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1. Indledning

Malsetningen med dette referenceprogram for Duchennes muskeldystrofi (DMD) er at skabe et
feelles grundlag i Skandinavien for diagnostik og rekommendationer for behandling af sygdommen.
Den sociale og medicinske tradition er tilstraekkelig ens 1 Danmark, Norge og Sverige til at det
samme referenceprogram vil kunne bruges i hele Skandinavien.

Grunden til at vimener at der er behov for et referenceprogram for DM D er:

1. At DMD er en alvorlig sygdom

2. At DMD er sa sjeelden at det er sveert for alle behandlere at vide alt det der kraeves om sy gdommen
3. At familiermed DM D ber tilbydes tilstreekkelig god behandling vanset bop el
4

At et felles grundlag for diagnostik og registrering af data vil muliggpre fzlles skandinaviske studier
af DM D. Sidstnaevnte er viktigt dels fordi der er behov afat forbedre behandlingen af DM D, dels
fordi studier der inkluderer flere patienter vil have sterre statistisk sikkerhed.

Det er séledes vores forhabningat referenceprogrammet vil vere en stotte forst og fremmest for
behandlere, men ogsé for brugere med op datering af diagnostik ogbenandling, og at det vil vire en grund
til fortsat skandinavisk samarbejde for at forbedre behandlingen aft DM D.

Denne anden udgave af referenceprogrammet for DM D er delvis revideret. Det gilder kapitlerne 4, 6, 7,
8,9, 10,11, 12, 13, 14 og15. Videre er teksten om management revideret, ligsom flere andre dele af
Appendix.

Der vil under de ndrmeste ar udarbejdes falles europeiske (TREAT-NM D) og nordamerikanske
(Center for Disease Control) retningslinjer for diagnostik og behandling af DM D som vil have betydelse
for det fortsatte skandinaviske arbbejde med at skabe ogforbedre retningslinier for DM D.



2. Sygdomsudyvikling

Baggrund

Klinikken for Duchenne muskeldystrofi (DM D) blev beskrevet 1 sidste halvdel af det 19. drhundrede
(Meryon 1852 (1), Duchenne 1868 (2), Gowers 1886 (3)). Sygdommen er kensbunden og jeevnt
progredierende.

0 —3 &r: Symptomeme pad DM D bliver tydelige nar drengene begynder at gd M an kan, om end
sjeldent, se tegn pd sy glommen neonatalt eller i forste leveér. I familier, hvor én dreng har sy glommen,
far man paet tidligere tidspunkt mistanke om nyt sy gdomstilfaelde. Creatinkinase er markant forhejet
fra fodslen, ofte med vardier mellem 5.000 og 150.000 IU/.

Abnorm gangmed hyppige fald, besvaer med at rejse sig fra gulvet samt tdgang, eller forsinket gangdebut
1 15— 18 maneders alderen er sedvanligvis de forste sy gdomstegn.

DM D er karakteriseret ved proximal muskelatrofi. M eget spinkle pectoralis muskler er ofte et
igjnefaldende tegn. Svaghed i skulderpartiet maerkes tidligt, men svaghed i ame/hander er et sent tegn.
Pseudohypertrofi af muskler, specielt laegge men ogsa af deltoideus og quadriceps er et tidligt og
karakteristisk tegn. Senereflekser mangler tidligt p& arme og knz, men Achilles reflekser bevares til sene
stadier.

3 —6 ar: Gangen er vuggende (waddling) pé grund af svaghed 1 gluteal muskler. Drengene kan ikke holde
kroppen lige nér de lofter det ene ben. De flytter derfor kropsvagten sé tyngdelinien kommer til at gi
gennem det ben, de star pa. Nar de tager et skridt frem, flyttes vaegten til dette ben. Derfor bliver gangen
vugeende og trappegangbliver tidlig et problem. Den samme svaghed i hofteextensorer
(glutealmuskler) medferer at bakkenet vipper forover med komp ensatorisk lordose 1 lenden.
Lendelordosen forsvinder i siddestilling. Téagangen kommer for Achilles-senekontraktur og skyldes en
kombination af svage tibialis anterior muskler og forsegpé at holde balancen i staende stilling,

Efter 3 ars fodselsdagen kan alle raske bern rejse sig fra gulvet uden at ga om 1 pronation forst. Normalt
tager dette mindre end 1 sekund. Drenge med DM D er mere end 2 sekunder om det. Nér
muskelsvagheden progredierer, md man pronere kroppen for at rejse sig—45°, 90°, 180°. Med let
krafhedsettelse sattes blot handen pé knaeet, men efterhinden anvendes hele Gowers mangvren:
Drejer frasupination til pronation, derfratil knae-albue stilling, kna og arme strakkes, armene flyttes
tet pa kroppen oghandeme vandrer op langs benene til kroppen er rettet op.

Hastighed af sy gdomsprogession varierer meget. Almindeligvis oges styrken op til 4 — 6 rs alderen.
Immobilisering af enhver arsag forringer krafterne. Udspaendingaf muskler ogbandagering kan
forhindre Achilles sene kontraktur sa leenge drengene gar.

7 —13 &r: Gangevnen op herer mellem 7 og 13 ars-alderen. M ed lange stativer, der holder knaeene
strakte, kan man forlenge gangperioden med op til flere ar.



Omkringl 3 ars-alderen indtraeffer en markant forvaerring i armfunktionen med besvar med at lefte
armene (4). Den kke dominante hdnd bliver successivt mindre anvendelig(5). Graden af
muskelforkortningkan variere meget i samme alder (6,7), hvor flexionskontraktur ogulnardeviation 1
handled udvikler sig mellem det 8. og14. ar (7).

Nar gangen er ophert, udvikles hurtig kontrakturer og scoliose. I takt med den stadigt svagere
muskelkraft opstér aget behov for hjelp — til forflytning af- og paklaedning, spisning, hy gejne. De
fleste vil veere istand til at kere el-kerestol, men skal have hjelp til at f2 handen anbragt pa
styreaggregatet.

Vejitreekningen svaekkes efter at permanent siddestilling er indtrddt med et fald péa ca. 200 ml/ar. De
fleste (90%) der ubehandlet inden 20 ars alderen af respirationsinsufficiens. Hjertemusklen er altid
medinddraget idet der kan péavises EKG forandringer fra 4 ars-alderen. 10% der af hjerteinsufficiens

(8).

Med behandling, ventilation, hjertemedicin og scolioseoperation, forlaenges levetiden med op til 20 ar.

Kognition

M ental retardering (IQ <75 ) findes hos 30%. (9,10) Fordelingen folger normalkurven med skift til
venstre. Denne retardering er ikke progredierende og er uathaengig af sygdommens sverhedsgrad,
varighed ogdebuttidspunkt. Uanset intellektuelt niveau findes ofte en speciel udviklingsprofil med
reduktion af verbale prestationer, visse hukommelsesdy sfunktioner og leeseevnen (10,11, 12, 13).
Drengene kan gennemfore et skoleforleb (se kap 11, Pedagogisk opplegg) , kan administrere en
hjelpeordning, men opnér kun sjeldent en tiknytning til arbejdsmarkedet. Arsagen til disse
vanskeligheder er ukendt, selvom det er kendt at dystrofin normalt forekommer i hjemen.

