og
sikkerhed.

STEROIDBEHANDLING

Dit neuromuskulaere team bgr fortsat vejlede dig i steroidbehandling, ernaering, pubertet
og vaegtkontrol. De nuvaerende retningslinjer anbefaler livslang behandling med steroider
(Afsnit 6) for at bevare vejrtraekningfunktion og muskelkraften i overkrop og arme.

KNOGLER OG HORMONER

Det er vigtigt, at der bliver holdt godt gje med knoglernes sundhed igennem hele livet.
Problemer med knoglerne (knogleskgrhed og brud) kan give smerter, og dette bgr drgftes
med dit neuromuskulzere team (Afsnit 8).

HJERTE OG VEJRTRAKNINGSMUSKLER

Det anbefales, at hjerte- og lungefunktion kontrolleres mindst hver sjette maned, og ofte er
der brug for mere dybdegaende undersggelser og indsatser (Afsnit 11 & 12).

REHABILITERING

En tveerfagligt rehabiliteringsindsats er stadig vigtig i denne fase. Som naevnt skal
rehabiliteringen hjselpe dig med de udfordringer, du mgder pa forskellige stadier af
din diagnose, stgtte dig og din familie i forbindelse med de forskellige overgange i livet
og hjeelpe dig med at tage beslutninger om, hvad der skal ske, hvis der opstar en akut
situation.
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LIVET MED DUCHENNE SOM VOKSEN

Et godt og aktivt liv med Duchenne kraever god planleegning. Allerede ved 13-14-arsalderen,
bgr | begynde at planlaegge overgangen fra barn til voksen. Det er vigtigt at du og dit
netvaerk far talt om dine forventninger og mal for fremtiden, herunder uddannelse, arbejde,
hvor du gnsker at bo, transport og mobilitet, samt overgangen fra behandling i bgrneregi til
voksenregi. Der er mange ting, der aendrer sig, nar man gar fra barn til voksen, bl.a. gaelder
der andre bestemmelser i lovgivningen. Dette beskrives naermere i Afsnit 17.

RCFM tilbyder et mgde fgr det fyldte 18. ar, hvor vi kommer omkring din livssituation som
myndig. Laes mere pa rcfm.dk.

Det er ogsa vigtigt, at du bevarer forbindelsen til dine venner og finder pa kreative Igsninger
til at ggre dette, i takt med at din livssituation aendrer sig.

Nogle personer med Duchenne kan fa psykosociale problemer som fglge af sygdommen.
Hvis du far problemer med dette er det vigtigt at undersgge det, s& man kan behandle
og vejlede dig bedst muligt. | nogle lande vil man anbefale en screening for angst og
depression.
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Fase 1: Fase 2:
Diagnosetidspunktet Tidlig gangfase
. B

| Multidisciplilnzer indsat. Radgivning om nye behandlingsformer. Stotte, uddannelse, genetiske radgivning til patient/familie.

| Sikre, at alle vaccinationer er givet | | Kontroller funktion, muskelstyrke og ledbevaegelse mindst hver 6. méned for at definere sygdomsstadiet

|Snak om steroidbehandling | | Behandling med glukokortikosteroider

|Kvinde|ige baerere henvises til hjertelafdeling _— Hjeelp til palliativ behandling

| Omfattende multidisciplinzer behandling, herunder standardiserede kontroller, mindst hver 6. maned

behandling

| Behandling ved fysio- og ergoterapeut, evt. talepaedagog, baseret pa en individuel vurdering

Fortsaet alle fornaevnte tiltag. Mobilitetshjeelpemidler, sidestilling, stastotte, hjaelpemiddelteknologi.
Hjeelp til smertebehandling og forebyggelse af brud. Forberedelse pa voksenlivet: oplysning om
okonomisk stotte, tilgeengelighed, deltagelse og selvstaendighed.

Forebyggelse af kontrakturer, overanstrengelse og fald.
Energiforvaltning. Hensigtsmaessig traening/aktivitet, skinner
hjeelpemidler, stotte til indleering

| Vurdering af vaekst (ikke stdende) hver 6. maned

Fysio- og ergoterapi ‘Neuromuskular l

| Overgang til pubertet vurdres hver 6. maned begyndende ved 9-&rs alderen

Endokrin
behandling

| Familieuddannelse og udskrivning af steroid-stressdosis, hvis der gives steroidbehandling

| Samtale ved diaetist ved hvert kontrolbesag (hver 6. maned). Forebyggelse af fedme. Kontroller for over- og underveegt, saerligt i kritiske overgangsfaser.

| Arlig kontrol af serum 25 OH vitamin D og kalcium

Mave-tarm-funktion
og ernaring

Arlig dreftelse af behov for mavesonde

| Lav risiko for probelmer: undervisning i brug af spirometer, evt. sevnstudie Kontrol af vejrtreeningsfunktion mindst hver 6. maned

Ensure immunizations are up-to-date: pneumococcal vaccines and yearly inactivated influenza vaccine

Hostestatte, hjeelp til vejrtreekning om natten

Hjeelp til vejrtraekning i dagtimerneventila-

Lungefunktion

Konsulter hjerteleege Arlig hjertekontrol ACE-haemmere Hjertekontrol mindst en gang arligt, og flere symptomer og unormal MR. Kontrol af hjerterytme.

Elektrokardiogram-+ ekkokardiogram | | eller angiotensin Il-receptorblok-
eller MR-scanning af hjertet kere ved 10-arsalderen
| Standardbehandling ved nedsat hjertefunktion

| Lateral rentgen af rygsejlen (I steroidbehandling: hvert eller hvert andet ar. Ikke i steroidbehandling: hvert 2-3. &r)

| Henvises til ekspert i knoglesundhed ved tidlig tegn p& brud
I Y

Test ledbevaegelighed mindst hver 6. méned ved I

Undersag for skoliose mindst hver 6.

| Undersag for skoliose mindst en gang om aret

Ortopaedkirurgi er sjaeldent Evt. operation af fod og achillessene for at forbedre gang Evt. intervention i forbindelse med fodstilling i kerestol. Evt. stivgerende

behandling

| Ortopadisk | Knoglesundhed | | Hjertefunktion

nedvendig rygoperation.
| Droftelse af patiententens og familiens mentale helbred ved hvert kontrolbeseg og muligheder for stotte

: E’ | Neuropsykologisk vurdering. Stetteforanstaltninger i forbindelse med indleeringsvanskeligheder og flelses- og adfaerdsmaessige problemer.
b=

E ~-'=§ | Vurdering af uddannelsesmaessige behov, tilgaengelige ressourcer og behov for personstotte.

o | Stotte til alderssvarende uafhangighed og social udvikling

... s _________________________» |
> Samtaler om fremtiden og Stotte til mélseetning og Planlzeg overgange i sundhedsvaeesen, uddannelsessystem/arbejdsmarked og til voksenlivet (begyndende ved
S, forventninger til voksenlivet forventninger til voksenlivet. 13-14 ar). Vurder fremskridt mindst en gang érligt. Involver koordinator/socialradgiver i vejledning og vurdering
Vurdering af parathed til overgang
& (12-arsalderen) | Stotte i forbindelse med overgange og forventede helbredsmaessige andringer

Tabel 1. Specialiseret behandling i de forskellige stadier af Duchenne
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3. DIAGNOSETIDSPUNKTET

Det er meget vigtigt at finde den praecise diagnose, nar der opstar mistanke om
Duchenne. Som foraelder vil den fgrste kontakt ofte veere til den praktisrende laege, som
pa mistanke om Duchenne vil henvise videre til bgrnehafdelingen pa et hgjt specialiseret
hospital.

P34 dette tidspunkt er det vigtigt, at den praecise diagnose bliver stillet s& hurtigt som
muligt. En hurtig diagnose vil ggre det muligt for hele familien at blive informeret om
Duchenne og at f arvebiologisk radgivning og information om behandlingsmulighederne.
Det er vigtigt, at barnet far den rigtige behandling, og at familien far den ngdvendige
stgtte og oplysning. (Afsnit 4).

Pa RehabiliteringsCenter for Muskelsvind's hjemmeside www.rcfm.dk kan du finde
information om diagnose og behandling af Duchenne, og om hvilken hjaelp og stgtte
centret kan tilbyde. Centret holder sig ogsa opdateret pa den seneste forskning i
diagnosen.

Det internationale forskningsnetvaerk TREAT-NMD samler viden om forskning i Ducehnne
fra hele verden og administrerer et internationalt register over personer med Duchenne.
http://www.treat-nmd.eu

HVORNAR SKAL MAN MISTZANKE DUCHENNE
Fglgende kan vaere tegn pa Duchenne (selv om sygdommen ikke findes i familien):
Forsinket udvikling, herunder ogsa af talen

Problemer med musklerne, herunder tegn pa Gowers mangvre, som er et klassisk tegn
pa Duchenne

Forstgrrede lsegmuskler (kaldet “pseudohypertrofi”)

Forhgjet CK-veerdi og/eller transaminaser, eller leverenzymerne AST og ALT i blodprgver

Der kan rejses mistanke af mange forskellig grunde, og nedenstdende figur viser, de
forskellige trin i processen med at diagnosticere Duchenne.
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Hvornér skal man mistaenke DMD

Forhgjet transaminase Tilfeelde af DMD i familien Hvis ikke DMD i famlien
kan ikke forklares Enhver mistanke om unormal Gér ikke i ved 16-18 méaneder,
muskelfunktion tegn pa Govers eller tdgang

(i alle aldre, seerligt <5 ar)

A

Kreatinkinase
forhgjet

v

Test for deletion eller
duplikation af DMD-genef]

|
v v

|Ingen mutation | | Mutationfundet|

v

Genetisk sekventeri]\
|— g

Kreatinkinase
ikke-forhgjet

Test for kreatinkinase L p!

A

A

Ingen mutation

Muskelbiopsi Dystrofin mangler

Mutation fundet

Dystrofin fundet

Mest almindeligt observerede tidlige tegn og symptomer pa patienter med DMD

Motorisk funktion Ikke motorisk funktion
Unormalt gangmenster Adfaerdsproblemer
Pseudohypertrofi (forstarrelse) af liagmuskler Forsinket kognitiv udvikling
Falder ofte/virker klodset Trives ikke/tager ikke pa i veegt
Tegn pa Gowers nar han rejser sig fra gulv Forsinket tale/udtalebesvaer

Forsinket udvikling af grovmotorisk funktion
Hyptertoni (foreget muskelspaending)

Kan ikke felge med kammerater

Tab af motorisk function

Muskelsmerter

Tagang

Problemer med at lgbe og klatre
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DEN PRAKTISERENDE LZAGES ROLLE | BEHANDLERTEAMET

Nar diagnosen er bekraeftet af en neuromuskulaer specialist, far den praktiserende
lzege besked om, at der er konstateret Duchenne. Det er vigtigt fortsat at holde
kontakten til den praktiserende laege og fglge de almindelige bgrneundersggelser og
vaccinationsprogrammer.
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4. DIAGNOSTICERING AF DUCHENNE

HVORFOR FAR MAN DUCHENNE?

Duchenne er en arvelig sygdom, der skyldes en mutation eller aandring, i det gen, som
koder for stoffet dystrofin. Dystrofin er et protein, der findes i alle kroppens muskelfibre.
Dystrofin fungerer som en slags “stgddaemper”, der tillader musklerne at traekke sig
sammen og slappe af, uden at de beskadiges. Uden dystrofin kan musklerne hverken
fungere eller reparere sig selv godt nok. Derudover bliver muskelmembranen let beskadiget
af normale hverdagsaktiviteter, hvilket forarsager mikrobrud pa cellemembranen. De

sma brud lukker kalcium, som er giftigt for musklerne, ind i cellen. Kalcium beskadiger

og draeber i sidste ende muskelcellerne, som i stedet erstattes af arveev og fedt. Tab af
muskelceller vil med tiden resultere i tab af muskelkraft og funktionsevne.

BEKRAFTELSE AF DIAGNOSEN

Duchenne bekraeftes ved genetiske undersggelser, typisk ved hjeelp af blodprgver, men kan
0gsa bekraeftes pd andre mader.

1) GENETISK UNDERS@GELSE

Alle patienter bgr tilbydes en genetisk undersggelse. Forskellige genetiske undersggelser
kan give specifikke og mere detaljerede oplysninger om aendringen i dna'et eller
mutationen. Det er vigtigt, at diagnosen bekraeftes genetisk af flere grunde. Man kan
vurdere, om drengen er egnet til at deltage i en raekke mutationspecifikke kliniske studier.

Nar man kender den ngjagtige mutation eller dna-sendring i dystrofingenet, skal moderen
tilboydes genetisk undersggelse for at afklare, om hun er baerer af sygdommen. Denne
information er vigtig for andre kvindelige familiemedlemmer pa mgdrene side (s@stre, dgtre,
mostre, kusiner), fordi de ogsd kan vaere baerere.

Kendskab til mutationen kan ligeledes ggre det muligt for familien at tage beslutninger om
fosterdiagnostik og fremtidige graviditeter. Genetiske undersggelser og en henvisning til
genetisk rddgivning kan hjeelpe familien med at forsta testresultaterne og hvordan andre
familiemedlemmer kan veere pavirket (Kasse 2).

TYPER AF GENETISKE UNDERS@GELSER

Multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA): MLPA tester for deletioner
og duplikationer og er i stand til at bestemme 70 % af de genetiske mutationer, der kan
forarsage Duchenne

Genesekventering: Hvis MLPA-undersggelsen er negativ, kan gensekventering afslgre de
mutationer, der ikke er deletioner og duplikationer (fx punktmutationer (nonsens eller
missens), og sma duplikationer/insertioner); denne test kan bestemme de resterende 25-
30 % af Duchenne’s genetiske mutationer, som MLPA-undersggelsen ikke kunne finde.

2) MUSKELBIOPSI

Hvis der ses forhgjet CK og dermed tegn pa Duchenne, men der ikke har kunnet findes
genetiske mutationer ved hjeelp af genetiske undersggelser, kan det veere ngdvendigt
med en muskelbiopsi. En muskelbiopsi foregar ved, at man kirurgisk tager en lille prgve
af musklen og analyserer den. Den genetiske mutation i Duchenne betyder, at kroppen
ikke kan producere proteinet dystrofin eller ikke producerer nok af det. Muskelbiopsien
kan give oplysninger om, hvor meget dystrofin, der er i muskelcellerne (se Kasse 1).

De fleste personer med Duchenne har IKKE brug for en muskelbiopsi.
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En muskelbiopsi analyseres normalt pa to mader:

ved immunohistokemi og immunoblotting. Disse

test foretages for at bsetemme forekomsten af eller
mangel pa dystrofin i musklen. Ved immunohistokemi
lzegger man et lille stykke af musklen pa en glasplade,
hvorefter man kommer farve pad musklen og derefter
kigger pa muskelcellerne under mikroskop for at se, om
der er dystrofin. Immunoblotting er en kemisk proces, Duchenne
der tester for kemisk tilstedevaerelse af dystrofin.

