Steroidbehandling av vuxna med Duchennes muskeldystrofi

Rekommendation fran SNEMA, oktober 2023

Bakgrund

Uppskattningsvis 400 pojkar och man ar i Sverige drabbade av Duchennes muskeldystrofi (DMD)
(skattning fran registerdata). Sjukdomen debuterar med en proximal muskelsvaghet som vanligtvis
uppmarksammas i 2-4 arsaldern. Orsaken dr mutationer i dystrofingenen (Xp21) som leder till en
avsaknad av muskelisoformen av proteinet. DMD har hos de flesta patienter ett likartat
sjukdomsforlopp med gangférlust strax innan tonaren féljt av fortsatt forlust av muskelfunktion.
Pojkarna har vid intrade i vuxenlivet oftast ett uttalad motoriskt handikapp. Viss variation finns, dar
enstaka patienter trots avsaknad av dystrofin kan ha bevarad gangférmaga till vuxen alder. Eftersom
dystrofinisoformer i neuron hos de flesta patienter ocksa ar paverkade ar intellektuell
funktionsnedséattning och neuropsykiatriska symtom vanliga. Tilltagande paverkan av
andningsmuskulatur och hjarta ar sedan avgorande for patientens livslangd [1].

Steroidbehandling hos barn

Introduktion av steriodbehandling i tidig alder, riktad behandling fér andningsfunktionen, medicinsk
kardiomyopatibehandling samt vid behov skolioskirurgi, har senaste artiondena vasentligt forbattrat
livskvalitet och 6kat livslangden for patienterna [2-4]. Molekylarbiologisk behandling har senare ar
introducerats for vissa mutationstyper [5] och lovande resultat finns for genetisk behandling som har
forutsattning att komma de flesta patienterna till del [6]. | Europa har behandling med Prednisolon
varit vanligast och i Nordamerika Deflazacort. Randomiserade studier har jamfort olika doser och
regimer, men inga direkt jamférande studier (head to head) har gjorts.

Aggregerade data antyder en nagot battre bromsande effekt av Deflazacort avseende gangforlust
och litet mer stod for att viktuppgang och emotionell paverkan ar mer framtradande vid behandling
med prednisolon, medan mer urkalkning och katarakt noteras vid Deflazacort. Det har utmynnat i
behandlingsrekommendationer av antingen Prednisolon 0,75 mg/kg kroppsvikt eller Deflazacort
0,9mg/kg kroppsvikt fér barn, dar rekommenderad behandlingsstart varierar nagot fran
diagnossattande till 4 ars alder.

Vamelorone ar ett steroidpreparat med antagonistisk effekt pa mineralcortikoidreceptorn somi
studier ha visat sig ha likvardig effekt som Prednisolon, men uppvisar en gynnsammare
biverkningsprofil [7, 8]. Preparatet godkandes nyligen av FDA och beslut av EMA vantas under aret.

Steroidbehandling hos vuxna

Fram till for tio ar sedan var det vanligt att steroidbehandling sattes ut vid gangférlust, men flera
studier gav stod for att fortsatt behandling bromsade progress av funktion i 6vre extremiteter, lung-
och hjartfunktion. Man rekommenderar darfor fortsatt steroidbehandling i vuxen alder om inte
biverkningar uppenbart 6vervager, alternativt att dosreduktion 6vervags, da optimala doser i
vuxenalder ar okdnda [4, 9]. Kontinuerlig observans avseende skelettpaverkan rekommenderas, och
pa grund av binjuremargshamning maste plotsliga avbrott av behandlingen forhindras och tillfalliga
dosokningar goras vid operativa ingrepp eller annan somatisk stress [1]. Steroidstudierna ar
huvudsakligen gjorda pa barn och det finns ej stod for fordel av nagot av de bada preparaten i vuxen
alder. Den positiva effekten antas bero pa den aktiva sjukdomsprocessen, medan vissa typer
biverkningar kan antas bero pa en 6ver tid ackumulerad effekt.



Val av steroidpreparat hos vuxna

Preparatbyte fran Deflazacort till Prednisolon eller vice versa kan vid behov 6vervagas for vuxna,
utgaende fran pavisade eller misstankta biverkningar samt tillgdnglighet och kostnader. Vid
preparatbyte raknar man med att 6 mg Deflazacort motsvarar 5 mg Prednisolon.
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