Kirurgi / narkose

Ved DMD foreligger oget risiko for komplikationer ved narkose (15). Der skal derfor altid tages
specielt hensyn med forberedelse for malign hypertermi-lignende reaktioner ved kirurgi med narkose.

Anbefalinger:
* Medicinsk kontrol mindst 1 gangarlig hos speciallege med indgéende kendskab til sygdommen

Referencer:

1. Meryon E. On granular and fatty degeneration om the voluntary muscles. M ed Chir Trans 1852; 35:
73.

2. Duchenne GB. Recherches sur la paraly se musculaire pseudohy pertrop hique ou paralyse
myosclerosique. Arch Gen Med 1868; 11: 5, 178,305, 421, 552.

3. Gowers WR. A manual of diseases of the nervous system. Vol.1. London: Churchill, 1886: 386-402
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3. Diagnostisk udredning

De europceiske konsensuskriterier for DMD

1. Symptomer for 5 &rs alderen

2. Kliniske tegn pa progredierende, symmetrisk muskelsvaghed; proximalt mere end distalt; initialt

kun 1 benene. Laghypertrofi ofte til stede.

Eksklusioner: Fascikulationer; sensoriske forstyrrelser.

Opher af gang uden hjelpemidler for 13 ars alderen.

Mindst 10 gange oget se-kreatinkinase (i forhold til alder og muskelaktivitet)

Muskelbiopsi: Abnorm variation i fiberdiametre (atrofiske og hypertrofiske fibre), (foci af)

nekroser og regenererende fibre, hyaline fibre, aget endomysealt bindevav og fedtvev.

. Muskelbiopsi: Naesten ingen péviselig dystrofin, undtagen i f& muskelfibre (mindre end 5% fibre)

. DNA: Duchenne mutation i dystrofin genet, identisk haplotype med flankerende markerer, som
tidligere tilfeelde i1 familien.

9. Positiv familie anamnese, forenelig med X-bundet recessiv arv.

S kW

[C BN

VURDERING:
Diagnosen er sikker hvis
A Forste tilfaelde i familien
a alder <5 ar: (2),3,5, 6,7, (8) alle til stede
b alder 5—124ar: 1,2, 3,4, 5 (mindst én gang) 6, 7, (8) alle til stede
c alder>12 ar: (1), 2, 3, 4, 5, (mindst én gang) 8, (eller 6 og 7) alle til stede

B Andet tilfelde i familien (svarende til punkt 9) som opfylder kriterierne under A
a alder <5 ar: 5 og 9 til stede
b alder 5—12ar: 1, 2, 3, 5 (mindst én gang), alle til stede
c alder>12 ar: (1), 2, 3, 4, 5 (mindst én gang), 6, alle til stede

Diagnosen er mulig hvis
a alder <5 ar: (2), 3, 5, 6, alle til stede
b alder 5—12ar: 1, 2, 3, (4), 5 (mindst én gang), 6, alle til stede.

Laboratorieundersogelser

Hvis sygdomshistorie og klinisk undersogelse giver mistanke om DMD, tages sedvanligvis forst en
blodpreve for at sege efter laekage af muskelenzymer til blodet. Det for diagnostiken vigtigste
enzym, kreatinkinase, er altid kraftigt forhegjet ved Duchennes muskeldystrofi, men forhgjede
niveauer forekommer ogsa ved andre arsager til skade i muskulaturen.

Isoleret hgj kreatinkinase vil hos en dreng betyde DMD hos ca. 80%, Beckers muskeldystrofi hos
ca. 15% og andet hos 5%. Hvis det drejer sig om en dreng mellem 3 og 6 ar med proximal
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muskelsvaghed, er risikoen for DMD hgjere end 80%. Hgje transaminase verdier kan ogsa vare et
tegn pa muskeldystrofi.

Analyse af EDTA-blod for deletion vil vere positiv hos ca. 60 - 70%, ofte med mulighed for at
differentiere mellem DMD og BMD (2).

Muskelbiopsi viser manglende eller svart nedsat — under 5% af normal — dystrofin forekomst, samt
dystrofitegn med degeneration og regeneration af muskelfibre og oget maengde bindevav og fedtvaev.
DMD biopsier viser desuden sekundare mangler pa andre proteiner som sarcoglykaner og
dystroglykaner. Mangel pé eller strukturel forandring af dystrofin kan analyseres biokemisk
(Western blotting) ved hjelp af proteinekstrakt fra muskelbiopsien (3). Mangel pa dystrofin i en
muskelbiopsi er diagnostisk for DMD og indeberer at genet er muteret.

Med de nyeste teknikker kan der pavises DNA deletioner, duplikationer, smd mutationer og
mikrodeletioner hos op til 90% (4), men disse metoder er endnu ikke almindeligt tilgeengelige. Det
anbefales derfor at der udferes muskelbiopsi fordi dystrofinniveau forteller mere om faenotypen end
de nuverende genetiske forudsigelser (5).

Anbefaling

* DMD diagnosticeres 1 overensstemmelse med de europaiske konsensuskriterier.

Referencer

1. Diagnostic criteria for neuromuscular disorders, 2™ ed., European Neuromuscular Centre, Ed.
Alan E.H. Emery, 1997

2. Monaco AP, Bertelson CJ, Liechti-Gallati S, Moser H, Kunkel LM. An explanation for the
phenotypic differences between patients bearing partial deletions of the DMD locus. Genomics

2:90-95

3. Hoffman EP, Fischbeck KH, Brown RH, et al. Dystrophin characterization in muscle biopsies
from Duchenne and Becker muscular dystrophy patients. N Engl J Med 1988; 318: 1363-1368

4. Mendell JR, Buzin CH, Feng J, Yan J, Serrano C, Sangani DS, Wall C, Prior TW, Sommer SS.

5. Diagnosis of Duchenne dystrophy by enhanced detection of small mutations. Neurology 2001;
57: 645-650

6. Muntoni F. Is muscle biopsy in Duchenne dystrophy really necessary? Neurology 2001; 57:
574-575
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4. Arvegang, fosterdiagnostik og anlaegsbzerere

Baggrund

Forekomst

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

Atiologi

DM D skyldes mutationer i genet DMD pé X-kromosomets korte arm (Xp21). Genet er 2,5 millioner
basepar stort oger séledes arvemassens storste kendte gen. Genet bestar af 79 kodende sekvenser
(exons), som medforer dannelse af et ca. 14.000 nukleotider stort mRNA-molekyle. Genets primaere
proteinprodukt, dystrofin, mangler eller er svaert nedsat. Dy strofin har betydning for
plasmamembranens stabilitet. Dystrofmmangelen kan pévises allerede ved fodslen, selvom sy mptomer
forst udvikler sig 1-2 ér senere.