3) ANDRE TESTS

Fgr i tiden anvendtes undersggelsesmetoder som
elektromyografi (EMG) og nerveledningsundersggelser
(naleteknik) til at vurdere et barn, som var under mistanke
for en neuromuskulaer sygdom. Eksperterne er enige

om, at disse undersggelser IKKE lazengere er egnede eller Kasse 1. Muskelbiopsi

ngdvendige for at stille diagnosen DMD. @verst: normal muskel

med hvidt dystrofin rundt
om fibrene. Nederst:
dystrofisk muskel uden
dystrofin.
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VIGTIGHEDEN AF GENETISK VERIFICERING
GENETISK RADGIVNING OG UNDERS@GELSE AF BZARERSTATUS:

Nogle gange opstar den genetiske mutation, der fordrsager Duchenne hos drenge, ved
et tilfeelde. Dette betegnes som en spontan mutation. | sddanne tilfaelde er der ikke
andre i familien, der har Duchenne. Tredive procent af alle, som er fgdt med Duchenne
har en spontan mutation i det gen, der koder for dystrofin, og har derfor ikke arvet
sygdommen fra et familiemedlem.

Hvis moderen har mutationen, siger man, at hun er baerer. Ved hver graviditet er der 50
% risiko for, at en baerer giver den genetiske mutation videre til sine bgrn. De drenge,
hun giver den videre til, far sygdommen Duchenne, mens de piger, hun giver den
videre til, bliver baerere. Hvis moderen er undersggt, og man har fundet mutationen
hos hende, kan hun treeffe beslutninger om fremtidige graviditeter pa et informeret
grundlag. Hendes kvindelige slaegtninge (s@stre, mostre, dgtre) kan blive undersggt for,
om de er ogsa er baerere.

En kvindelig baerer, der viser tegn pa Duchenne (svage muskler, traethed, smerter, etc.),
kaldes en “manifesting carrier.” Der findes ingen undersggelser, der kan vise, om en
kvindelig baerer er "manifesting carrier”.

Selv hvis kvinden ikke er baerer, er der en lille risiko i forbindelse med fremtidige
graviditeter. Den genetiske mutationen, der forarsager Duchenne, kan forekomme
i hendes aeg eller eagceller, men ikke i alle celler. Dette kaldes pa engelsk "germ line
mosaicism”, men der findes ingen blodprgver, der kan afslgre dette.

En baesrer har ogsa forhgjet risiko for at udvikle darligt hjerte eller svaekkelse af
musklerne. Kvindelige baerere bgr derfor ga til kontrol for hjertet (ECG, MRI-scanning og
ekkokardiogram) Hvis man kender baererstatus, kan man lettere identificere risikoen
og derved give kvinden den mest hensigtsmaessige radgivning.

En genetisk radgiver kan give en mere detaljeret forklaring pa alt dette.

EGNETHED | FORBINDELSE MED KLINISKE FORS@G:

Der er en raekke Kliniske forsgg pa vej, som er malrettet seerlige typer af mutationer.
For at afggre om jeres dreng er egnet eller uegnet til at deltage i disse forsgg, er det
ngdvendigt med en genetisk test. For at ggre det lettere for forskerne med at finde
personer, der er egnede til deltagelse, kan man lade sig registrere i det nationale
patientregister, Dansk register for neuromuskulaere sygdomme.

Hvis den gentest, du har fdet lavet, ikke er i overensstemmelse med de seneste
accepterede standarder, s man kan se den praecise mutation, er der behov for
yderligere undersggelser. Den praecise mutation er ogsa ngdvendig for at blive
registreret i et af Duchenne-registrene. | kan finde finde flere oplysninger om
testtyper, hvordan de udfgres, og hvor effektive de er til at spore de mindste detaljer af
mutationen, i hoveddokumentet.

Voksne, som endnu ikke har faet lavet gentest, eller som har faet den lavet for flere ar
siden, bar overveje at fa lavet en fornyet test, hvis de gnsker at komme i betragtning til
kliniske forsgg (sperg din genetiske radgiver, om din test er for gammel).
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5. NEUROMUSKULZR BEHANDLING

Duchenne medfgrer, at musklerne gradvist bliver svagere pga. manglende dystrofin. Du
bgr ga til regelmaessig kontrol hos en neuromuskulaer specialist, som kender til Duchenne.
Den neuromuskuleere specialist forstadr sygdommens indvirkning pa musklerne og kan
hjeelpe dig og din familie med at forberede jer pad naeste trin i behandlingen. Det er vigtigt,
at specialisten ved, hvordan dine muskler fungerer, sa han/hun kan pabegynde den rette
behandling i god tid.

NEUROMUSKULZAR KONTROL

Det anbefales, at du gar til kontrol hos en neuromuskuleer specialist hver 6. maned og hos
en fysioterapeut og/eller ergoterapeut ca. hver 4. maned. Dette er vigtigt, hvis der skal
tages beslutninger om nye behandlinger eller justeres pa eksisterende behandlinger pa det
rigtige tidspunkt samt for at problemer forebygges bedst muligt.

Det kan variere fra sted til sted, hvilke metoder, der bruges til at male sygdomudviklingen.
Det er derfor vigtigt, at du gar til regelmaessig kontrol, og at der anvendes de samme
malemetoder hver gang, sa eendringer kan spores. Regelmaessig kontrol skal indeholde
undersggelser af sygdommens udvikling og en vurdering af, om du far den rigtige
behandling. Danmark fglger de internationalt anbefalede og anvendte malemetoder. Til de
regelmaessige kontroller bgr fglgende undersgges:

MUSKELSTYRKE:

Muskelstyrke kan males pa mange forskellige mader, for at se om muskelkraften sendrer
sig.
LEDBEVZAGELIGHED:

Males for at kontrollere, om personen udvikler kontrakturer eller ledstramninger, og for at
vejlede om de bedst mulige udspaendingsmetoder eller andre behandlingsformer.

TEST PA TID:

Mange behandlingssteder udfgrer rutinemaessige test pa tid som fx, hvor lang tid det
tager at rejse sig fra gulv, ga en bestemt distance eller ga pa trapper. Dette giver vigtig
information om, hvordan tilstanden aendrer sig, og hvordan behandlingen virker.

SKALAER TIL MALING AF MOTORISKE FARDIGHEDER:

Der findes et stort antal skalaer, men jeres kontrolsted bgr rutinemaessigt anvende den
samme for at fglge tilstanden systematisk. Der kan vaere behov for at anvende forskellige
skalaer pa forskellige tidspunkter.

ALMINDELIG DAGLIG LIVSF@RELSE:

Ved at spgrge ind til livet i hverdagen, kan teamet opdage, hvis der skal szettes ind med
ekstra hjeelp for at sikre din uafhaengighed.

MEDICINSK BEHANDILNG AF SKELETMUSKULATUR

Der forskes meget i nye former for medicin til behandling af DMD. | denne guide har
eksperterne kun anbefalet behandlinger, der allerede har vist tilstreekkelige resultater.
Anbefalingerne vil eendre sig med tiden, nar der kommer nye resultater (fx fra kliniske
forsag).

Selv om der forventes et stgrre udbud af behandlingsmuligheder med medicin i fremtiden,
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er det pa nuvaerende tidspunkt begraenset. Lige nu er eksperterne enige om, at der kun
er tilstraekkelig evidens for at anbefale steroidbehandling til Duchenne. En uddybende
beskrivelse af steroidbehandling findes i Afsnit 6. Medicinsk behandling af andre
symptomer, som fx hjerteproblemer, er beskevet senere.

6. STEROIDBEHANDLING

Steroider anvendes til mange andre medicinske tilstande, og der er stor erfaring
med at anvende dem over hele verden. Der er ingen tvivl om, at behandlingen
kan veaere gavnlig for mange drenge med Duchenne, men den skal afstemmes
med en forebyggende behandling af mulige bivirkninger. Steroidbehandling er
vigtig ved Duchenne og skal drgftes med familien pa et tidligt tidspunkt.

BASISVIDEN

Steroider er kendt for at forsinke tabet af muskelkraft og fysiske faerdigheder hos personer
med Duchenne. Kortikosteroider er ikke det sammme som de anabole steroider, der

nogle gange misbruges af sportsfolk. Malet med steroidbehandling af Duchenne er at
vedligeholde muskelstyrken og musklernes funktion, s& du er i stand til at ga laengere,
bevare muskelkraften i overkroppen, bevare vejrtraekningsfunktionen og forebygge skoliose
(skeevhed i rygsgjlen.

Steroidbehandling bgr drgftes, lige sa snart diagnosen er stillet. Det bedste tidspunkt at
starte behandlingen pa er i den gadende fase, inden der sker et fald i den fysiske funktion
(se Figur 4)

Det anbefalede nationale vaccinationsprogram skal veere gennemfgrt, inden
steroidbehandling pabegyndes, og der skal vaere vaccineret mod skoldkopper. Spgrg
din neuromuskulaere leege om, hvilke vaccinationer, der anbefales i Danmark

Det er vigtigt at forebygge og behandle bivirkninger ved steroidbehandling (se Tabel 1)
FORSKELLIGE FORESKRIFTER FOR BEHANDLING MED STEROID

Forskellige leeger og hospitaler kan foreskrive forskellige doser og intervaller for
steroidbehandlingen. Med disse retningslinjer forsgger vi at informere om effektiv og
sikker brug af steroider pa baggrund af regelmaessige kontroller af funktionsevne og
bivirkninger (se Figur 4).

Prednison (prednisolon) og Deflazacort er de to typer steroider, der primaert bruges ved
DMD. De menes at have samme virkning og vaere omtrent lige gode. Der er planlagt en
raekke vigtige forsgg med disse preaeparater, som skal ggre det lettere for os at forsta og
anvende dem i fremtiden.

Valg af praeparat afhaenger af, hvad der er tilgaengeligt i det pagaeldende land,
omkostninger for familien, madden medicinen tages pa og erfaringer med bivirkninger.
Prednison har den fordel, at det er billigt og tilgeengeligt bdde som tablet og i flydende
form. For nogle personer er Deflazacort maske at foretraekke, da der er lidt mindre risiko
for veegtegning og adfaerdsproblemer, men der er ogsa en let forhgjet risiko for forsinket
vaekst og udvikling af gra steer.
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DOSERING, BEHANDLING OG BIVIRKNINGER (FIGUR 4, TABEL 2)
Det er vigtigt at fglge evt. bivirkninger ngje, nar en dreng er startet i langvarig

steroidbehandling. Selv om steroidbehandling pa nuvaerende tidspunkt er grundpillen
i medicinsk behandling af DMD, bgr den ikke pabegyndes uden tiloundsgdende

undersggelser og radgivning og kun fra laeger med den forngdne ekspertise.

Ved stillingtagen til fortsat eller aendret dosis steroid bgr fglgende vurderes:
reaktion pa behandlingen, veegt, vaekst, pubertet, knoglesundhed,
adfeerd, gra steer og om evt. bivirkninger kan behandles.

Timeline and dosing

Initial discussion
Discuss use of steroids with family

Cautions

v

Begin steroid regimen
* Before substantial physical decline
o After discussion of side effects

* After nutrition consultation

v

Recommended starting dose
e Prednisone or prednisolone 0-75 mg/kg per day
OR

* Deflazacort 0-9 mg/kg per day

Adrenal insufficiency

Patient and family education

o Educate on signs, symptoms, and management of
adrenal crisis

Prescribe inframuscular hydrocortisone for

administration at home

* 50 mg for children aged <2 years old

* 100 mg for children aged =2 years old and adults

Stress dosing for patients taking >12 mg/m? per day

of prednisone/deflazacort daily

* Might be required in the case of severe illness,
major trauma, or surgery

* Administer hydrocortisone at 50-100 mg/m? per day

Y

Dosing changes

If side effects unmanageable or intolerable

* Reduce steriods hy 25-33%

* Reassess in 1 month

I functional decline

* Increase steroids fo farget dose per weight on the

basis of starting dose

* Reassess in 2-3 months

Use in non-ambulatory stage

* (ontinue steroid use but reduce dose as necessary fo
manage side effects

* 0lder steroid-naive patients might benefit from
initiation of a steroid regimen

Do not stop steroids abruptly

* Implement PJ Nicholoff steroid-tapering protocol?®

* Decrease dose by 20-25% every 2 weeks

* Once physiological dose is achieved (3 mg/m2
per day of prednisone or deflazacort) switch to
hydrocortisone 12 mg/m2 per day divided into
three equal doses

* Continue to wean dose by 20-25% every week
until dose of 2-5 mg hydrocortisone every other
day is achieved

o After 2 weeks of dosing every other day, discontinue
hydrocortisone

* Periodically check morning CRH-stimulated or
ACTH-stimulated cortisol conceniration until HPA
axis is normal

* (Continue stress dosage until HPA axis has recovered
(might take 12 months or longer)

Steroidbehandling og dosering

«
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ADRENAL INSUFFICINENS OG BINYRESVIGT

Binyrerne sidder oven pa nyrerne og producerer et hormon, binyrebarkhormon eller
kortisol, der hjeelper kroppen i stress-situationer som fx ved alvorlig sygdom eller
tilskadekomst. Hvis du tager steroider dagligt, holder binyrerne op med at producere
kortisol (kaldet “adrenal insufficiens”) og bliver inaktiv. Hvis man stopper med at tage
steroider, kan det tage uger eller maneder fgr din krop begynder at producere kortisol
igen. Uden kortisol kan din krop ikke handtere stresssitiationer, hvilket kan forarsage
binyresvigt (Addison-krise), der kan veere livstruende. Af den grund ma du aldrig stoppe
med din daglige dosis steroid (uden at konsultere en laege) eller udsaette en dosis i mere
end 24 timer.

Derudover kan der veere brug for ekstra doser steorid, en sdkaldt stressdosis, hvis din krop
er under gget pres (fx ved hgj feber, operationer eller brud. Information om stressdosering

og forebyggelse/behandling af akut binyresvigt findes i PJ Nicholoff Steroid Protocol, som

kan leeses pa engelsk her www.parentprojectmd.org.