Arvegang
Duchennes mutskledystrofi nedarves som en X-bundet recessiv sygdom. 1/3 af nye tilfeelde skyldes

en ny mutation opstdet enten hos patientens mor, eller hos en af patientens morforaldre, hvorved
patientens mor blev anlegsberer. Teoretisk vil 2/3 af medrene til nye tilfelde vare anlegsbearere,
mens 1/3 skyldes en ny mutation. I familizre tilfeelde vil risikoen for et nyt barn med DMD vare 25
%, idet halvdelen af drengene vil have sygdommen, mens halvdelen af pigerne vil vare anlegsbarere.

Molekylargenetiske undersogelser anvendes til at pavise mutaitoner i DMD-genet. Dette er nu om
dage en forholdsvis enkel procedure. Deletioner / duplikationer findes hos 60-70% af alle DMD-
patienter, og fund af deletion/duplikation bekrafter diagnosen. Deletionernes/duplikationerenes
storrelse varierer fra en enkelt exon til evt. at omfatte hele genet. Molekulargenetisk diagnostik er
enkel og omfatter alle DMD-genets exons. Denne foretages ved en analyse kaldet MLPA (Multiple
Ligation probe amplification) Kendskabet til deletionens/dulikationens omfang kan vare vejledende
for prognosen: Deletioner der edelaegger l&serammen (frameshift-mutationer) for den tilbageblevne
del af genet, giver normalt et mere alvorligt sygdomsforleb end de deletioner der efterlader
leeserammen intakt (in frame-mutationer). De forst nevnte medferer en klinisk Duchenne-diagnose,
mens en del in frame-mutationer pavises hos patienter med Beckers muskeldystrofi.
Punktmutationer kan ikke pavises ved denne metode, men der er mulighed for screening af DMD-
genet for sddanne mutationer. Udferes dog 1 gjeblikket kun fa steder.

I familier hvor preenataldiagnostik / anleegbaererdiagnostik er relevant ber dette altid forseges.
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Praenatal diagnostik

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

Hvis patientens mutation ikke kendes, kan families udredes ved hjelp af koblingsanalyse (DNA-
markeranalyse). Ved en saddan analyse kan man indirekte folge sygdomsgenet i en familie. Det kreever
at det er muligt at indhente prover fra relevante familiemedlemmer. Dette tager normalt leengere tid,
og det er derfor vigtigt at familien er riddgivet og nedvendige prever indhentet og analyseret, inden
graviditet planlegges.

Teoretisk vil, som navnt, 2/3 af medre til sporadiske tilfzelde af DMD vare anlaegsbaerere. Det har
dog vist sig at selv om en mutation ikke findes 1 moderens blod, behgver der ikke foreligge en ny
mutation, idet der kan vare tale om en kenscelle kimbane-mosaicisme (germ-line mosaicism), dvs at
mutationen findes i en del af moderens a&gceller, men ikke 1 hendes somatiske vaev.
Gentagelsesrisikoen er derfor altid stor, og preenatal for prenatal diagnostik anbefales altid ved ny
graviditet.

Anlagsbererdiagnostik

Hvis patienten har faet pavist en mutation, ber alle relevante kvindelige familiemedlemmer gentestes.
Dette kan gores ved samme MLPA-analyse og krever kun en blodpreve fra den pagaldende person.
Hvis patientens mutation ikke kendes, eller patienten er dod, og/eller DNA ikke er tilgeengeligt, kan
familien udredes ved hjelp af koblingsanalyse (DNA-markeranalyse). Ved en sddan analyse kan man
indirekte folge sygdomsgenet i en familie. Det kraever at det er muligt at indhente prover fra relevante
familie-medlemmer.

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

Preimp latationsdiagnostik

Det er nu muligt at undersoge befrugtede ag. Efter in vitro fertilisation (IVF) kan en enkelt celle
(blastomér) udtages nér det befrugtede @g har delt sigtil 8 — 10 celler.

Der er to muligheder:

1) Derkan undersoges for ken, ogdet er derefter muligt kun at bruge befrugtede g med en
kvindelig kary otype. Dette medforer dog at alle hanlige embry oner, hvoraf halvdelen vil vere
raske, ma bortskastes.

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

Preeimp lantationsdiagnostik er endnu pa forsegstadiet.
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Anbefalinger

DNA-test for deletioner ber indgé i udredningen af alle DMD-drenge.

Da mindst 2/3 medrene til DMD-drenge er anlegbarere ber genetisk radgivning mhp preenatal
diagnostik tilbydes.

Mulige kvindelige anlaegsbaerere ber tilbydes genetisk rddgivning og DNA-analyse. Hvis
probandes mutation ikke kendes ber DNA indhentes pa relevante familiemedlemmer, siledes at
familien udredes v. DNA-marker analyse.
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5. Nutrition

Bakgrund

Det faktum att hélften av de prepubertala pojkarna med Duchennes muskeldystrofi (DMD) ér
overviktiga och hilften av de dldre med DMD éar underviktiga visar pa att nutrition har stor
betydelse.

Med hjdlp av indirekt kalorimetri ar det faststéllt att yngre dverviktiga med DMD 1 genomsnitt har
en 13%-igt ldgre vilometabolism &n friska kontroller. Lag vilometabolism tillsammans med lag fysisk
aktivitet pd grund av minskad muskelmassa kan leda till 6vervikt. Hos de pojkar med normal vikt &r
inte vilometabolismen sénkt. Overvikten intriffar oftast samtidigt som behovet av rullstol blir
aktuellt. (1, 2).

Viktokning dr dven den vanligaste biverkningen vid steroidbehandling. En fordndring av kosten blir da
nddvindig och vikten bér foljas noggrant. Overvikt vid DMD leder till minskad rérlighet, 6kade
andningsbesvér och inte sillan ett daligt sjdlvfortroende. Att forebygga dvervikt hos yngre DMD
pojkar dr att foredra. Det krdver en betydligt mindre insats att forebygga dn att behandla en redan
etablerad dvervikt. Vid 6vervikt géller att reducera energiintaget, men dnda hélla rekommenderat intag
av ndringsdmnen. Proteinintaget far gérna lov att vara ndgot hogt, d&@ minimibehovet {or att
upprétthlla kvdvebalans vid DMD ér betydligt hogre @n hos friska péd grund av hyperkatabolism
(1,26 g protein / kg kroppsvikt / dag) (3). Det finns dock inget som visar pé att en energireducerad
kost till dverviktiga DMD pojkar skulle paverka muskelmassan negativt (4, 5).

Fran ca 13 ars alder intréffar en viktstagnation, och frdn 14 ars élder upptrader undervikt hos ca 50%
av DMD pojkarna. Bakomliggande faktorer kan vara nedsatt andningsfunktion som leder till andnéd
och trétthet vid maltid, séinkt aptit och ofdrméga att sjilv kunna ita. Aven orsaker som depression,
att pojkan inte ldngre kan skota sina toalettbesok sjélv, och att de anvinder mat som maktmedel kan
leda till ett for lagt energiintag (2, 5, 6).