ANDRE TYPER MEDICIN OG KOSTTILSKUD

Ud over steroider findes der to andre laegemidler, der er godkendt til brug ved
Ducehnne. Det drejer sig om EXONDYS 51 (eteplirsen), som er godkendt af den
amerikanske Food and Drug Administration (FDA) og ataluren (Translarna), som er
midlertidigt godkendt i flere europaeiske lande af Det Europeeiske Laegemiddelagentur
(EMA), men ikke i USA. Selv om Ataluren er godkendt af EMA, anbefales medicinen
ikke som standardbehandling i Danmark, da det danske medicinrad ikke mener, de
hidtidige resultater af medicinen er overbevisende. Bade EXONDYS 51 (eteplirsen) og
ataluren (Translarna) er udviklet til personer med saerlige Duchenne-mutationer.

EXONDYS 51 retter sig mod personer med Duchenne, som har en genetisk
mutation, der kan behandles med exon 51 skipping (ca. 13 % af alle tilfaelde).
Denne medicin er udviklet til at “springe over” den defekte del af den
genetiske kode, sa der kan dannes delvist funktionelt dystrofin.

Ataluren retter sig mod personer med Duchenne, som har en nonsensemutation (ca.
13 % af tilfeeldene). Denne mutation indfgrer et stopsignal i genet, der ggr at koden
for dannelse af protein ikke kan laeses til ende. Medicinen tillader cellen at “lzese
gennem” stopsignalet, sa der kan produceres en lille maengde funktionelt protein.

Der er en lang reekke kliniske forsgg pa vej, der retter sig mod de saerlige mutationer,
der forarsager Duchenne. Det er derfor vigtigt, at du er undersggt for, hvilket gen, der
forarsager din sygdom, s& du ved, om du kan indgd i kliniske forsgg. Der findes bade
nationale og internationale registre over personer med Duchenne. Hvis du har givet
samtykke til at veere med i Dansk register for neuromuskulzere sygdomme, vil dine
data i anonymiseret form ogsd indga i TREAT-NMD's internationale register, som du kan
lazese mere om her: www.treat-nmd.eu/resources/patient-registries/list/DMD-BMD.

Ud over ovennaevnte typer medicin er der mange andre andre medicintilskud,
som kan bruges ved Duchenne, men som ikke er godkendt af FDA eller EMA.
Selv om nogle af de typer medicin, der beskrives i Kasse 3, er almindeligt
udbredte, findes der ikke tilstraekkelige beviser for at sige, om de er gavnlige
eller skadelige for dig. Det er derfor vigtigt, at du taler med din kontrollerende
laege, hver gang du teenker pd at tage ny medicin eller stoppe med medicin.
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KASSE 3. ANDRE TYPER MEDICIN OG KOSTTILSKUD, SOM
IKKE ER GODKENDT TIL BEHANDLING AF DUCHENNE

Eksperterne har konkluderet fglgende:

Brug af oxandrolon, som er et anabolsk steroid, anbefales ikke.
Brug af Botox anbefales ikke.

Der er intet, der taler for systematisk brug af kreatin. En randomiseret,
kontrolleret undersggelse af kreatin ved DMD viste ingen klare fordele.
Hvis en person tager kreatin og viser tegn pa nyreproblemer, er det
ngdvendigt at afbryde behandlingen med dette tilskud.

Andre tilskud eller preeparater, der nogle gange anvendes i behandlingen af
DMD, kan ikke anbefales pa dette tidspunkt, herunder coenzym QI10, carnitin,
aminosyrer (glutamin, arginine), anti-inflammatoriske midler/antioxidanter
(fiskeolie, E-vitamin, grgn te-ekstrakt, pentoxifyllin), og andre praeparater,
herunder urteekstrakter og botaniske ekstrakter. Eksperterne har konkluderet,
at der i literaturen ikke findes tilstraekkelig bevis for deres virkning.

Eksperterne er enige om, at det er ngdvendigt med mere forskning
pa dette omrade. De opfordrer til, at familierne aktivt deltager i
forskningsrelaterede aktiviteter sdsom patientregistre og kliniske studier.

TABEL 2. BIVIRKNINGER VED STEROIDBEHANDLING:
ANBEFALET KONTROL OG BEHANDLING

Nedenfor ses en liste over nogle af de mest almindelige bivirkninger ved langvarig
steroidbehandling. Det er vigtigt at veere opmaerksom pa, at forskellige personer

reagerer forskelligt pa steroidbehandling. Ngglen til vellykket steroidbehandling er at

veere opmaerksom pa eventuelle bivirkninger og sa vidt muligt at forebygge dem. Det er
ngdvendigt at nedsaette dosis, hvis bivirkningerne ikke kan behandles eller ikke tolereres
(Figur 4). Hvis det ikke giver det gnskede resultat, bgr man reducere dosis yderligere eller
skifte til et andet doseringsregime, inden man beslutter sig til helt at stoppe behandlingen.
Dette skal altid ggres i samrad med en neuromuskulzer ekspert.
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Bivirkning

Yderligere information

Konsulter laegen

Vaegtggning og
fedme

Steroider gger appetitten.
Kostvejledning anbefales til
alle familier inden opstart af
steroidbehandling.

Det er vigtigt, at hele
familien spiser fornuftigt
for at forhindre kraftig
veegtegning. S@g evt.
rddgivning for hele familien
om kost og ernaering hos
en diaetist.

Cushingoide

Rundt ansigt og runde

Seerlig opmaerksomhed

(hirsuitisme)

trek kinder, som bliver mere pa kosten og reduktion
fyldige med tiden. af sukker- og saltindtaget
modyvirker vaegtggning og
kan maske minimere de
cushingoide traek.
Overdreven Steroider fordrsager ofte Dette er normalt ikke s&
vaekst af overdreven harvaekst pa alvorlige, at det kraever en
kropsbeharing kroppen. 2endring i medicineringen.

Acnhe, svampe-
infektioner i
huden, (tinea),
vorter

Dette forekommer oftest
hos teenagere.

Der findes bestemte midler
til udvortes pasmgring.
Steroidbehandlingen bgr
ikke aendres, medmindre
drengen er voldsomt
fglelsesmaessigt pavirket.

Vaeksthaamning

Hgjden bgr kontrolleres
mindst hver 6. maned som
en del af den almindelige
kontrol.

Hvis vaeksten er forsinket
eller stoppet, eller hvis
vaeksten er <4 cmom
aret, eller hvis hgjden er <
3. percentil, kan det blive
ngdvendigt at henvise til
en endokrinolog.

Forsinket
pubertet

Overgang til pubertet

bgr tjekkes ved hvert
kontrolbesag fra
9-arsalderen. Snak med din
neuromuskulzere specialist
om evt. familiehistorie

med forsinket pubertet.
Behandling med
testosteron anbefales
generelt til drenge, som ikke
er gaet i puberteten ved 14-
ars alderen.

Hvis du er bekymret for
forsinket pubertet, eller hvis
puberteten ikke er startet
ved 14-ars alderen, kan
henvisning til endokrinolog
vaere ngdvendig
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Bivirkning

Yderligere information

Konsulter lsegen

Negativ aandring

Tal med en din

Adfaerdsproblemer pa

(evnen til at bekeempe
infektioner). Veaer
opmaerksom pa risikoen
for alvorlige infektioner
og ngdvendigheden af at
behandle smainfektioner
med det samme.

af adfaerd neuromuskulaere specialist opstartstidspunktet
om evt. problemer med bgr behandles, inden
) humgr, temperement der pabegyndes
(Yder/lge(e og ADHD ved opstart af steroidbehandling, fx
/nformatlﬁon C steroidbehandling. radgivning om eller
Z(fjsf;wa/e'trc;’ol;mdea VST O e a5 £ medcinsk behandling af
: : : ADHD.
disse ofte bliver veerre i de
fgrste seks maneder med Det kan nogle gange
steroidbehandling. hjzelpe at vente med at
tage steroidpraeparatet til
senere pa dagen. Tal med
jeres neuromuskulaere
specialist om dette.
Denne kan ogsa
henvise til behandling af
adfeerdsproblemer.
Nedsat Steroider kan svaekke Fa jeres barn vaccineret
immunforsvar kroppens immunforsvar mod skoldkopper, inden

steroidbehandling
pabegyndes. Hvis ikke,

bgr | sgge laegehjeelp, hvis
barnet har veeret i kontakt
med personer smittet med
skoldkopper.

Hvis der er risiko for
tuberkulose, der hvor |
opholder jer, kan det veere
ngdvendigt med szerlig
overvagning.

Nedsat funktion af
binyre

Oplys alle
sundhedspersoner
om, at barnet er i
steroidbehandling,
og hav altid et kort
med information om
behandlingen pa jer.

Tal med din leegen om at fa
lagt en plan for stressdosis,
som forklarer:
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Bivirkning

Yderligere information

Konsulter laegen

Nedsat funktion af

Det er yderst vigtigt, at

Hvad man skal ggre, hvis

(hypertension)

hvert kontrolbesgg.

binyre personer i permanent man har udsat en dosis
steroidbehandling ikke steroid i over 24 timer
undlader at tage deres dosis (pga. faste, sygdom eller
i mere end 24 timer, da det ikke har haft medicinen).
kan medfgre binyresvigt. Hvornar der skal gives
Veer opmeaerksom pa, en stressdosis steroid,
hvornar det er ngdvendigt hvilken dosis og i hvilken
at give en stressdosis steroid form (gennem munden,
(alvorlig sygdom, traume indsprgjtning i musklen
eller operation) for at eller intravengst.
forhindre binyresvigt. Hvis du vil stoppe med
Veer opmeaerksom pa tegn steroidbehandling, skal
og symptomer pa adrenal du laegge en plan for
krise (mavesmerter, opkast, dette i samrad med
slgvhed). din neuromuskulzere
Hav en recept klar pa en specialist.
dosis hydrokortison til
indsprgjtning hjemme (og
lzer evt., hvordan den gives i
tilfaelde af binyresvigt.
Afbryd aldrig
steroidbehandlingen
pludseligt.

Forhgjet blodtryk Fa malt blodtrykket ved Ved forhgjet blodtryk kan

et reduceret indtag af
salt samt vaegtreduktion
vaere de fgrste skridt til at
afhjeelpe problemet.

Hvis dette ikke har nogen
positiv effekt, kan laegen
overveje anden medicin.

Glukose intoleras

Din urin bgr testes

for glukose (sukker)
med urinstix ved hvert
kontrolbesgg.
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Birvirkning

Yderligere Information

Konsulter laegen

Forteael din neuromuskulzere
speicialist, om du har
forgget vandladning eller
ggoet tgrst.

Blodprgver bgr tages

en gang om aret for
sukkersyge (diabetes type
2) og andre komplikationer
ved veegtggning forarsaget
af steroid-behandlingen.

Further blood tests for type
2 diabetes may be needed
if urine tests or symptoms
are positive for glucose.

Irritation af
mavens slimhinde/
sure opstgd

Steroidbehandling giver
symptomer som sure
opstgd eller halsbrand. Tal
med din neuromuskulzere
specialist, hvis du har disse
symptomer.

Undga ikke-steroide
antiinflammatoriske
lzegemidler (NSAID) sdsom
aspirin, ibuprofen og
naproxen.

Antacid
(syreneutraliserende
midler) kan anvendes, hvis
der er symptomer.

godartet gra steer. En
arlig gjenundersggelse er
ngdvendig.

Mavesar Oplys om symptomer pa Undgd NSAID (aspirin,
mavesmerter, da dette kan ibuprofen, naproxen).
veere .tegn Pa, at LR Medicin og antacid kan
slimhinde er beskadiget . anvendes, hvis der er

symptomer.

Affgringen kan undersgges Konsulter en specialist i
for blod ved mistanke om mave-tarmsygdomme.
blgdning i tarmen.

Gra staer Steroider kan forarsage Overvej skift fra Deflazacort

til Prednison, hvis den gra
steer begynder at pavirke
synet (Der er pavist en
hgjere risiko for at uvikle
gra staer ved Deflazacort).

Konsulter en gjenlaege, hvis
der er tegn pa gra steer.

Gra steer skal ikke
behandles, medmindre
den pavirker synet.




>

32//64

TABLE 2. STEROID SIDE EFFECTS

FAMILY GUIDE

Birvirkning Yderligere information Kondulter lsegen
Knogleskgrhed Tal med din Der kan blive behov
(osteoporose) neuromuskulzere specialist for tilskud af D-vitamin
om brud pa knogler og afhaengigt af indhold i
rygsmerter ved hvert blodet.
kontrolbesgg. Kontroller 25 OH D-vitamin
Rantgen af rygsgjlen bgr arligt; tag tilskud hvis det er
tages hvert eller hver andet ngdvendigt.
ar, for at kontrollere for brud. Hold gje med, at dit
DEXA-scanning hvert intag af kalcium svarer
2.-3. Ar for at folge til anbefalingerne for din
knogletaetheden. aldersgruppe.
Arlig maling af D-vitamin Det kan veere ngdvendigt
i blodet ved hjzelp af en at tage kalktilskud, hvis din
25 OH D-vitamin-test kost ikke indeholder nok
(helst sidst pa vinteren). kalcium.
D-vitamintilskud med D3 Vaegtbaerende aktiviteter
vitamin, hvis tallene er lave. (fx at std) kan veere gode
Din kost bgr gennemgas for dine knoglers helbred.
hvert ar fqr at sikre, gt du Tal med din laege/
mdtgger tilstreekkeligt med fysioterapeut, fgr du
kalcium. pabegynder et nyt
traeningsprogram/
vaegtbaerende traening.
Myoglobinuri Tal med din kontrollerende Undga energisk og
laege, hvis din urin er eksentrisk treening sasom
(Uri rgdbrun. at lgbe ned ad bakke eller
rinen er o ;
T EE Urinen kan testes for hoppe p.a t'ramp'olm.
S rdchader myoglobin. Det er vigtigt at indtage
nedbrudt Urinen bgr ogsa undersgges | Meget vaeske.
muskelprotein. for infektioner. Hvis tilstanden fortsaetter,
Der bgr testes for bgr nyrerne undersgges.
dette.)
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7. ENDOKRIN BEHANDLING

De steroider, der bruges til at behandle Duchenne, kan pavirke en reekke af kroppens
hormoner negativt. De mest almindelige er vaeksthormoner (haemmer vaeksten, sd man
bliver lav) og testosteron (det mandlige kanshormon, der medfgrer forsinket pubertet). Din
kontrollerende laege kan anbefale, at du ser en bgrneendokrinolog (laege med speciale i
hormoner), hvis der opstar bekymring om vaekst, pubertet eller binyrebarkinsufficiens

VAKST OG PUBERTET

Lav veekst og forsinket pubertet kan give anledning til bekymringer, og du kan trygt

tale med din kontrollerende laege om dette. Lav vaekst kan veere et symtom pa andre
problemer, og mangel pa testosteron kan veere skadelig for knoglerne, sa det er vigtigt, at
dit neuromuskulzere team fglger din vaekst og udvikling teet (Figur 5).

VAKST OG BEHANDLING MED VEKSTHORMON

Du kan f3 ordineret veeksthormon for lav vaekst, hvis undersggelser viser, at du mangler
vaeksthormon

Der findes ikke bevis for eller undersggelser, der viser, om det er sikkert eller effektivt at
give vaeksthormon til personer med Duchenne, som ikke mangler vaeksthormon

Der kan veere en risiko forbundet med brug af veeksthormon, herunder hovedpine,
idiopatisk interkraniel hypertension (hgjt tryk i hjernen og gjnene), epifyseskivefraktur
(en hoftelidelse, som kan give smerter og evt. kraever operation), forvaeerring af skoliose
og forhgijet risiko for at udvikle sukkersyge

Far der tages en beslutning om at bruge vaeksthormon, bgr din endokrinolog forteelle
om risici og fordele ved behandlingen

BEHANDLING MED TESTOSTERON
Testosteron er vigtig for bade knoglernes sundhed og den psykosociale og
folelsesmaessige udvikling

Behandling med testosteron bgr starte med en lav dosis, som gges langsomt for at
efterligne den normale pubertetsudvikling

Testosteron findes i forskellige former, fx vaeske til injektion i musklerne, gele eller
plastre

Din endokrinolog bgr oplyse om den forventede respons pa behandlingen, fgr den
pabegyndes. Dette vil sandsynligvis omfatte udvikling af kropslugt, skeegveekst, acne,
vaekstspring, lukning af epifyseskive og gget libido (sexuel lyst)

Mulige bivirkninger kan veere: infektion pa injektionsstedet, allergisk reaktion,
humgrsvingninger og et gget antal rgde blodceller

Nar du tager testosteron, er det ngdvendigt at tage blodprgver Igbende, for at se
hvordan din krop reagerer pa behandlingen.

BINYRESVIGT

Binyrerne, som sidder pa nyrene, producerer et hormon (kortisol), som hjaelper kroppen
med at handtere stresssituationer (fx sygdom eller skader). Nar du tager steroider, holder
binyrene op med at producere kortisol . Hvis steroidbehandlingen stoppes, kan det tage
uger eller maneder, fgr din krop begynder at producere kortisol igen. Uden kortisol kan
kroppen ikke handtere stresssituationer, og dette resulterer i binyresvigt, som kan vaere
livstruende.
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Binyresvigt kan vaere livstruende komplikationer pa et langvarigt steroidindtag (Se Figur
5). Det er vigtigt, at du er opmaerksom pa risikoen for binyresvigt, hvis du pludselig stopper
med at tage steroid, eller hvis du springer over en dosis, fx pga. sygdom, og der gar mere
end 24 timer. Alle, som tager steroider dagligt, bgr have en plan klar for, hvad man ggr i
tilfaelde af svaer sygdom eller tilskadekomst, hvor ekstra doser eller stressdoser kan veaere
ngdvendige. Information om forebyggelse, symptomer pa og behandling af binyresvigt
samt brug af stressdoser kan findes i PJ Nicholoff's Steroid Protocol, som kan leeses pa
engelsk her: www.parentprojectmd.org/pj

Vaer opmeaerksom pa symptomerne pa binyresvigt:

- Voldsom treethed

- Hovedpine

- Kvalme/opkast

- Lavt blodsukker

- Lavt blodtryk

- Mister bevidstheden
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8. KNOGLER OG FOREBYGGELSE AF
KNOGLESK@RHED (OSTEOPOROSE)

Det er vigtigt at have sunde knogler, bade i den gadende og ikke-gdende fase. Personer i alle
aldre med Duchenne har svage knogler, szerligt hvis de er i steroidbehandling. Steroider
saenker knogletaetheden og gger risikoen for brud. Svage muskler og nedsat mobilitet giver
0gsa risiko for svage knogler.

En DEXA-scanning kan vise knogletaetheden i de lange knogler (normalt ben og arme).
Spinkle knogler er mindre sunde og mere udsatte for brud. Det er vigtigt for din generelle

knoglesundhed, at du far malt knogleteetheden. Det anbefales, at du far en DEXA-scanning
mindst hvert 2.-3. ar.

Personer med Duchenne har, szerligt hvis de er i steroidbehandling, risiko for at fa
kompressionsbrud pa ryghvirvlerne. Kompressionsbrud opstar, nar der sker sma brud
pa de enkelte ryghvirvier, som ggr dem deforme og far dem til at kollapse. De sma

brud og efterfglgende kollaps kan vaere forbundet med smerte. Kompressionsbrud pa
ryghvirvlerne kan ses ved en lateral (fra siden) rentgenundersggelse af rygsgjlen og kan
ogsa forekomme, hvis der ikke maerkes smerte. Brud pa ryghvirvlerne kan behandles
med bisfosfonater, seerligt hvis der ogsa er smerter. Det anbefales, at du far foretaget en

lateral rentgenundersggelse af rygsgjlen hvert eller hvert andet ar eller oftere, hvis du har
rygsmerter.

" . E
: - 2
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Knogler bliver konsStant nedbrudt, reabsorberet i blodbanerne og genopbygget. Steroider
forsinker knoglrenes genopbygningsfase. Bisfosfonater er medicin, der binder sig til
knoglernes overflade, bremser nedbrydnings- og genabsorberingsprocessen og hjaelper til
en mere effektiv genopbygning af knoglerne.

Processen ggr at knoglerne forbliver tykkere og derved forhabentligt sundere og mindre
udsatte for brud. Det bgr overvejes at tage bisfosfonater, hvis der er tegn pa nedsat
knogletaethed, hvis der har vaeret brud pa de lange knogler, uden at der har veeret traume
eller kompressionsbrud pa ryghvirvierne (se figur 6).
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9. ORTOPZADISK BEHANDLING

Hovedformalet med ortopaedisk behandling er at vedligeholde gangfunktionen og andre
motoriske funktioner leengst muligt og minimere kontrakturer af leddene. Hvis du kan ga
og sta, er det ogsa lettere at holde ryggen lige og holde knoglerne sunde.

KONTRAKTURER

| takt med at musklerne bliver svagere, og det bliver mere besvaerligt for dig at bevaege
dine led, stiger risikoen for, at dine led bliver last fast i en bestemt stilling, hvilket kaldes en
kontraktur. En korrekt holdning forebygger kontrakturer i ryggen, fadder og ankler, nar du
gar. Nar du sidder, er det vigtigt, at du sidder med vaegten ligeligt fordelt pa begge sider
af kroppen, at ben og fgdder er parallelle, og at du har god stgtte. Det er vigtigt, at din
kgrestol har stgttefunktioner, der sikrer symmetri af baekken og rygsgijle. Hvis det bliver
ngdvendigt, kan der ogsa foretages kirurgiske indgreb, der sikrer sysnmetri af ben og
fedder.

SKOLIOSE

Personer med Duchenne, som ikke behandles med kortikosteroider, har 90 % hgjere

risiko for at udvikle progressiv skoliose (en sidelaens krumning af rygsgjlen, der forvaerres
med tiden). Det er pavist at daglig steroidbehandling nedbringer risikoen for skoliose

eller forhaler, at den opstar. For at forebygge skoliose skal du sgrge for at have en god
siddestilling. Det er vigtigt, at du regelmaessigt far kontrolleret rygsgjlen gennem hele livet.

BRUD | DE LANGE KNOGLER

Et breekket ben kan vaere en alvorlig trussel mod den fortsatte gangfunktion. Hvis du
braekker eller far brud pa dit ben, bar du spgrge laegen, om der er behov for en operation.
En operation ggr det ofte muligt for personer med Duchenne at komme tilbage pa
benene sa hurtigt som muligt. Hvis du far et brud, skal du sgrge for, at dit neuromuskulaere
team bliver informeret, inden der tages beslutninger om, hvilken behandling du skal

have. Dit neuromuskulzere team kan bade rddgive om behandlingen af bruddet og om
efterfggende terapi.

Der kan veere risiko for fedtembolisyndrom, som skal behandles akut. En fedtemboli er
en slags blodprop, der skyldes, at sma stykker fedt samles i blodbanen efter et brud eller
stgd pa en knogle. Fedtet, som kaldes en “emboli” kan fgres gennem blodet til lungerne og
derved forhindre kroppen i at optage nok ilt. Symptomer pa fedtemboli kan vaere forvirring,
desorientering, at man ikke opfgrer sig som sig selv, hurtigt andedreet og hjertebanken
og/eller stakandethed. Hvis du har faet et stad, er faldet eller har braeekket noget og
udviser tegn pad fedtemboli, bor du kontakte laegen/vagtlaegen hurtigst muligt. Fortsel
personalet, at du har mistanke om en fedtemboli. Dette er en situation, der krasver
akut laegehjeelp.
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Kontrol

| Kontrol af ledbevaegelse mindst hver 6. maned

[ ]
| Visuel vurdering af rygsgjle arligt | Visuel vurdering af rygsejle hver 6. maned
Rentgen, hvis der observeres skaevhed, eller Rentgen af rygsejle, nar patient mister Arlig rentgen af patienter med kendt
hvis visuel vurdering er umulig gangfunktion. Ved skaevhed tages rentgen skoliose, der er i risiko for at forveerres

hver 6. maned eller 1 gang érligt afhaengig
af alder. Henvis til ortopaedkirurg hvis
rygskeevhed er >20°

Interventioner

Udspaendingsevelser hjemme, der fokuserer pa ankler, knae og hofter. Fa en fysioterapeut til at hjaelpe med at udvikle et program

[ ]
Fa en ergoterapet til at hjeelpe med et treeningsprogram til armene.

Hvis foden ikke kan flekses til 10 grader, Anvend specialtilpassede ankel-fod-skinner Fortsaet brug af benskinner.
anvendes specialfremstillede natskinner, for at bremse udviklingen af spidsfods- Specialfremstillede skinner til haender og
som indstilles i neutral position. kontrakturer héndled kan vaere ngdvendige

P&begynd en rutine med at st4 i stastativ Traening af stafunktion ber udferes
eller kgrestol med stafunktion med forsigtigehed

Henvis til operation af fadder og Akillessener
for at forbedre gangen, hvis der ses markante
kontrakturer af anklerne, og hvis styrken i
larmusklen er god

Operation af fod og ankel for at forbedre
fodstillingen ber kun foretages,
hvis patienten gnsker det

Rygkorset anbefales ikke

Familien skal instrueres i at forebygge brud pé knoglerne

Konsulter altid en hjerte- og lungeleaege, inden patienten bedgves

Efter evt. opration henvises til fysioterapi Stivgerende rygoperation ved rygskaevhed Stivgerende rygoperation anbefales ved
over 20-30 grader hos ikke-gdende patienter, progredierende rygskaevhed

som ikke er kommet i puberteten og ikke far
steroidbehandling, og ved evidens for for-
veerring hos dem, som er i steroidbehandling

Familien skal vaere oplyst om fedtembolismesyndrom

Figure 7? Kontrol og behandling af rygsgjle og led
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10. FYSIO-, ERGO,- OG TALETERAPI

Personer med Duchenne har brug for forskellige typer rehabilitering livet igennem.
Rehabilitering sker gennem et tvaerfagligt samarbejde mellem bl.a. laeger, fysioterapeuter,
ergoterapeuter, talepaedagoger, disetister, ortopaeder og bandagister.

Rehabiliteringsindsatsen skal sikre, at du far den ngdvendige forebyggende behandling, at
hjeelpe dig med at minimere Duchennes inflydelse pa dit liv og dine aktiviteter og s@rge for,

at din livskvalitet bliver sa god som mulig, sa du kan seaette sig mal og leve det liv, du gnsker.
Rehabiliteringsindsatsen kan ske ambulant eller i skoleregi og bgr fortseette gennem hele livet.
Det anbefales at du ser en rehabiliteringspecialist mindst hver 4.-6. maned.

| Danmark henvises alle med Duchennes muskeldystrofi til RehabiliteringsCenter for
Muskelsvind, som har hgjt specialiseret funktion i at give rad og vejledning om at leve med
Duchenne. RehabiliteringsCenter for Muskelsvind tilbyder kontroller en gang om aret eller
efter behov. RehabiliteringsCenter for Muskelsvind supplerer den rehabiliteringsindsats, der
foregar i kormmunerne og pa hospitalerne.

LEDBEVAGELSE, TRANING OG UDSPANDING

Der er mange faktorer ved Duchenne, der ggr at leddene har en tendens
til at blive stramme eller kontraktere. Det kan veere, at musklerne

bliver mindre elastiske pga. begraenset brug, og at musklerne omkring
leddene kommer ud af balance (nogle er steerkere end andre)

At vedligeholde en god ledbevaegelighed og bevare symmmetrien i de forskellige led
hjeelper med til at bevare det bedst mulige funktionsniveau, forhindre udviklingen af
kontrakturer og trykbelastning af huden

Konditionsgveler eller aktivitet kan anbefales. Svsmning er et godt eksempel pa en
sikker aktivitet. Nogle aktiviteter som fx at hoppe i trampolin eller hoppeborg kan
skade musklerne. @velser og aktiviteter bgr derfor kun udfgres med vejledning fra din
fysioterapeut

Din fysioterapeut kan ogsa vejlede i udspaendingsgvelser, som bgr blive en del af din
daglige rutine

Formalet med udspasnding og brug af skinner, fra diagnosetidspunktet og fremover, er at
bevare funktionsevnen og undga stramme led.
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Panel 2: Kontrol og behandling i alle stadier af Duchennes muskeldystrofi

Kontrol
Kontrol ved tvaerfagligt rehabiliteringsteam hver 6. maned eller oftere, hvis der er
seerlige bekymringer, eendringer i tilstand eller specielle behov.

Behandling

Direkte behandling

Direkte behandling hos fysio- og ergoterapeut og talepaedagog tilpasset individuelle
behov, sygdomsstadie, respons pa behandling og tolerance, bar tilbydes i alle livsfaser.

Forebygge/se af kontrokturer og deformitet
Forebyggende udspaendingsgvelser i hjemmmet 4-6 gange om ugen. Almindelig
udspaendinga af ankel, knae og hofte; handled, haender og senere nakkemuskler.
Udspeaending anbefales i alle led og muskler, hvor der er risiko for kontrakturer og
deformitet.*
Anvendelse af skinner og andet ortopaedisk udstyr:
Anvendelse af fodskinner om natten. Tales bedst, hvis behandling pabegyndes i
t|d||g alder.
Ankel-fod-skinner til udspaending/positionering om dagen efter gangophgr
Handleds- eller hdndskinner for at straekke handled og fingerebgjere- og
straekkere, typisk efter gangophgr
Seriel gipsning - i gaende eller siddende fase
Passive eller motoriserede stastativer - nar det bliver svaert at staopret og hvis
kontrakturer ikke forhindrer det
Skinner med laste knaeled er en mulighed i den sene siddende fase
Specialtilpasset ssedeenhed i manuel og el-kgrestol (stabilt seede og ryg,
hoftestgtter, kropsstgtter og hovedstgtter)
El-funktioner pa kagrestol (tilt, eleverbare benstgtter, stastatte og justerbar
hgjde)

Anbefalinger til traenig

Regelmaessig submaksimal, aerobisk aktivitet (fx svemning, cykling), undga
overanstrengelse og respekter behovet for hvile.