Vilometabolismen hos DMD pojkar / unga i aldrarna 11-29 ar har i en studie funnits vara signifikant
forhojd jamfort med friska kontroller. Skillnaden 6kade ytterligare med stigande alder. Pojkarna i
studien hade ocksa ett relativt hogt intag av energi (110-115%) och protein (14,6 energiprocent) sett
per kg kroppsvikt. Slutsatsen blev att undervikten beror pa ett otillrdckligt energiintag pd grund av
hyperkatabolism (7). Undervikten skulle kunna forbéttras med supplementering av energi och
protein och darmed ocksé forlénga livslangden hos dessa patienter. Vid undervikt bor enteral
nutrition évervigas, men undervikten kan under en period avhjédlpas med energiberikning av den kost
patienten &ter. Vid energitdt kost tenderar dock vitskeintaget att bli 14gt, vilket kan orsaka eller
forvirra forstoppning. Aven intag av vitaminer och mineraler kan bli ligre &n rekommendationerna.
Den enterala nutritionen tillfors léttast via gastrostomi nattetid, sd att pojkarna sjilva kan vélja vilka
livsmedel och hur stora mangder de vill dta dagtid.

I en studie gavs 1000 ml Osmolite nattetid (1000 kcal, 37,2 g protein). Detta medforde en reduktion
av det dagliga energiintag med 6ver 40%, men totalt 6kade energiintaget med 25%. Resultatet efter
tre manader blev en 4 kg viktokning, samt att nedbrytningen av muskelmassan eventuellt bromsades

(8).
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Det dr av stor vikt att ta en ordentlig kostanamnes med jamna mellanrum hos dessa patienter for att
kunna gora regelbundna kostbedomningar. En kostanamnes bor utover vad och hur mycket patienten
ater omfatta, aptit, maltidsldngd, tugg- sviljsvarigheter, forstoppning, reflux, krikningar och andra
eventuella svarigheter kring maltiden. Det kan ocksa vara bra att forbereda tidigt pa att enteral
nutrition kan bli en aktuell behandling vid undervikt. Om mdjligt bor dven indirekt kalorimetri goras
med jdmna mellanrum, for att beddma energibehov. Med ett tilldgg pa 30% for fysisk aktivitet fas en
rimlig bild av energiforbrukning. For att f4 en korrekt bild av energibalansen bor denna jamforas med
energiintag, t ex fran 3 dagars kostdagbok. Pojkan bor tidigt ha en etablerad dietistkontakt for att i
mojligaste mén undvika dvervikt eller undervikt och for att optimera niringsintaget. Ett hjalpmedel
for att médta dvervikt eller undervikt kan vara den viktkurvan som ér framtagen for DMD pojkar (9,
10).

Vid tugg- och sviljsvérigheter kan en forindrad konsistens av maten vara till hjilp. Aven vid reflux
kan detta ibland vara till hjilp. Reflux avhjilps annars med forbéattrad nutritionell status och
eventuell medicinering (8).

Riktlinjer for energiintag*

Overvikt: 75-80% av RDA for aldern

Normalvikt: 90-100% av RDA {6r &ldern

Undervikt: (125% av RDA beréknat utifran kcal / kg kroppsvikt for dldern
*Det finns inga 1 litteraturen formulerade rekommendationer.

Riktlinjer for férdelning av energigivande naringsamnen i energiprocent

E%, protein E%, fett E%,
kolhydrater
Overvikt 10-15 25-30 55-65
Normalvikt [10-15 30 60-65
Undervikt [=15 30-35 50-55
Rekommendationer

* Pojkarnas vikt bor kontrolleras 1-2 ginger per dr om inga nutritionella problem finns. Vid
behandling av 6vervikt och undervikt bor vikten initialt kontrolleras en gang i ménaden. Vikt
bor ocksa tas 1 situationer dir den kan forvintas bli padverkad (t.ex vid anskaffande av
rullstol, infor en stérre operation).

* For att forebygga dvervikt dr det onskvért med dietistkontakt vid diagnos, samt vid behov av
rullstol. Dietistkontakt bor ocksé ske vid tendens till undervikt.
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* Vid 6vervikt dr en langsam viktminskning med 0.5 kg per ménad eller en stagnation av vikten
om dér finns en mojlighet {or att ”véxa i” sin vikten inom nagot 4r att foredra.

* Vid en mindre undervikt blir forsta atgirden att berika den befintliga kosten med energi och
protein. Nésta dtgird vid mer uttalad undervikt &r enteral nutrition nattetid via gastrostomi.
Vid behandling av undervikt bor energi- och proteinintag utvirderas arligen.

* Nutritionsstatus skall kontrolleras fore storre operationer.
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6. Munhygien og tandvard

Bakgrund

Foréldrar till barn med funktionshinder har ratt att kinna den trygghet som det innebar att veta att
barnen tidigt uppméarksammas, far ett gott omhandertagande och kvalificerad vard med hansyn till
deras sérskilda behov.

Malet for mun- och tandvardsinsatserna ar att den enskilda individen ska ha en sa frisk mun som
mdjligt och kunna se fram mot tandvardsbesdken med positiv forvantan. En god munhélsa och ett
fungerande bett &r av betydelse for nutrition och kommunikation. Om munhygienen ar svar att
uppratthélla, finns behov av utvidgad forebyggande tandvard. For att i mdjligaste mén undvika
sjukdomstillstdnd i tdnder och munslemhinnor och for att noga folja bettutvecklingen kan tétare
tandvérdsbesok behovas. Det ar viktigt att sa tidigt som mojligt sétta in atgérder och pd sé vis
kanske undvika att sjukliga tillstdnd utvecklas.

Orofaciala symtom vid DMD

Fé studier har gjorts pa pojkar med DMD som belyser den orofaciala muskulaturen i munhala, kikar
och ansikte. Eckardt och Harzer (3) registrerade 1 en longitudinell undersdkning bitkraft och
lappstyrka. Dessa krafter 6kade forst till en viss nivd men avtog sedan successivt, medan
kontrollgruppen visade en kontinuerlig 6kning under forsoksperioden.

Studien visade ocksé att aktiviteten i1 kiikmusklerna avtog cirka tva ar fore den periorala
muskulaturen vars muskelkraft borjade minska vid 1 genomsnitt tio ars alder. Tungans storlek
befanns vara storre dn kontrollgruppens. Den minskade spanningen i kikmusklerna (m. masseter i
kombination med den hypotona, férstorade tungan och dominansen i den mindre affekterade
periorala muskulaturen (m.orbicularis oris) skapar lampliga forutséttningar for transversell expansion
av tandbédgarna sérskilt i underkéken pa bekostnad av den sagittala dimensioneringen av tandbagarna.
(Se fig 1 och 2 1 bilaga.)

Skillnaderna mellan underkéksbagens bredd och dverkaksbagen skapar forhillanden som leder till
posteriort korsbett, vilket tycks vara den vanligaste malocklusionen hos pojkar med DMD. Frontalt
och/eller lateralt 6ppet bett forekommer ofta (5). Flera undersdkningar visar ocksa att hilften av
pojkarna dr munandare och att de permanenta tdnderna erupterar i genomsnitt ett ar senare dn
normalt (5,4). Givetvis finns det en stor individuell variation 1 graden av bettavvikelser och andra
orofaciala symtom. Det &r pafallande fi pojkar som upplever att det dr svart att éta trots att viss
foda undviks. Troligen innebdr det smygande forloppet av sjukdomen att det sker en naturlig
anpassning till svarigheterna att tugga.

Vid stora bettavvikelser overvigs tandreglering. Prognosen att lyckas ar tveksam (1,6) med
hénvisning till den progressiva utvecklingen av malocklusionen och det progredierande
sjukdomsforloppet. Att tandreglering i syfte att &stadkomma en god ocklusion hos pojkar med
DMD skulle ge en forbéttrad tuggformaga dr inte sannolikt. Ddremot hénvisas till en studie av
Kawazoe et al (7) i vilken sex av sju personer, 16-24 ar, med progressiv muskeldystrofi uppges ha
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fatt en battre tuggformaga med hjélp av det orofaciala muskeltrdningsprogram som anvénds i
forsoket. Fler studier efterlyses dock for att verkligen bevisa dessa pdstadenden. (2)

Av estetiska skil kan det givetvis vara lika angelédget for en pojke med DMD att korrigera
trangstillda tdnder eller hoglabiala horntdnder som det &r for en ungdom utan muskelsjukdom.

Erfarenhetsmaéssigt tycks det finnas en risk for inskrénkt gapforméga med stigande &lder. Nagra
pojkar gapar maximalt 1-3 cm efter tjugo ars élder jimfort med normalt 4-6 cm.

Tandbehandling

Duchennes muskeldystrofi dr en sillsynt sjukdom som den enskilde tandldkaren séllan kommer i
kontakt med. Dérfor kan det vara en fordel att centralisera tandvarden inom en region. Detta behdver
inte innebdra att all tandvard utfors av samma tandvardsteam, men samlad erfarenhet och fordjupade
kunskaper hos en sérskilt utbildad tandlidkare exempelvis vid specialistklinik bor innebéra ett
hogkvalitativt omhéndertagande och utgora en resurs for familjerna och det behandlande teamet pa
hemorten.

Det ér viktigt att ansvarig tandlakare med individrelaterade intervall, dock minst en gingarligen, gor en
kontroll enligt f6ljande:

- Kaékledsfunktion, gapningsformaga, tuggmuskulatur.

- Bettutveckling, tungans rorlighet, tuggforméga.

— Ténder, munslemhinnor, tunga.

— Naés- eller munandning? Snarkning? Finns tecken pa sémnapné?

— Hur gar det att tugga hérd eller seg foda exempelvis morbtter, helt kott, etc?
—  Gdér det bra att borsta tinderna sjidlv? Vilka hjdlpmedel anvénds?

Vid tandbehandling bér man tidnka pé foljande:

— Nedsatt formaga att hosta och svilja, svarigheter att andas eller hjartbesvér kan vara bidragande
orsaker till att det &r svart att ligga bakatlutad 1 behandlingsstolen. Manga ganger ar det kanske
mojligt att anvénda pojkens individuellt anpassade rullstol eller permobil som behandlingsstol. I
den sitter han sdkert och bekvimt. (Bilaga, Fig 3)

— Om det ar svart for pojken att orka gapa under behandlingen kan ett bitstdd mellan tandraderna
rekommenderas. (Bilaga, Fig 4)

— Om tandsanering under narkos blir nodvéndig skall risken for malign hypertermi, som &r en risk
vid DMD, beaktas.

- Forsvagning i hjartmuskeln innebér inte att det behovs antibiotikaprofylax vid blodiga ingrepp.

Forebyggande tandvdrd

Den forebyggande tandvarden syftar framst till att motverka de vanligaste tandsjukdomarna karies
och gingivit/parodontit. Rena tinder, goda kostvanor och fluor ér de tre hdrnpelarna i profylaxen.
DMD kan medf6ra att munhygienen dr svér att uppratthalla. En orsak till detta dr den forsdmrade
formégan till sjélvrengoring av munhalan med hjélp av tungans, kindernas och lépparnas rorelser och
muskelstyrka. En annan orsak dr den tilltagande svérigheten att borsta tdnderna nir muskelstyrkan
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fortlopande avtar i armar och hénder. Den som inte kan sjdlv dr hénvisad till andras hjélp. Munnen ar
en intim kroppsdel som man helst vill skota om sjilv. Att sa 14ngt det &r mdjligt fa hjalpmedel
utprovade for att sjilv klara munvarden bor vara en sjilvklar rittighet.

Ett individuellt utformat profylaxprogram skall finnas i den odontologiska terapiplanen frén
forskoledldern och uppdateras é&rligen.

De preventiva atgirderna skall innefatta:

— Planerad foreby ggande vard sévél pé tandkliniken som 1 hemmet.
— Ordnation av fluor i lamp lig berednings form.

- Lampligt munhy gienprogram.

— Ténjningsprogram for kakleden om formagan att gapa minskar till mindre 4n 3,5 cm.

Hjilpmedel

Svaghet 1 armar och hinder kan medfora att det dr svart att borsta tdnderna sjédlv. Det betyder
mycket for sjélvkénslan att klara sig pa egen hand. Arbetsterapeuten kan tillsammans med
tandhygienisten besoka patienten i hemmet. Det dr viktigt att {4 lampliga hjdlpmedel utprovade for
den dagliga munvarden och dven vid behov gora en bostadsanpassning.

Atgirder i badrummet: (Bilaga, Fig 5):

— Hoj- och sidnkbart tvittstéll. Detta bor 4ven ha en avlastningsyta som kan utgora stod for
armarna.

- Mojlighet att komma intill tvéttfatet med rullstolen.

- Spegel i lagom hojd.

- God belysning.

Elektrisk tandborste

— Den elektriska tandborsten dr ett utmérkt hjalpmedel nar muskelstyrkan i armar och hénder
avtar. Borsthuvudet placeras vinkelrétt mot tanden och rengér med gnuggrorelser.
Avlastningsytan pa tvéttstéllet kan utnyttjas som arm- eller handledsstdd ndr det dr svart att
orka lyfta borsten till munnen. Om tandborsten halls 1 ett fast 14ge dr det mojligt att sakta vrida
huvudet och vinkla om i handleden sa att borststrdna kommer at att gora rent. (Bilaga, Fig 6)

Munvinkelhallare
- En munvinkelhéllare kan anvéndas for att fa en bra insyn i munnen. (Bilaga, Fig 7)
Traningsredskap vid inskrankt gapning

— TheraBite® é&r ett exempel pa hjdlpmedel for att uppritthalla rorligheten i kdkleden och ténja
kidkmusklerna for att motverka gapningssvarigheter. (Bilaga, Fig 8)
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Rekommendationer

Pojkar med DMD boér tréffa en tandldkare med samlad erfarenhet och fordjupade kunskaper
om sjukdomen gérna vid en centraliserad klinik eller specialistklinik. Dennes uppgift bor vara
att verka for ett hogkvalitativt omhé@ndertagande och fungera som en resurs for familjerna och
den behandlande tandlikaren pa hemorten.

For pojkar med DMD skall mun- och tandvard grundas pa forebyggande atgirder for att
upprétthalla en god munhélsa.