Veer forsigtig med at foreskrive traeningsgvelser til personer, som har nedsat
treeningskapacitet, selv om de fungerer godt klinisk.

Forebyggelse af fald og brud pd knogler
Vurdering af faldrisiko i alle omgivelser.
Hurtig fysioterapeutisk indsats i form af skinner og genoptraening ved brud pa
de lange kongler for at sikre bevarelse af gang- og/eller stafunktion for for at
forebygge kontrakturer.

Hjeelpemidler og tilpasninger
Information om bevilling af og ansggning om hjzelpemidler. Planlaegning af
langsigtede Igsninger.

Deltagelse
Stgtte til deltagelse i alle aspekter af livet.

Forebyggelse og behandling af smerter.
Forebyggelse af smerter og ngdvendig behandling gennem hele livet.

*Omrader, hvor der er risiko for kontrakturer er: 1) i hoftebgjere, iliotibiale led, haser,
Feddernes nedadbgjere fodsalen, underarmsdrejere, lange handleds- og fingerbgjere
og -streekkere, fingermusklerne, nakkestraekkere, (2) isolerede ledkontraktuerer i
hofte- og knaebgjere og fodled, (3) skoliose og (4) nedsat mobilitet i brystkassen.
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K@RESTOL, SZADETILPASNING OG ANDRE MOBILITETSHIJZPEMIDLER

Mens du stadig er gaende, kan et udendgrs elektrisk kgretgj eller en manuel eller
elektrisk kgrestol bruges til transport over lange aftande for at spare kraefter

Nar du begynder at fa brug for en kgrestol i laengere tid ad gangen, er det vigtigt,
at du anvender en stol, der holder kroppen symmetrisk og giver god stgtte pa
hele kroppen. Der vil ofte vaere brug for at tilpasse siddestillingen.

Nar du oplever, at det bliver svaerere at ga, anbefales det, at du hurtigst muligt
ansgger om en el-kgrestol. Derudover anbefales det, at du far en stol med
elektrisk stafunktion eller et vippeleje

Fysio- og ergoterapeuter kan hjeelpe dig med at anbefale, hvilke hjeelpemidler, der
kan hjeelpe med at bevare din uafhaengighed og fremme sikkerheden

Det anbefales, at du hele tiden er pa forkant med dine behov for hjeelpemidler, sa
du fortsat kan leve et uafhaengigt liv og deltage i de aktiviteter, du gnsker

— e e—————,—,——,,——————Y€LL— ————————————
KASSE 4. SMERTEBEHANDLING

Det er vigtigt, at din neuromuskulaere specialist er informeret, hvis du har problemer
med smerter, for at sikre, at de behandles rigtigt. Dette bgr veere et fast punkt pa dag-
sordnen ved hvert kontrolbesgg. Der er desvaerre pa nuvaerende tidspunkt meget lidt
viden om smerter i forbindelse med Duchenne, og det er et omrade, der kraever mere
forskning. Hvis du har smerter, bgr du forklare problemet for din neuromuskulzere spe-
cialist.

Effektiv behandling opnas bedst, hvis arsagen til smerterne kan findes, sa laegerne
kan finde den rigtige behandling

Smerter kan veere et resultat af forkert siddestilling og problemer med at finde
behagelige stillinger. Lasningen kan vaere et specialtilpasset korset, specialtilpasset
udstyr til kgrestolen og sengen kombineret med standardiseret smertebehandling
(fx muskelafslappende og anti-inflammatorisk medicin). | Danmark anbefaler vi ikke
muskelafslappende medicin for at undga yderligere pavirkning af kraftnedsasttelsen.
Der bgr tages hgjde for interaktion med andre typer medicin (fx steroider og ikke-
steroide anti-inflammatoriske midler sasom iboprofen) og mulige bivirkninger,
seerligt dem som pavirker hjerte eller vejrtraekning

Ortopaedisk behandling anbefales, hvis smerterne ikke kan afhjaelpes pa anden
made. Rygsmerter, isaer hos personer, der er i steroidbehandling, kan veere tegn pa,
at der er brud pa rygsajlen, hvilket kan behandles med bisfosfornat

Opioider (som fx morfin) bgr anvendes yderst forsigtigt, saerligt, hvis man
har lungeproblemer. Opioider kan forarsage nedsat vejrtraekning eller saette

vejrtraekningen helt i sta.
el

Med tiden vil du fa brug for hjeelpemidler til at hjeelpe dig op ad trapper, med
forflytninger, med at spise og drikke, vende dig i sengen, komme pa toillettet og i bad

Simple hjaelpemidler sddom bordforhgjere og specialsugergr kan ggre din
funktionsevne bedre

Avanceret teknologi i form af robotter, Bluetooth og infrargd omverdenskontrol kan
ogsa veere en hjeelp. Avanceret computerteknologi sdsom omverdenskontrol og
stemmegenkendelsesudstyr kan hjeelpe dig med at styre dine omgivelser og med
daglige ggremal
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For at undga ulykker er det yderst vigtigt, at du tager alle taenkelige forholdsregler bade
i og uden for hjemmet. Nedenfor finder ud et raekke forslag til, hvordan du sikrer dig

mod fald og braekkede knogler.

Forebyggelse og undervisning

i alle omgivelser

Forebyggelse og undervisning ved ergo- og fysioterapeut:

« Minimer risiko for fald i alle omgivelser, herunder gangflader og udendgrsarealer

- Undervisning for patient og familie i kerestolssikkerhed og forebyggelse af fald fra kerestol

« Undervisnig af familie i sikre lofte- og forflytningsteknikker til og fra kerestol og diverse overflader

Almindelige forholdsregler og tilretninger

Sikkerhed i hjemmet:
- Fjern alle forhindringer som fx taepper,
legetgj, ledninger og almindeligt rod

Undga fald fra kerestol og andre mobilitets-
hjeelpemidler:

+ Brug altid seler

+ Brug anti-tip pa kerestolen

Sikkerhed pa ujeevne og glatte overflader:
« Veer ekstra forsigtig pad ujeevne overflader
udenfor

« Brug skridsikre sko, nar du gar pa glatte
overflader

« Brug anti-skrid-belaegning pa fodskinner om
natten for at minimere risikoen for fald, hvis
du skal pa toilettet

Sikker forflytning til og fra kerestol:

« Brug forflytninghjeelpemidler og lift tidligt i
forlobet i alle omgivelser for at @ge sikker-
heden og minimere risikoen for fald og
skader under forflytninger, toiletbesgg, og
bad

Forslag til boligeendringer:

» Skridsikre matter i bruser og badekar

- Stetteggreb i bruser og badekar

+ Badestol og andre hjeelpemidler til badning
« Anti-skridbelaegning pa traetrapper

« Geleender pa begge sider af trappe

Figur 9? Figur 92 Kontrol og behandling ved rehabiliteringsteamet
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1. VEJRTRAKNING

Normalt har personer med Duchenne hverken besvaer med at traekke vejret eller hoste,
sa leenge de stadig er gaende. Nar du bliver aeldre og hostemusklerne bliver svagere, kan
der veere risiko for lungeinfektioner, fordi det bliver sveert at hoste kraftigt nok. Senere
kan de muskler, der stgtter vejrtraekningen ogsa blive svagere, og du kan fa problemer
med at traekke vejret under sgvn. Det er vigtigt, at du fortaeller kontrollerende laege/
respirationscentret om eventuel hovedpine eller morgentraethed, da dette kan veere
tegn p3a, at du ikke traekker vejret dybt nok. Hvis dette er tilfseldet, kan du fa lavet en
sgvnundersggelse.

Hvis din hoste bliver svagere, er det yderst vigtigt, at du bruger vejrtraekningshjzelpemidler,
som kan ggre din hoste mere effektiv, saerligt hvis du er syg. Pa respirationscentret
undersgger man, hvor godt du traekker vejret, mens du sover. Hvis dit iltniveau er for lavt,
mens du sover, har du brug for en maskerespirator (en sakaldet BI-PAP) til at forbedre din
vejrtraekning. Nar du bliver aeldre, far du maske ogsa brug for hjeelp til at treekke vejret i
Igbet af dagen.

Lungefunktionen bgr Igbende kontrolleres, og der bgr saettes ind med vejrtraekningsstatte,
sa snart der er symptomer pa nedsat vejrtraekning. Dit respirationsteam bgr besta af

en laege og en terapeut, som har erfaring med respirationsbehandling til personer med
Duchenne. Malet for behandlingen bgr typisk vaere at gve teknikker, hvormed man kan
gge den maengde luft, der kommer ind i lungerne, samt manuel og mekanisk hostestgtte
for at holde luftvejene rene. Derudover er det at sgrge for ikke-invasiv eller invasiv
vejrtraekningsstgtte i dag- og nattetimerne.

KONTROL OG FOREBYGGELSE (FIGUR 10)

Som barn bgr man henvises til et respirationscenter allerede pa diagnosetidspunktet
for at fa undersggt sin lungefunktion. Undersggelsen bgr indeholde en maling af
forceret vitalkapacitet (FVC). FVC er den stgrst mulige maengde Iuft, der kan udandes,
efter en maksimal indanding. Nar disse malinger starter tidligt, bliver barnet fortrolig
med udstyret og det team, der tester lungefunktionen

Nar du ikke laengere kan ga uden stgtte, anbefales det, at du fa kontrolleret dine lunger
mindst hver 6. maned. Kontrollen bgr omfatte en lungefunktionstest med malig af FVC,
maksimalt inspiratorisk tryk (MIP — kraften af en indanding) og maksimalt ekspiratorisk
tryk (MEP - kraften af en udanding) samt hvor kraftigt du kan hoste (Peak Cough Flow
- PCF). Resultaterne af disse tests, vil sige noget om udviklingen af din lungefunktion
over tid

Derudover skal kontrollen omfatte pulsoximetri, som er en maling af iltniveauet i dit
blod, nar du er vagen, og, hvis det er muligt, en maling af kuldioxid i blodet, mens du er
vagen (PetCO2/PtcCO2)

Pa Respirationscentret far du undersggt din lungefunktion mens du sover.
Undersggelsen forteeller noget om andedraettet og hvor meget ilt og kuldioxid, der er

i blodet, mens du sover. Du bgr altid undersgges, hvis du udviser tegn pa rastlgs sgvn,
morgenhovedpine eller ekstrem traethed i Igbet af dagen. Vaccine mod pneumococer
(som forebygger lungebetaendelse) og arlige influenzavacciner (indsprgjtninger; undga
naesespray med levende virus) som forebygger svaer influenza og lungebetaendelse
anbefales ogsa.
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KONTAKT DIN NEUROMUSKULZARE SPECIALIST
ELLER RESPIRATIONSTEAM, HVIS DU:

- Oplever vedvarende sygdom i form af mindre infektioner i de gvre luftveje
- Er mere traet end normalt eller bliver sgvnig i Igbet af dagen uden nogen grund

- Fogler dig stakandet, som om du gisper efter vejret eller har sveert ved at feerdigggre
saetninger

- Har hovedpine de fleste morgener eller hele tiden
- Har besveer med at sove, vagner ofte, har besvaer med at vagne eller har mareridt
- Vagner ved at du gisper efter vejret, eller fgler dit hjerte hamrer

Har svaert ved at koncentrere dig i Igbet af dagen, hjemme eller i skolen

Ambulatory stage
Assessments
’ Once yearly: FVC ‘ Twice yearly: FVC, MIP/MEP, PCF, SpO,, p..CO,/p,.CO,

| Sleep study* with capnography for signs and symptoms of obstructive sleep apnoea or sleep-disordered breathing

Interventions

‘ Immunisation with pneumococcal vaccines and yearly inactivated influenza vaccine

Lung volume recruitment when FVC <60% predicted

Assisted coughing when FVC <50% predicted,
PCF <270 L/min, or MEP <60 cm H,0t

Nocturnal assisted ventilation with back-up rate of
breathing (non-invasive preferred) when there are
signs or symptoms of sleep hypoventilation or other
sleep-disordered breathing,+ abnormal sleep study,*
FVC <50% predicted, MIP <60 cm H,0, or awake

baseline Sp0, <95% or pCO, >45 mm Hg

Addition of assisted
daytime ventilation
when, despite
nocturnal ventilation,§
daytime SpO, <95%,
pCO,>45 mm Hg,

or symptoms of awake
dyspnoea are present

Figur 10?2 Overvdgning, kontrol og behandling ved respirationsteamet
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INDSATSER

Lungerne kan hjaelpes til at fungere sa godt, de kan, sa lsenge som muligt

En metode kaldet frgdnding kan veere en hjeelp til at gge den maengde luft, der kan
komme ind i lungerne

Hvis du far sveert ved at hoste, findes der manuelle eller mekaniske hosteteknikker, der
kan hjeelpe med at rense luftvejene og holde slim og bakterier ude af lungerne (fx cough
assist). Dette mindsker risikoen for lungebetaendelse

| takt med at du oplever flere af de symptomer, der er beskrevet ovenfor, vil du fa brug
for stgtte til at traekke vejret om natten ved hjaelp af en maskerespirator (kaldet NIV eller
Bi-PAP) og senere ogsa i dagtimerne

Overgangen til vejrtraekningsstgtte kan vaere svar at veenne sig til. Der findes mange
forskellige typer masker og mundstykker, som du kan bruge. Det er vigtigt at finde det
udstyr, der paser bedst til dig. Dit respirationscenter kan hjaelpe dig med at afprgve
forskellige former for udstyr, sa du kan finde det, der er mest behageligt for dig

Du kan ogsa fa hjeelp til at traekke vejret ved at fa opereret et rgr ind i luftrgret i den
nederste del af halsen (en trakeostomi). Dette kaldes ogsa invasiv ventilation eller
respiratorbehandling. Der findes ingen retningslinjer for, hvornar en trakeostomi

er ngdvendig. Det er ofte en personlig belsutning, som tages i feellesskab med
respirationscentret

Ovenstadende behandlinger kan hjaelpe dig til en mere ubesvaeret vejrtraekning og til at
undga akutte vejrtraekningslidelser

Det er vigtigt at fa de ngdvendige vaccinationer, herunder pneumokok-vaccine og
den arlige influenza-vaccine. Personer med Duchenne bgr altid veelge at fa influenza-
vaccinene i form af indsprgjtninger fremfor pa naesespray

Der bgr vaere seerlig fokus pa vejrtraeskningen if orbindelse med planlagte operationer (se
Afsnit 15)

Hvis du far en luftvejsinfektion, skal du bede om at fa antibiotika som supplement til
manuel eller mekanisk hostestgtte

Veer altid meget forsigtig, hvis det bliver ngdvendigt at fa supplerende ilt.
Sundhedspersonalet skal vide, hvordan man samtidig anvender Bi-PAP og overvage dit
CO2 ngje
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12. HJERTET

Hjertet er en muskel, som ogsa bliver pavirket af Duchenne. Sveekkelse af
hjertemuskulaturen kaldes kardiomyopati. Nar man har Duchenne, skyldes kardiomyopati
mangel pa dystrofin i hjertemusklen. Kardiomyopati nedsaetter hjertets funktion og

kan fgre til hjertesvigt pa leengere sigt. Der er mange grader af hjertesvigt, og man kan
leve med behandlet hjertesvigt i mange ar med den rigtige medicin og regelmaessige
kontroller hos en hjerteleege. Formalet med hjertekontrollerne er at opdage problemer
med hjertemuskulaturen i tide og seette ind med den rigtige behandling. Desvaerre er
symptomer pa hjerteproblemer ofte svaere at fa gje pa, og derfor er det yderst vigtigt, at
du fglges af en hjerteleege, fra du far diagnosen.

KONTROL

Du bgr konsultere din hjerteleege mindst en gang om aret, fra du far diagnosen, eller
oftere, hvis det bliver ngdvendigt

Din hjertefunktion bgr tjekkes ved hjaelp af et elektrokardiogram (ECG - som maler
hjertets elektriske impuls og hjertefrekvensen) og et ekkokardiogram (viser hjertets
struktur og funktion) eller hjerte-MR-scanning (giver et praecist billede af hjertestruktur
og -funktion og viser, om der er fibrose (arvaev) i hjertemusklen)

Kvindelige baerere af Duchenne bgr fa deres hjerte kontrolleret hvert 3. til 5. ar, hvis det
ellers fungerer normalt (ellers oftere), da de kan have de samme typer hjerteproblemer
som drenge og maend med Duchenne

BEHANDLING

Hjertemedicin bgr gives allerede ved de fgrste tegn pa hjertefibrose (arvaev i
hjertemusklen, set pd MRI), nedsat hjertefunktion (ses ved nedsat LVEF, MR-
scanning eller ekkokardiogram) eller i 10-arsalderen. Selv om prgverne viser normal
hjertefunktion, beskytter hjertemedicin dit hjerte

Angiotensinkonverterende enzym-hammere (ACE-haammere — Lisinopril, Captopril,
Enalapril, osv.) eller angiotensin receptorblokkere (ARB - Losartan) bgr veere
faorstevalgsbehandling. Disse typer medicin abner de blodkar, der fgrer ud af hjertet, sa
dit hjerte ikke behgver presse sa hardt for at pumpe blod ud i kroppen

Andre typer medicin, fx betablokkere, seenker hjerterytmen, s hjertet effektivt kan
fyldes med blod og pumpe det ud i kroppen igen. Vanddrivende medicin kan ogsa
ordineres. Den hjeelper kroppen med at komme af med vaeskeophobninger, der giver
forhgjet blodtryk

Uregelmeaessig hjerterytme ses pa et EKG og bgr undersgges og behandles med det
samme. Det er en god ide altid at have en kopi af dit fgrste EKG (baseline) ved handen

En Holter-monitor viser din hjertefrekvens og hjerterytme i 24 eller 48 timer. Man
bruger en Holter-monitor, hvis der er mistanke om aendringer i din hjertefrekvens eller
-rytme, som skal undersgges naermere

Hurtig hjertefrekvens og/eller palpitation (unormal hjertebanken) er almindeligt
forekommende hos personer med Duchenne, men typisk harmlgs. Det kan dog veere
forbundet med mere alvorlige hjerteproblemer og bgr undersgges af en hjerteleege

Sveere, vedvarende smerter i brystet, kan veere tegn pa hjertefejl og bar straks
undersgges pa en akutafdeling
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- Hvis du eristeroidbehandling, bgr du kontrolleres for eventuelle hjerterelaterede
bivirkninger som forhgjet blodtryk og forhgjet kolosterol. Maske skal din
steroidbehandling justeres, eller der skal saettes ind med yderligere behandling (se Tabel

2)

Diagnosis
Baseline evaluation at diagnosis
« Consultation with cardiologist
« Cardiac medical history
Family history
Physical examination
Electrocardiogram
Non-invasive imaging:
« Echocardiogram

(<6-7 years old)
- Cardiovascular MRI

(=6-7 years old)

v

Annval assessment

Annual cardiovascular assessment
« Cardiac medical history

« Physical examination

« Electrocardiogram

« Non-invasive imaging

Assessment of female carriers

Cardiac assessment in early

adulthood

« Cardiovascular MRI

« If symptomatic or imaging
positive, increase assessment
frequency on the basis of
cardiologist recommendation

« If negative, repeat evaluation
every 3-5 years

» Increase assessment frequency
on the basis of cardiologist
recommendation

« Initiate pharmacological
treatment

v

A 4

Ambulatory and early non-ambulatory stage

+ Conduct cardiac assessment at least annually

+ Initiate angiotensin-converting enzyme
inhibitors or angiotensin receptor blockers by
age 10

Late non-ambulatory stage

+ Monitor closely for signs and symptoms of
cardiac dysfunction; symptomatic heart failure
can be difficult to diagnose in this stage

« Monitor for rhythm abnormalities

« Treat with known heart failure therapies

Surgery

« Assess with electrocardiogram and non-invasive
imaging before major surgery

+ Make anaesthetist aware of Duchenne muscular
dystrophy diagnosis; patients have increased
anaesthesia risks

Figur 11? Kontrol og behandling pa hjerteafdeling
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153. MAVE-TARMSYSTEMET

Ernaering, synkefunktion og andre problemer i mave-tarmsystemet

Der kan blive behov for at konsultere fglgende eksperter i forskellige aldre fx en diaetist,
fysioterapeut, talepaedagog og en gastroenterolog. Personer med Duchenne kan fa
problemer med overvaegt eller undervaegt, kronisk forstoppelse og besvaer med at synke
(dysfagi).

ERN/ZERING (FIGUR 12)

Ved hjzelp af hgjde, alder og aktivitetsniveau kan en dizetist at beregne, hvor mange kalorier
du har brug for at indtage pr. dag.

Fra du far diagnosen og gennem hele livet er det vigtigt, at du spiser rigtigt for at
forhindre over- eller undervaegt

Det er vigtigt, at din vaegt eller BMI i forhold til din alder ligger mellem den 10. og 85.
percentil pa det nationale vaekstdiagram

Det er vigtigt at spise sundt og varieret i henhold til de nationale anbefalinger, for at
kroppen forbliver sund og rask. Kostrdd kan findes pa Sundhedsstyrelsens hjemmeside
eller i Skandinavisk konsensusprogram for Duchenne pa RCFM's hjemmeside, men du
bgr ogsa konsultere en dizetist

Du bgr veere ekstra opmaerksom pa, hvad du spiser pa fglgende tidspunkter: pa
diagnosetidspunktet, nar du starter steroidbehandling, ved tab af gangfunktion og ved
eventuelle synkeproblemer

En gang om aret bgr du evaluere, om din kost indheolder den rette maengde kalorier,
protein, vaeske, kalcium, D-vitamin og andre naeringsstoffer

Det er vigtigt at drikke passende masngder vaeske for at undga dehydrering,
forstoppelse og nyreproblemer

Hvis du tager for meget pa, anbefales du at skeere ned pa kalorierne og gge din fysiske
aktivitet

Nar du bliver seldre, er der risiko for gastroparese (forsinket tamning af mavesaekken),
hvilket kan give mavesmerter efter et maltid, kvalme, opkast, tab af appetit og en hurtig
maethedsfornemmelse.

Et hurtigt, ufrivilligt veegttab kan betyde, at der er problemer med de andre systemer (fx
hjerte eller lunger)

Synkeproblemer kan ogsa give veegttab. Din disetist kan hjselpe med at udarbejde

kostplaner for enten at holde vaegten eller tage p3, aendre din kost, s det bliver lettere at
spise og beslutte, hvornar det er ngdvendigt at fa kontrolleret din synkefunktion.

BEHANDLING AF SYNKEPROBLEMER (FIGUR 12)

Svaghed i ansigts-, keebe- og halsmuskler kan fgre til synkeproblemer (dysfagi), som
yderligere kan forstzerke ernaeringsrelaterede problemer. Problemer med at synke kan
medfgre, at stykker af mad eller vaeske kommmer ned i lungerne (aspiration), hvilket gger
risikoen for lungebeteaendelse. Dysfagi kan ofte opsta gradvist og derved veaere vanskelig at
opdage. Derfor skal man altid kontrolleres for symptomer pa synkeproblemer.
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SYMPTOMER PA DYSFAGI:
Du fgler, at du har mad siddende fast i halsen

Du oplever utilsigtet veegttab pa mere en 10 %, eller du tager ikke nok pa (hvis du stadig
er i voksealderen)

Du er leengere tid om at spise (over 30 minutter), og maltider er forbundet med
treethed, savlen, hosten eller du far mad galt i halsen

Nedgang i vejrtraeskningsfunktion eller feber af ukendte arsager kan veere tegn pa
aspirationslungebetaendelse eller lungebetaendelse forarsaget af vaeske i lungerne.

BEHANDLING AF DYSFAGI:
Klinisk undersggelse af synkefunktion og rgntgenbillede, ndr symptomerne opdages

Ved synkeproblemer kan en talepaadagog hjeelpe med at laegge en individuel
behandlingsplan, som skal sikre en god synkefunktion

En mavesonde kan kommme pa tale, hvis du ikke kan holde veegten ved almindelig
indtag af mad og vaeske gennem munden

- Du bgr snakke med en specialist om de potentielle risici og fordele ved en
mavesonde

- En mavesonde kan anleegges pa forskellige mader. Du skal oplyses om risici ved
operation og bedgvelse og have en snak om dine personlige preferencer, inden du
tager en beslutning

- En mavesonde, der laegges pa det rigtige tidspunkt, kan lette presset for at spise nok
og fa tilstraekkelig med kalorier

Nutritional, swallowing, and gastrointestinal assessments

Every visit

Assessment by registered diefifian nufrifionist

Monitoring of weight and height; an alternative height estimate should be used for non-umbulatory
patients

Every 6 months

Questions about dysphagia, constipation, gastro-esophageal reflux, and gastroparesis

Annually
Assessment of serum concentrations of 25-hydroxyvitamin D
Assessment of dietary calcium intake

v

-

v

v

Symptoms of dysphagia

One or more of the following:

© Weight loss and dehydration
* Malnutrition

* Aspiration

* Moderate or severe dysphagia

25-hydroxyvitamin D
<300 ng/mlL

Calcium intake less than
recommended dietary allowance

v

v

v

v

Refer to speech-language
pathologist for swallowing
assessment, including
videofluoroscopic swallowing
study

Recommend gastrostomy tube
placement

Treat for vitamin D deficiency

Recommend increased calcium
dietary intake and
supplementation

Figure 12' Nutritional, Swallowing, and Gastrointestinal Assessment and Management
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- Hvis dine synkemuskler er staerke nok, betyder det at fa en mavesonde ikke, at du ikke
stadig kan spise den mad, du har lyst til. Du behgver bare ikke fgle dig presset til at
indtage tilstraekkeligt med kalorier og naeringsstoffer, for det kan du supplere med i din
sonde.

FORSTOPPELSE OG SURE OPST@D (GASTROGOFAGEAL REFLUKS)

Forstoppelse og sure opstgd (som giver halsbrand) er de to mest almindelige
mavetarmsygdomme hos personer med DMD. Mange oplever hyppigt forstoppelse, men
rapporter det sjeeldent. Det er vigtigt, at du snakker med dit neuromuskulzere team om
din mave-tarmfunktion, sa problemer kan behandles og fremtidige komplikationer kan
forebygges

Affgringsmidler og andre praeparater kan afhjaelpe problemerne. Bed din praktiserende
laege eller det neuromuskulaere team om at anbefale, hvilke affgringsmidler, du bgr
tage. Ikke alle affgringsmidler virker pa samme made

Det er altid vigtigt at drikke rigeligt med vaeske. En forggelse af fiberindtaget kan
forveerre symptomerne, iszer hvis vaeskeindtaget ikke forhgjes tilsvarende. Du bgr
gennemga dine kost- og drikkevaner med en disetist ved hver konsultation, seerligt hvis
du lider af forstoppelse

Halsbrand behandles typisk med medicin. Syrehaemmende medicin gives ofte til
personer, der er i behandling med steroider eller bisfosfonat

God mundhygiejne er altid vigtig, men saerligt hvis man tager bisfosfonat mod
knogleskgrhed. Laes mere om anbefalinger til mundhygiejne i Kasse 5 nedenfor

Med svagere kaebemuskler kan det vaere traettende at tygge, hvilket kan resultere i et
mindre kalorieindtag

KASSE 5. ANBEFALINGER FOR MUNDPLEJE

Personer med Duchenne bgr fra en ung alder konsultere en tandlaege, som har
saerlig erfaring med og kendskab til sygdommen. Tandlaegens opgave er at sikre,
at du far den anbefalede behandling, har en sund mund og et godt velbefindende
samt at fungere som samarbejdspartner for familien og din lokale tandlaege. Din
lokale tandlaege skal veere opmaerksom p3, at taender og knogler hos drenge med
Duchenne udvikler sig anderledes end hos raske drenge, og bgr rddfgre sig med
en erfaren specialist i tandregulering

Mund- og tandpleje skal vaere forebyggende med henblik pa at bevare en god
mund- og tandhygiejne

Det er vigtigt, at foraeldre og andre omsorgsgivere undervises i at bgrste teender
pa en person med Duchenne, da det kan vaere vanskeligt pga. en forstgrret tunge
0g nogle gange ogsa begraenset mundabning

Individuelt tilpassede hjeelpemidler til mundhygiejne er sezerlig vigtige, nar
muskelkraften i haender, arme, kaebe, og hals begynder at aftage, eller hvis der er
kontrakturer af kaeben.
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KASSE 6. TALE- OG SPROGTERAPI- VARD AT VIDE:

Der ses veldokumenterede mgnstre af tale- og sprogproblemer hos nogle

bgrn med DMD, herunder problemer med den sproglige udvikling, verbal
korttidshukommelse og udtale af ord samt risiko for nedsat intilligens og saerlige
indlaeringsvanskeligheder

Disse problemer rammer ikke alle med DMD, men man bgr veere opmaerksom pa
dem og s@ge hjeelp, hvis de findes

Hvis der er mistanke om problemer inden for dette omrade, bgr man konsultere en
talepaedagog for vurdering af sprog og tale samt behandling

Det er relevant og ngdvendigt at treene de muskler, der bruges til at tale med,
og at fa hjeelp med udtalen. Dette geelder bade for bgrn med DMD, som har
taleproblemer, og aeldre personer, som har svaekket muskelkraft i munden eller
nedsat taleforstaelighed

Personer med DMD, som er svaere at forsta pga. problemer med utilstraekkelig
luft til den ngdvendige tale- og stemmeintensitet, kan benytte kompenserende
strategier, talegvelser og taleforstaerker. Dette problem kan Igse sig, nar personen
far respirator pa trakeostomi

Ved begraenset tale kan det vaere en ide at afprgve en talemaskine med symboler

Uanset alder, kan det blive ngdvendigt at anvende talehjaelpemidler, hvis talen er
begraenset

Sproglige problemer kan give udfordringer i skolen, men ved hjeelpe af forskellige
tests og indsatser er der meget, man kan ggre for at afhjeelpe dette.