For pojkar med DMD ér individuell utprovning av hjdlpmedel for munhygien av sarskild
betydelse ndr muskelstyrkan avtar i hdnder, armar och nacke.
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7. Neuropsykologiske og pedagogiske aspekter

Bakgrunn:

Gutter med Duchennes muskeldystrofi (DMD) taper gradvis muskelkraft fra 4 til 5 ars alder. Dette
forer til forandret selvtillit hos flere (1). Guttene far ogsa en forandret kroppsoppfattelse (egne
erfaringer) og psykiske problemer (2). Dette forer ofte til gradvis tap av sosialt nettverk og
problemer med & bygge opp et nytt.

Dystrofin er tilstede i hjerneceller hos normale mennesker. Det er uklart hvilken funksjon dystrofin
har 1 hjernecellene. Hos DMD gutter mangler hjernecellene dystrofin. Dette kan kanskje forklare
hvorfor cirka 25 til 30 % er mentalt retarderte (3-4) og i tillegg at de fleste har spesielle problemer
knyttet til spraklige og abstrakte funksjoner.

De fleste DMD gutter har i tillegg en generell svakere verbal utferelsesevne (verbal 1Q) mélt enten
med WPPSI eller WISC-R enn andre barn (4). Hinton et al konkluderer at DMD gutter har en
spesiell kognitiv profil som ferer til at de gjor det dérligere pa tester som krever oppmerksombhet til
komplisert verbal informasjon. I tillegg har flere artikler papekt generelle sprakvansker som forer til
leseproblemer hos DMD gutter (4 og 5). Det har blitt gjort flere studier pa & kople dette til en
spesifikk delesjon eller feil 1 genet for dystrofin uten at man til na har funnet en klar sammenheng (6

og 7).

Utdannelse ber bygge pé sterke sider og satse pd & utvikle en sa sterk selvtillit som mulig. Som
tidligere papekt har flere undersekelser vist at DMD gutter er vesentlig sterkere 1 praktisk
tilrettelagte oppgaver enn teoretiske oppgaver. Pa bakgrunn av dette vil tradisjonell undervisning
med abstrakter vaere vanskelig. Det er likevel stor variasjon blant DMD gutter. Opp til na er det ikke
laget en tilstrekkelig profil slik at utredning basert pa en test eller batteri av tester vil kunne vise
sterke og svake sider 1 forhold til undervisning av DMD gutter. Det blir derfor viktig & gjore en
individuell evnemessig vurdering som basis for videre lering og utdannelse.

Rekommandert opplegg
En ber si tidlig som mulig fa utfert en evnemessig vurdering ved for eksempel enten WPPSI-R (opp

til ca. 6 ar) eller WSC-III (etter 6 4r). I tillegg er det behov for neuropsykologisk utredning av DMD
guttene nar de har utviklet seg tilstrekkelig mentalt for en slik vurdering. Dette ber vare
utgangspunkt for vurdering av den videre mentale utviklingen og fungere som basis for tilrettelagt
undervisning.

PEDI ber utfores regelmessig for vurdering av hjelpebehov og mestringsmuligheter for den enkelte
DMD gutt.

Barnehage:

DMD gutten trenger assistent og tilrettelagt aktivitet. I denne perioden er trening viktig for best
mulig utvikling av muskelmasse og best mulig mestring. Barnehagen ber tilrettelegges best mulig for
fysisk utfoldelse. Hjelpemidler ber vurderes etter behov, spesielt forflyttingsmidler.

Assistenten ber fa veiledning.

Overgang til skolen bar planlegges og forberedes.
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Barneskole (6 til 12 ar):

Skolen mé pa forhand tilpasses behovet for DMD gutten i forhold til tilgjengelighet for rullestol,
handikaptoalett etc. Resultatene fra kognitiv utredning skal legge grunnlaget for tilrettelegging av
undervisningen. Dersom slik utredning ikke er gjort for skolestart, ber den utfores sé raskt som mulig
etter skolestart.

Det er viktig & utvikle selvtillit, selvstendighet og evne til nettverk(skolekamerater). Tilrettelagt
gymnastikk sammen med de andre elevene er viktig. DMD gutten vil trenge assistentdekning under
hele skoletiden, ogsa friminutter og gymnastikktimer. En individuell oppleringsplan mé lages.
Spesifikke sprakvansker ber utredes og tas hensyn til i forhold til undervisningen. Det ber deretter
utredes eventuelle lese- og skrivevansker. Bruk av data ber stimuleres i1 forhold til de behov den
enkelte DMD gutten har.

Assistenten fir ofte mange oppgaver som hjelp til ADL, hjelp 1 undervisning, toyninger og som en
fortrolig venn. Pa bakgrunn av dette ber det opprettes en veiledningsgruppe rundt assistenten med
representanter fra skole, PPT kontor, fysioterapeut og foreldre. DMD gutten vil som oftest miste
gangfunksjonen i denne perioden. Dette er en stor utfordring bade for han familien. P4 bakgrunn av
dette er hjelpemidler viktige. DMD gutten méa ha nedvendig datautstyr, programvare og opplaring
fra skolestart.

Data ber fra tidlig tidspunkt bli brukt mélbevisst til & styrke sterke sider ved DMD gutten, det vil si
til praktiske problemleosninger.

Grunnlaget for selvstendig liv med meningsfulle oppgaver/arbeid etter avsluttet skolegang legges i
denne perioden..

Videre skolegang (12 til 18 ar):

Skolen ber sammen med DMD gutten og hans familie ha mélrettet undervisning 1 forhold til
oppgaver etter avsluttet skolegang. Det vil ofte vaere behov for ny kognitiv vurdering bade med
evnetester (som f. eks WSC-III) og ny neuropsykologisk utredning. Dette ber utgjere basis for
undervisningsopplegg som kan fore til et mer selvstendig liv med nedvendig egenkontroll, takling av
daglige problemer, best mulig egen funksjon med hjelpemidler og egne personlige assistenter og
meningsfulle oppgaver/arbeid. Det er viktig & bygge opp et sd godt nettverk som mulig.
Arbeidsmuligheter tilpasset sterke sider ved DMD gutten ber utredes.

Se ogsa kap 12, Psykososiale aspekter, og Appendiks for skjematisk oversikt over opplaeringsmal
og kartleggingsrutiner.

Anbefalinger

* Vurdering med IQ test av kognitiv utvikling

* Neuropsykologisk vurdering av sterke og svake sider som skal danne grunnlaget for tilrettelagt
individuelt undervisningsopplegg. Ved mistanke om sprakvansker bor en 1 tilegg utrede lese og
skriveferdigheter

* Tilrettelagt undervisning etter sterke sider og med fokus pa selvstendighet og egenkontroll over
sitt liv.
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8. Psykosociale aspekter

Baggrund

Duchennes Muskeldystrofi er en af de mest indgribende neuromuskulare sygdomme idet den
svaekker hele det motoriske system og nedsetter eller hindrer de fysiske udfoldelsesmuligheder
betydeligt (1,2). Dette medferer en eget risiko for at DMD-drenge pd grund af begransningerne 1
deres aktivitets- og deltagelsesmuligheder bliver isoleret og oplever en raekke psykiske belastninger,
som kan give dem store folelsesmassige og adferdsmassige problemer. Nogle DMD-drenge har
desuden kognitive dysfunktioner, bl.a. i form af koncentrationsbesvaer og indleringsvanskeligheder
(3,4).