14. PSYKOSOCIAL BEHANDLING

Det kan veere sveert at navigere gennem livet med Duchenne, og det er vigtigt, at

bade personen med Duchenne og hans familie at fa psykosocial stgtte (kasse 7).
Psykosociale problemer kan opsta pa alle tidspunkter. Det er vigtigt, at du taler med dit
neuromuskulaere team, hvis du har problemer med en eller flere af nedenstdende ting.

Sveert ved at indgd i faellesskaber med andre/etablere venskaber (fx social umodenhed,
darlige sociale kompetencer, tilbagetraekning eller isolation fra kammerater)

Indlaeringsvanskeligheder
Overdreven angst/bekymringer
Hyppige skaenderier eller raserianfald; sveert ved at kontrollere din vrede eller tristhed

@get risiko for adfeerds- og udviklingsforstyrrelser, herunder
autismespektrumforstyrrelser, koncentrationsbesvaer/hyperaktivitet (ADHD) og
tvangnsneurotiske handlinger (OCD)

Problemer med fglelsesmaessige tilpasninger, angst og depression

Psykosociale og fglelsesmaessige problemer er en vigtig del af dit helbred og ma ikke
ignoreres. Hvis du har bekymringer eller spgrgsmal om din diagnose eller andet, er
det vigtigt at fa svar. Nar du kommer til kontrol vil du blive spurgt om, hvordan du har
det psykisk, herunder ogsa om du har fglt angst eller oplevet depression. Hvis der er
problemer, skal du henvises til udredning og behandling hurtigst muligt.
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KASSE 7. TIL FAMILIEN

Foreeldre, som villigt svarer pa spgrgsmal, ggr det lettere for bgrnene at spgrge. Det er
vigtigt at svare dbent pa spgrgsmal, men pa en made, der passer til barnets alder, og
kun pa det spgrgsmal, barnet stiller (man behgver ikke uddybe svaret). Det kan veere
sveert at tage disse snakke med sit barn, men patientforeninger og sundhedspersoner
kan hjeelpe med information, vejledning og materiale. Det neuromuskulaere team kan
0gsa hjeelpe med at saette familier i forbindelse med en sundhedsperson, som kan veere
relevant at tale med om saerligt feglsommme emner.

Det er vigtigt for personen med Duchenne at modtage psykosocial og fglelsesmaessig
stgtte, men diagnosen bergrer hele familien. Foraeldre og sgskende kan ogsa have
risiko for social isolation og depression. Det er vigtigt, at du/l altid taler med det
neuromuskulaere team om, hvordan | har det som familie, og hvis du/I fgler der er brug
for yderligere radgivning, kan teamet henvise jer til en specialist.

Der er flere velkendte teknikker, som kan hjeelpe familien, fx at foraeldrene instrueres i at
handtere problematisk adfeerd og lgse konflikter, individuel terapi eller familieterapi og
adfeerdsrelaterede interventioner. En adfaerdsanalyse kan hjaelpe med at afdaekke visse
former for autismerelateret adfaerd.

Familiekurser og deltagelse i netvaerksgrupper kan veere en god stgtte og hjeelp. RCFM
afholder regelmaessigt familiekurser for familier med neuromuskulaere sygdomme, og
Muskelsvindfonden sammensaetter netvaerksgrupper og arrangerer sommerlejre.
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KONTROL

Den arlige psykosociale kontrol bgr omfatte kognitiv og sproglig udvikling, fglelses-
og adfeerdsmaessig udvikling, sociale feerdigheder og andre relevante omrader. Selv
om det ikke er alle kontrolsteder, der foretager alle de vurderinger og tiltag, der er
beskrevet herunder, kan de bruges som vejledning for den psykosociale behandling.

Gaende fase / barndom

Seg radgivning, hvis der opstar bekymringer
om andringer i funktionsniveau eller evnen
til at klare daglige geremal.

Vurdering af udvikling (<4 &r) eller neuro-
psykologisk vurdering (>5 ar) ved forsinket
kognitiv udvikling, besveer med kontrol af
folelser og adfeerd eller bekymring for sociale
feerdigheder. Vurdering ber fore tages inden
for det forste ar efter diagnosen for at finde

baseline.
S Evaluering ved talepaedagog ved mistanke Talepaedagoglsk vurdering ataeldre patienter,
= om forsinket udvikling af tale og sprog. der har mistet eller er ramt pa den
© funktionelle kommunikation. Henvis
patienter, der har problemer med at tygge
eller har dysfagi til talepaedagog.
Samtale med socialrddgiver pa diagnosetid- Ved overgang til voksenalder kan kommunen ansgges om praktisk hjaelp eller hjzelperordning,
spunket og derefter ved behov. s& den unge fortsat kan leve et selvsteendigt liv. RCFM kan hjaelpe med at beskrive den unges behov.
Seg individuel, gruppe- eller familieterapi ved behov.
lindretning af skole mhp. sundhed, sikkerhed og tilgeengelighed. Hjeelp med vidreuddannele/jobtraening og
Planlaegning af sundhedsrelateret fraveer. overgang til voksenlivet med szerligt
tilrettelagt undervisning ind til 22-arsalderen.
Seet mal for fremtidig uddannelse/arbejde. Hjaelp med tilpasninger i forhold til at kunne
varetage et arbejde.
Stot foraeldrene i at informere lzerere, skolepsykologer og andre ansatte pa skolen om DMD
5 | Oplys kammerater og skolepersonale om Duchenne.
2
5
> Treen sociale feerdigheder om ngdvendigt.
I
3
f=

Stot barnet/familien i at forblive aktive og engagerede.

| Stot barnet i at tale for sig selv og leve uafhaengigt.

Serg for at patienten lobende er under
overvéagning, hvis hans helbred er i fare.

Informer familien om muligheder for palliativ behandling.

Hjeelp omsorgsgivere med at finde aflastning.

Tilbud om ophold pa hospice i livets sidste
fase.

Figur 133 Psykosocial kontrol og behandling
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STOTTE OG BEHANDLING

Det er vigtigt, at dine foraeldre eller du selv oplyser personalet pa din skole om Duchenne,
sa de er informeret om din diagnose og kan hjeelpe dig med at fa adgang til alt, hvad

du har brug for, i forbindelse med din uddannelse, deltagelse i sociale aktiviteter,
vidreuddannelse og fremtidige arbejde.

Ved overgang mellem uddannelsesinstitutioner er det vigtigt, at der informeres om

din sygdom, evt. indlaeringsvanskeligheder og om aktiviteter, der kan vaere skadende
for dine muskler (fx idraet), som nedbringer dit energiniveau og gger treetheden (fx
lange gangdistancer), og/eller nedbringer sikkerheden (fx aktiviteter pa legeplads) samt
adgangsforhold.

Det er vigtigt, at du gver dig i at vaere sa selvstaendig som muligt, sa du kan tale din egen
sag og veere med til at tage beslutninger (saerligt i forbindelse med din behandling), og at
du bliver vant til at fa hjeelp fra andre end dine foreeldre (se afsnit 17)

Nar du udvikler dine sociale og udannelsesmaessige kompetencer, bliver det lettere for
dig at finde et arbejde og tage del i dagligdagen i voksenalderen

Ud over smertebehandling (Kasse 4), kan et palliativt team ogsa yde psykologisk og
andelig stgtte og hjeelpe din familie med at finde aflastning, hvis det bliver ngdvendigt,
vejlede i forbindelse med svaere valg vedrgrende behandling, agere bindeled mellem dig
og hospitalet og tage fat om problemer som fx sorg og tab. *| Danmark anvender man
ikke betegnelsen 'palliativ behandling’ til personer med Duchenne, men taler i stedet
om livslang rehabilitering. Du kan altid henvende dig til RCFM for rad og vejledning om
ovenstdende.

PSYKOTERAPI OG MEDICINSK BEHANDLING

Hvis du har problemer med angst eller depression kan du have gavn af behandling med
antidepressiv medicin. Denne type medicin gives kun pa recept, og kun hvis diagnosen
angst eller depression er blevet stillet. Behandlingen skal overvages ngje.
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15. OPERATIONER

Der kan opstd forskellige situationer relateret til Duchenne (fx muskelbiopsi, operation

af ledkontrakturer eller ryg og gastrostomi) eller ikke relateret til Duchenne (fx akutte
operationer), som kraever almindelig bedgvelse. Hvis du skal opereres, er det ngdvendigt, at
der tages en raekke sikkerhedsmaessige hensyn.

Operationer skal foretages pa et hospital, hvor personalet kender til sygdommen Duchenne
og er villige til at samarbejde om, at alt forlgber glat. Personalet skal bl.a. vurdere, om der skal
gives en stress-dosis steroid. Retningslinjer for stress-dosering findes i PJ Nicholoff Steroid
Protocol www.parentprojectmd.org/pj.

Alle, som lever med Duchenne har risiko for komplikationer forarsaget af rabdomyolyse.
Rabdomyolyse forekommer, nar der sker en omfattende nedbrydning af musklerne. Denne
nedbrydning frigiver myoglobin og kalium til blodbanerne. Myoglobin er farligt for nyrerne og
kan forarsage nyresvigt. Kalium kan vaere farlig for hjertet. Pga. risikoen for rabdomyolyse, er
der seerlige forholdsregler, man skal veere opmeerksom pa ved bedgvelse.

« Succinylcholin bgr aldrig anvendes, da den forarsager rabdomyolyse

« Undga bedgvelsesmidler, der indhaleres, da de giver forgget risiko for rabdomyolyse

- Bedgvelsesmidler, der gives intravengst, er normalt sikre

« Veaeridet hele taget forsigtig med brug af bedgvelsesmidler ved Duchenne

- Pa www.parentprojectmd.org/Surgery findes der en liste over bedgvelsesmidler, der
anses for sikre (pa engelsk)

+ Laeger og hospitalspersonale bgr mindes om, at ilt kun skal gives med stgrste forsig-
tighed (se afsnit 11)

+ Opiater og anden bedgvende og muskelafslappende medicin bgr i det hele taget gives
med stor forsigtighed, da de kan pavirke vejrtraekningen, sa den bliver langsom og
svag.

RCFM har udarbejdet information om szerlige forholdsregler ved indlaeggelse og operation,
som kan findes pa vores hjemmeside www.rcfk.dk.
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16. BEHOV FOR AKUTHJALP

Hvis du far brug for at tage pa hospiptalet i en ngdssituation, bgr der tages en rackke

forskellige hensyn:

Din praktiserende laege eller kontrollerende lzege bgr kontakte hospitalet, inden du
ankommer, s personalet kan give dig den rigtige behandling.

Hvis du er i en akutsituation, skal du kontakte en specialist i neuromuskulaere

sygdomme.

Modtagelsen skal have oplysninger om diagnosen Duchenne, hvilken medicin du far,
eventuelle komplikationer med vejrtraekning og hjerte, og hvilke laeger der fglger dig.

Da mange laeger ikke kender til de potentielle behandlingsstrategier, der findes for
DMD, bgr man ogsa oplyse om den aktuelle forventede levetid og livskvalitet.

INFORMATION TIL HOSPITALET

Du bgr altid have en vejledning pa
dig, som beskriver szerlige forhold ved
akut indleeggelse og veere i stand til
at oplyse hospitalet om fglgende:

Diagnosen

En liste over den medicin, du tager
Baseline (malinger pa
diagnosetidspunktet) og seneste resultater
af lunge- og hjertefunktionsmalinger

Tidligere sygdomsrelaterede problemer
(lungebetaendelse, hjertesvigt,
nyresten, gastroparese [problemer med
forinket tgmning af mavesaekken])

Hvor du gar til kontrol og behandling

RCFM har udarbejdet en vejledning, som
kan printes fra hjemmesiden rcfm.dk.

STEROIDBEHANDLING

Personalet skal oplyses om kronisk
steroidbehandling. Fortael, hvor lzenge du har
faet steroider, og om du er sprunget over en
dosis. Det er ogsa vigtigt at fortaelle laegerne,
om du tidligere har vaeret i steroidbehandling,
selv om du er stoppet.

[ —————————
KASSE 8. VIGTIGT AT HUSKE

VED AKUTBEANDLING

1. Medbring RCFM'S vejledning om
saerlige forhold ved akut indlaeggelse
(findes pa www.rcfm.dKk) til hospitalet

. Kontakt din neuromuskulaere
specialist efter den indledende
vurdering for at drgfte behandlingen

. Oplys personalet om, at du bliver
behandlet med steroider

. Medbring udskrifter fra de seneste
hjerte- og lungemalinger, fx FVC, EKG
og LVEF, hvis det er muligt

. Hvis du har maskerespirator eller
mekanisk hostestgtte (fx BiPAP), skal
du tage den med pa hospitalet

. Hvis dit iltniveau falder, skal personalet
vaere meget forsigtig med at give
dig ilt uden samtidig at give dig
respirationshjeelp, da du kan miste
trangen til at traekke vejret (se Kasse 8)

. Hvis du har braekket en knogle,
skal du insistere pa at tale med
en neuromuskulaer specialist eller
fysioterapeut. Veer opmaerksom
pa tegn pad symptomer pa
fedtembolisyndrom (Afsnit 9)
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Dette er vigtigt fordi:

Steroider kan slgre kroppens stress-symptomer ved operation, sa det kan blive
ngdvendigt med en ekstra stressdosis

Steroider kan @ge risikoen for dannelse af mavesar

| sjseldne tilfaelde kan der akut opstd andre komplikationer

HIERTEFUNKTION

De seneste resultater fra hjertekontrollen (fx EKG eller MR-scanning) bgr medbringes,
hvis det er muligt.

Mind personalet om, at ved Duchenne vil EKG typisk altid veere abnormalt. Medbring en
udskrift af EKG, hvis du kan.

Ved akut sygdom kan det vaere ngdvendigt med kontinuerlig overvagning af hjertet, sa
man sikrer, at der ikke er problemer med hjerterytmen.

VEJRTRAKNINGSFUNKTION

De nyeste malinger af din lungefunktion (fx FVC) kan veere en hjeelp, sd medbring dem,
hvis du kan.

Det er vigtigt at medbringe det udstyr, du bruger dagligt (cough assist, BiPAP, osVv.) i
tilfeelde af at hospitalet ikke har det samme udstyr. Insister pa, at personalet bruger dit
eget udstyr i behandlingen.

Hvis du bruger respirator hjemme, bgr hospitalets respirationsteam straks involveres i
behandlingen.

Opiater og anden bedgvende og muskelafslappende medicin bgr i det hele taget gives
med stor forsigtighed, da de kan pavirke vejrtraekningen, sa den bliver langsom og svag
(se Afsnit 15).

Hvis bedgvelse er ngdvendig, bgr den kun gives intravengst. Bedgvelsesmidler, der
indhaleres, frarades. Succinylcholin frarades pa det kraftigste (se Afsnit 15).

Vejrtraeknings- og hostemuskulaturen svaekkes yderligere, nar du er syg, og risikoen for
komplikationer gges.

Hvis du har seerligt svage vejrtraekningsmuskler,
kan det blive ngdvendigt at give antibiotika mod lungeinfektioner

bar vejrtraekningsstgtte ved hjeelp af maskerespirator sandsynligvis gives i laengere tid
end normalt

bar man veere forsigtig med at give ilt (se Kasse 9)

bgr vedvarende brug af maskerespirator i vagen tilstand, som afbrydes hyppigt for at
give hostestgtte, vaere standardbehandling i forbindelse med med akut indlaeggelse.
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[ ——————————
FORSIGTIGHED VED BRUG AF ILT

Vi traekker alle vejret for at indhalere ilt (02) og udande kuldioxid (CO2)

Hvis du har nedsat lungefunktion, kan tilfgrsel af ilt nedsaette kroppens trang

til at traekke vejret og give risiko for forhgjet kuldioxid (kaldet “CO2 retention”
eller “respiratorisk acidose”). Dette kan veere farligt og i visse tilfeelde livstruende.
Derfor bgr supplerende ilt gives med forsigtighed og kun mod overvagning af
kuldioxid i blodet

Indholdet af kuldioxid i blodet skal kontrolleres, hvis iltmaetningen i blodet
(malt ved fingerpuls) er under 95 %. Hvis der er forhgjet kuldioxid, er manuel og
mekanisk hostestgtte og maskerespirator (Bi-PAP) ngdvendig

Hvis det er ngdvendigt at give ilt, bgr det gives sammmen med maskerespirator
(Bi-PAP), samtidig med at blodets indhold af kuldioxid ngje overvages

R —————————
BRAKKEDE KNOGLER

Pesoner med Duchenne har stgrre risiko for knoglebrud. Hvis gangfunktionen
allerede volder besvzer, kan et braekket ben betyde, at det bliver sveert at komme til at
ga igen. Kontakt jeres fysioterapeut og resten af det neuromuskulaere team, hvis der
er et brud, sa de om ngdvendigt kan tale med kirurgen

Ved et braekket ben er operation ofte en bedre Igsning end en gipsbandage, hvis
personen stadig er gaende (veegtbaering kan ofte ske tidligere ved operation en
ved gipsning)

Fysioterapeutisk behandling er saerdeles vigtigt for, at drengen kommer tilbage
pa benene sa hurtigt som muligt

Hvis den braekkede knogle er en af ryghvirvlerne, som giver mange smerter,
bgr en ortopaedkirurg eller en endokrinolog inddrages for at sikre den rette
behandling (se Afsnit 9).

Hos personer med Duchenne er fedtembolismesyndrom (FES) er en risko, der krasver
akut behandling (se afsnit 9). Fortael straks hospitalspersonalet, at du har mistanke
om fedtembolisme. Symptomer pa FES omfatter:

Forvirring og/eller problemer med at orientere sig
Personen opfgrer sig ikke som “sig selv”

Hurtig vejrtraekning og hjertebanken
Stakandethed

17. AT BLIVE VOKSEN

| takt med at du bliver mere og mere selvstaendig, er det vigtigt at du bliver involveret
i din egen behandling. Lebende og langsigtet planlaagning er vigtig for, at du kan fa
dine gnsker for fremtiden opfyldt
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HVORNAR SKAL MAN BEGYNDE AT PLANLAGGE

Allerede i den tidlige barndom bgr dit netvaerk — forzeldre, behandlere og skolefolk
- begynde at inddrage dig i din behandling og planer for fremtiden. | overgangen
fra barn til voksen overgar du ogsa fra bgrne- til voksenregi, bade kommunalt og

i hospitalsvaesnet. Du og din familie bgr allerede taenke pa overgangen fra bgrne-
til voksenregi, nar du er i 12-arsalderen, og begynde drgftelser og planlaegning i
13-14-arsalderen.

RCFM tilbyder arlige samtaler og kontroller kaldet musklatoriet. | muskulatoriet drgftes
bl.a.

Uddannelse og fremtidigt arbejde, boligform (hvor kunne du teenke dig at bo, og evt.
med hvem), sundhed (hvad du prioriterer) og sociale relationer (hvordan du gnsker at
veere aktiv med venner og i lokalomradet)

@konomi, herunder langsigtet gkonomisk planlzegning

Juridiske anliggender, nar du bliver 18 og dermed myndig. RCFM tilbyder et 17%%-ars
mgde med kommunen, hvor i drgfter fremtidig hjeelp og forsgrgelse.

KOORDINERING

Din kontrollerende lzege/RCFM er dine centrale radgivere i spgrgsmal om behandling og
livet med Duchenne generelt. Derudover kan praktiserende laege og fysioterapeut, familien
og kommunen og hjaelpe med at forudse, hvilke behov du kan fa, og hvor du kan fa hjselp.
De kan hjeelpe med at dokumentere dine behov i forbindelse med ansggninger om hjeaelp
og hjeelpemidler. Det kan ofte vaere sveert selv at finde rundt i lovgivning og regler for, hvad
man er berettiget til.

SUNDHED

Der skal vaere en plan for overgangen fra bgrne- til voksenregi, saledes at du ikke slippes
i bgrneregi, fgr et voksenforlgb er etableret. De(n) person(er), der koordinerer overgangen
skal kleede dig pa3 til at administrere din egen behandling, sgrge for, at du bliver henvist til
de rigtige voksenafdelinger, og at dine journaler ogsa bliver overfart.

- Du bgr allerede tidligt involveres i diskussioner om dit helbred og senere (i den tidlige
ungdom og ikke senere end i 14-arsalderen) have mulighed for alenetid sammen med
dine behandlere

Sa snart du begynder at vise interesse og evne for at tale for dig selv om dine behov, er
du Klar til at ga fra familiecentrerede til patientcentrerede konsultationer og samtaler

| ungdommen og den tidlige voksenalder kan det ofte vaere ngdvendigt at tale om
felsomme emner som utilpashed, angst og tab. Disse emner bgr altid drgftes med
professionelle behandlere

Hvis du kan snakke med dit neuromuskulaere team om disse emner, giver du teamet
mulighed for at give dig den ngdvendige hjzelp, behandling og stgtte

Det er vigtigt, at du ogsa snakker med dit neuromuskuleere team om dine personlige
livsveerdier og gnsker for din sundhed. Foraeldre og behandlere kan hjzelpe dig med
at planlaegge, hvilke behandlingsmuligheder, du skal veelge i forbindelse med kritiske
situationer senere i livet.
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UDDANNELSE OG ARBEJDE

Det kraever mange overvejelser at beslutte sig til, hvilke fremtidige uddannelsesforlgb
og karierreveje, man vil forfalge. Skolens personale, studievejledere og kan give dig rad
og hjaelp. Ikke alle gnsker at fortsaette i uddannelsessystemet efter folkeskolen, men
det er vigtigt, at fa talt om dine styrker og muligheder, sa du far en meningsfuld og
tilfredsstillende hverdag.

Mgder om fremtidig uddannelse anbefales mindst en gang om aret, begyndende fra
13-arsalderen. P4 mgdet skal der vaere fokus pa dine personlige styrker og interesser,
behov og mal

Det er vigtigt at en uddannelsesplan tager hgjde for de saerlige behov, du har i
forbindelse med din sygdom, s& de harmonerer med praktiske forhold som mgdetider,
akademiske krav, arbejdsmasngde osv

Adgangsforhold og tilgeengelighed af ngdvendigt udstyr og teknologi samt
transportmuligheder bgr undersgges

Det vigtigste er, at du far de redskaber, du har brug for, for at kunne leve et
tilfredsstillende og meningsfyldt liv.

BOLIG OG PRAKTISK HJZALP | HVERDAGEN

| takt med at du bevaeger dig fra ungdomlivet ind i voksenlivet, kan du begynde at
undersgge, hvilke muligheder du har for at bo selvstaendigt, nar du er klar til at flytte
hjemmefra, og hvilke former for hjaelp det kraever. De daglige aktiviteter, din familie typisk
hjeelper dig med, nar du er mindre, vil du i hgjere grad fa hjeelp til fra personer uden for
familien, nar du bliver seldre. Der vil Isbende vaere brug for at drgfte dit behov for hjeelp i
hjemmet, i skolen og/eller p& din arbejdsplads. Din kommune og RCFM kan fortaelle dig,
hvilke muligheder, der er for hjaelp.

Det kan veere sveert at navigere rundt i det sociale system og finde ud af, hviklen hjaelp
man har mulighed for at fa. En socialrddgiver fra kommunen og /eller RCFM kan hjaelpe

dig og din famlie med at holde styr pa de forskellige paragraffer i sociallovgivningen.
Patientforeningen Muskelsvindfonden har ogsa en handicappolitisk afdeling, hvor man kan
sgge hjzelp.

P& RCFM’s hjemmeside kan du leese om den danske lovgining pa boligomradet

Hvis du taenker pa at flytte hjemmefra, bgr du overveje fglgende:

Der er forskellig boformer, som kan veaere relevante. Du kan bo med familie, pa
kollegium, mens du er studerende, i bofeellesskab, pa et bosted eller i eget hus eller
lejlighed med eller uden en bofzelle

Der kan veere behov for at tilrette boligen, sa den opfylder dine behov for
tilgaengelighed (pad RCFM's hjemmeside under Rad og vejledning kan du finde
information om boformer og krav til boligindretning)

Du vil fa brug for hjeelp til personlig pleje og dagligdags aktiviteter (du kan laese mere
om personlig og praktisk hjeelp pd RCFM's hjemmeside)

Du kan ogsa altid kontakte RCFM for personlig radgivning
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TRANSPORT

At have adgang til handicapegnede transportmidler er vigtigt for at kunne leve et
selvsteendigt og uafhaengigt liv med uddannelse, arbejde og sociale aktiviteter. Det kan
veere transport i form af:

Egen handicapindrettet bil
- Tilpasset familiebil

- Offentlig transport

PERSONLIGE RELATIONER
Gode personlige relationer er vigtige for et godt helbred, trivsel og livskvalitet

Nogle gange kan det veere svaerere og kraeve en stgrre indsats fra personer med
handicap at etablere og pleje sociale relationer. | Muskelsvindfonden findes der bade
familiegrupper og grupper for teenageere og voksne med neuromuskulaere diagnoser.

Keaerlighed, intimitet og seksualitet er lige sa vigtigt for personer med Duchenne som
for andre. Tal med en naertstaende person, som du er tryg ved, om disse emner. Han
eller hun kan maske ogsa give dig rad om, hvordan du overvinder eventuelle hindringer
for at udvikle personlige relationer og deltage i sociale arrangementer. Du kan ogs3 tale
med dit neuromuskuleere team om disse emner eller andre med Duchenne, som har
mere erfaring, fx gennem grupper og arrangementer i Muskelsvindfonden.

| forbindelse med regelmaessige kontroller bgr der vaere en en person fra dit
neuromuskulzere team, som du fgler dig tryg nok ved til at kunne tale om emner som
onani, sex, at fa bgrn og andre private emner. Nar det bliver aktuelt, kan det veere en
god ide, at du og din kaereste far vejledning fra en parterapeut
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Samveer med andre:

+ @vdigi at tage kontakt til
andre og i at styre dine egne
aftaler

« Forbered dig pa at blive
mere selvstaendig og uafhaengig

Boform:

« Overvej, om du gnsker at bo
alene eller hos familien

- Indret boligen, sé den er
tilgeengelig og sikker

+ Brug hjaelpemidler

FAMILY GUIDE

Uddannelse og arbejde:

« Planlzeg fremtidig
uddannelse/arbejde tidligt

+ Underseg muligheder for
flernundervisning samt

+ Tilgeengelighed og szerlige
hensyn pa studiestedet

« Brug studievejledere og
jobcentre

Ung voksen

med Duchenne

Transport:

« Seg om at fa indrettet bilen,
sa det bliver muligt at transpor-
tere dig selv

+ Indret familiens koretgj

« Underseg mulighederne for
offentlig transport

Dagligdags aktiviteter:

« Underseg mulighederne for
at fa bevilget hjzlp

- Serg for, at omsorgspersoner
i familien aflastes

« Leer at anseette og undervise
hjepere

« Overvej behov for veergemal
/formynderskab

Sundhed:

- Overgang fra barne- til
voksenregi

- Overgang fra familiecentre-
rede- til pesoncentrerede
konsultationer

+ Vurder, om andre skal have
fuldmagt til at traeffe helbreds-
maessigge beslutninger

Figur 15 Anbefalinger til unge voksen, der lever med Duchenne

KONKLUSION

Vi hdber at denne guide har hjulpet dig og din familie med at navigere i livet med
Duchenne. Husk, at der altid er patientforeninger, neuromuskulaere centre (RCFM),
hospitalteams og familie og venner, som er Klar til at hjeelpe og statte jer. Det er ofte svaert
at bede om hjaelp, men det er det farste skridt pa vejen.

Photos provided by Parent Project Muscular Dystrophy. Photo credit: Rick Guidotti, Positive Exposure.
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Danske organisationer
www.rcfm.dk
www.muskelsvindfonden.dk
Internationale organisationer
www.treat-nmd.eu

worldduchenne.org

https://mwww.dmdpathfinders.org.uk/ (henvender sig primaert til voksne med Duchenne og

beskaeftiger sig med voksenlivet med sygdommen)
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