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

Som respiratorbrugere lever personer med Duchenne Muskeldystrofi i dag betydeligt l&ngere, og det
er derfor vigtigt at forberede dem pa en selvstendig tilverelse 1 egen bolig med hjelpere (5). Dette
har aktualiseret behovet for en helt anden form for stette til sdvel DMD-drenge som deres foraldre
og hjelpere samt til de professionelle inden for dette felt.

I de seneste ar er der ogsé tilbudt behandling med steroider til DMD-drenge der kan ga, jf. kapitel 10.
Psykisk er det en fordel for drengene, at de bevarer en raekke udfoldelsesmuligheder leengere, men
medicinen kan ogsd medfere @ndringer i temperament og adfaerd, som kan vare belastende for sével
drengene som familierne. Disse forhold er endnu utilstreekkeligt undersegt (6).

Retningslinier

Ved diagnoseformidlingen:

Barnet far oftest stillet diagnosen i 2 til 3 ars alderen. Pa dette tidspunkt har barnet ikke de store
fysiske begrensninger, og sygdommen pévirker ikke barnets selvbillede. Derimod er foreldrene ofte
1 krise eller sorg pa grund af den dystre prognose for sygdomsudviklingen og de deraf folgende
begransninger i barnets udfoldelsesmuligheder (7).

Intervention:

Foraldrene skal tilbydes stotte til at overvinde krisen og fi bearbejdet deres sorg. Dette kan vaere i
form af terapeutiske samtaler med foraeldrene, men ogsa ved at tilbyde dem at deltage 1 kurser, hvor
de mader familier, der er i samme situation som dem selv, og hvor de bliver informeret om statte-,
aflastnings- og behandlingsmuligheder. Det er vigtigt, at foreeldrene herunder bliver opmarksomme
pa, hvordan de kan stette deres dreng, saledes at hans udviklingsmuligheder og muligheder for aktiv
deltagelse 1 det sociale liv optimeres.

[ bornehaven:

Drengen vil hen ad vejen fa brug for en praktisk hjelper der kan bistd ham i de situationer, hvor
kreefterne ikke slér til. Som regel forleber dette psykisk problemfrit for bdde barnet og hjelperen.
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Nogle drenge udviser allerede pé dette tidspunkt kognitive problemer, som der test- og
treeningsmaessigt bor folges op pa sa hurtigt som muligt.

Intervention:

Der kan 1 nogle tilfelde vare brug for at informere hjelperen om, hvordan drengens psykiske
udvikling stettes hensigtsmaessigt. Eventuelt i form af et faelles made hvori foreldrene, hjelperen,
padagogerne og specialkonsulenter deltager. Foraldrene kan desuden stottes gennem et opfelgende
familiekursus, hvor familiens ressourcer styrkes.

1 forbindelse med skolestart:

I skolealderen har drengen som regel erhvervet en viden om sin egen formden og uforméen set 1
forhold til andre bern. Derfor mé& de voksne kunne stotte drengen i at rumme og handtere denne
viden hensigtsmaessigt, saledes at han udvikler et positivt selvbillede. Drengen forholder sig som
regel positivt til skolestarten, men det er vigtigt at skolelererne og den praktiske hjelper er
velinformeret om handicap, udviklings- og kompensationsmuligheder samt om foreldrenes
forventninger til skolens opgaver og forméen.

Intervention:

I enkelte tilfaelde kan drengen have brug for psykologsamtaler til at fa bearbejdet sine oplevelser af at
vaere funktionsheemmet og afviger. Generelt vil det vaere hensigtsmeessigt at tilbyde et kursus ved
skolestart for foreldre, laerere og hjelpere, hvor disse informeres om, hvordan de kan tilretteleegge
skoleforlabet, séledes at det bliver udfordrende og udviklende for drengen bade med hensyn til den
faglige indleering og det sociale samspil med de andre bern. Der skal herunder gores opmarksom pa,
at nogle DMD-drenge kan have indleringsvanskeligheder, som medferer, at de har behov for
specialundervisning (8,9,10,11).

10 til 12 drs alderen:

I denne periode begynder de andre bern at stoppe i skolefritidsordningerne og i stedet klare sig selv
hjemme eller sammen med kammeraterne efter skoletid. Drengen med Duchenne er nu som regel
blevet en svart funktionshemmet korestolsbruger, der er meget athangig af hjelp fra andre. Han ma
derfor blive i fritidsordningen sammen med yngre bern. Det er saledes en periode hvor drengen
oplever store fysiske, psykiske og sociale tab set i forhold til de jeevnaldrende kammerater. Dertil
kommer at selvbevidstheden udvikles betydeligt i samme periode, og dette medferer bl.a. at drengen
sammenligner sig meget mere med de andre. Dette giver ham ofte nogle meget belastende
folelsesmaessige oplevelser af at vaere anderledes, std udenfor og miste kontakten til flere tidligere
kammerater. Nogle drenge giver udtryk for at de ikke onsker at leve med muskelsvind.

Intervention:

Der kan vere brug for direkte psykologstette til barnet, men ogsa til foraeldrene, der ofte har meget
svart ved at stette drengen 1 denne periode, fordi de selv bliver meget folelsesmessigt berort af hans
oplevelser og reaktioner, og fordi de bliver angste for, hvad det skal ende med. Der kan med fordel
tilbydes kurser eller supervision til foreldre, anden familie, leerere og hjelpere pa dette tidspunkt for
at sikre et hensigtsmassigt samarbejde mellem hjem og skole i denne svare periode. Hvis der
bevilges nogle flere hjelpertimer uden for skolen, kan drengen fa flere udfoldelsesmuligheder
uathangigt af foreldrene.
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Teenager-drene:

Den unge begynder at fa flere og flere hjelpere og skal forholde sig til dette samtidig med at der gerne
skulle ske en naturlig begyndende frigerelse fra foraldrene (12). Det er ikke leengere hensigtsmassigt
at foreldrene hjelper den unge pa toilettet og i bad. Den unge skal lere at bruge sine hjelpere til sin
personlige pleje og til alle andre praktiske garemal. Dette indbefatter naturligt at der udvikles en taet
folelsesmeaessig relation til hjelperne, men det er vigtigt at den unge ikke lader dette medfere, at
hjelperne styre hans tilvarelse, eller at hjeelperne bliver hans sociale netverk, saledes at han ingen
andre venner har. Den unge skal understottes 1 at have et aktivt udadrettet liv med naturlige sociale
kontakter til omverdenen. Desuden skal den unge forberede sig pa senere at flytte til en selvsteendig
bolig med hjalperordning.

Intervention:

Atholdelse af kurser hvor den unge sammen med andre ligestillede kan indheste erfaringer og
inspiration til at handtere de problemstillinger, som naturligt er forbundet med at vaere en ung
funktionsheemmet kerestolsbruger, herunder forholdet til foraeldrene, selvstendighed, selvtillid,
uddannelse, kaerester, samspillet med hjalpere o.lign. Desuden atholdes kurser for foraldrene, hvor
de stettes 1 at understotte de unges lasrivelse. Nogle unge har stor gavn og glede af at komme pa en
egnet efterskole, hvor der er bade funktionshemmede og ikke-funktionsheemmede elever. Andre
udfolder sig forst rigtigt, hvis de kommer pé en special kostskole, hvor der primaert er handicappede
elever, og hvor de derfor ikke foler sig som afvigere pa samme made som tidligere. Der er i mange
tilfeelde brug for psykologstette hen ad vejen til sével den unge som foreldrene, idet begge parter
skal igennem nogle meget svere ar med store omvaltninger (13, 14,15), tilpasninger og i nogle
tilfelde meget kritiske helbredsmaessige situationer f.eks. i forbindelse med respirationsproblemer.
Sadanne oplevelser kan vare meget angstpraegede for alle parter.

18-25 dr:

En del unge med Duchennes muskeldystrofi far s at sige indrettet deres egen bolig med hjaelperrum i
tilknytning til foraeldrenes bolig. Dermed bliver overgangen til en selvstandig tilvaerelse mere
glidende, men den kan ogsa blive mere langstrakt og vanskelig for den unge, hvis foreldrene ikke
forstar og formar at treekke sig i tide og lade hjelperne overtage alle former for pasning og pleje,
herunder eventuelle problemer med at skaffe hjelpere og klare akutte situationer.

Unge mand med Duchennes muskeldystrofi har iser problemer at fa en kareste, at fa et job eller en
anden form for meningsfuld beskaftigelse samt med at udvikle og opretholde et aktivt udadrettet liv
med venner og passende fritidsaktiviteter. Desuden er det vanskeligt selv at vaere ansvarlig for
husferelse og for at vaere arbejdsgiver for en stor gruppe hjelpere. Dertil kommer at det fysiske og
psykiske overskud kan vaere meget svingende. De daglige goremal, herunder pleje og personlig
hygiejne, kraever i sig selv en masse energi og tid. I det hele taget kraeves der meget planlaegning for at
fa dagligdagen til at haenge sammen.

Intervention:

Det er vigtigt, at den unge mand med Duchennes muskeldystrofi hndterer sin situation pé en aktiv
og konstruktiv méde sdledes at familie, venner og hjelpere har lyst til at omgas ham. Hvis personen
bliver for passiv, skyldbetynget eller overkontrollerende, er der fare for, at der udvikles en
selvforsterkende negativ cirkel, hvor han bliver isoleret og mere og mere forsvarspraget. Det er
vigtigt, at den unge voksne ikke bruger undgéaelsesreaktioner som lgsningsmodel hver gang der opstér
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en belastende situation. F.eks. kan der i en overgangsperiode vare brug for hjelp til at lere at
handtere hjelpermader.

Specialkurser hvor ovennavnte trenes eller en personlig sparringspartner, f.eks. en psykolog, kan
veaere en stor hjelp, nar den unge mand for alvor skal std pd egne ben og selv skabe sin tilverelse.
En nyere dansk undersogelse (16) af alle personer over 18 &r med DMD viser at disse pé trods af
alle hindringeer lever et forholdsvis selvstendigt liv med en heoj livskvalitet.

Anbefalinger

DMD-drenges naturlige folelsesmessige reaktioner bor ikke sygeliggores

* Forzldrene ber hjelpes til at kunne rumme at drengene oplever sveare problemer

* Forzldrene ber traenes i at lere drengene selv at kunne handtere problemer

* DMD-drenge ber vejledes i at kunne héndtere folelsesmassige belastninger og problemer

* DMD-drenge, foreldre, anden familie og hjelpere ber tilbydes psykologisk stette for at
overvinde kriser og fa bearbejdet uforlast sorg.
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9. Fysio- og ergoterapeutisk udredning og behandling

Baggrund
Den fysioterapeutiske og ergoterapeutiske indsats til drenge med Duchennes muskeldystrofi har til
hensigt

a) at forsinke og mindske de komplikationer der opstar som felge af den tiltagende kraftnedsattelse

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

Da muskelkraften og funktionen hele tiden @ndres, ma undersegelse og intervention lgbende justeres,
sd den nedvendige indsats ivaerksattes og tilpasses. For at kunne yde en optimal radgivning er det
vigtigt, at terapeuterne har et godt kendskab til sygdomsforlabet.

Organiseringen af denne rddgivning er forskellig 1 Danmark, Norge og Sverige. I Danmark varetages
den terapeutiske rddgivning naesten altid i samarbejde med RehabiliteringsCenter for Muskelsvind,
mens radgivningen i Sverige og Norge varetages i et samarbejde mellem habiliteringsklinikkerne og
neurologiklinikkerne pa sygehusene.

Der er forskellige traditioner for hvilke faggrupper der laver hvilke undersegelser - bade mellem
landene og inden for det enkelte land. Nedenfor er angivet en samlet skematisk oversigt over de
terapeutiske undersogelser som for overskuelighedens skyld er delt i et skema for fysioterapeutisk
intervention og et skema for ergoterapeutisk intervention (se Appendix).

Den ergo-/fysioterapeutiske undersegelse

Den fortsatte progressionen af sygdommen og drengens/den unges fortsatte udvikling kraever hyppig
kortleegning af feerdigheder og aktivitetsmuligheder. En sddan kortleegning sker gennem samtaler med
drengen/den unge, hans familie og lokale fagpersoner, samt funktionstest og andre undersegelser. En
grundig anamnese/udredning med oplysning om funktionsniveau og behov for praktisk hjaelp
hjemme, 1 fritiden og i bernehaven/skolen herer med til alle undersegelserne pa alle tidspunkter i
forlabet. Regelmaessig og systematisk undersogelse og dokumentation er vigtigt for at kunne folge
sygdommens forlgb og for at kunne anbefale den rette intervention pa det rette tidspunkt. Det er
vigtigt at undersogelserne folger en sa ensartet protokol som muligt, hvilket giver storre mulighed for
at lave sammenlignelige undersegelser og dermed udfere projekter pa et faelles nordisk grundlag.

Den ergo-/fysioterapeutiske undersogelse vil gennem forlebet variere, athengig af drengens/den
unges funktionsniveau, hvor der anvendes en opdeling for opher af gangfunktion “gaende”, og “efter
opher af gangfunktion”.
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Gaende:

Aktivitetsanalyse

Pedi (1), COPM (2), ADL-taxonomin (16)

Funktionstest

Tidstest (min/sek): 10 meter-gang, fire-trins-trappe, rejse sig fra gulv.
Hammersmith’s skala (3), Brookes armskala (4), Vignos (5), Jebsen
Taylor handfunktionstest (17), maling af handfunktion®

Holdning/
rygundersogelse

Undersggelse af stdende stilling herunder stand/balanceben
Registrering af siddende stilling (13)

Muskeltest

Manuel muskeltest (9), Dynamometri (8), Grippit (7)*

Ledbevaegelighed

Ledmaling af arme, ben, nakke, armbags ext, pronation, supination (10)

Lungefunktion

Maling af den forcerede vitalkapacitet (FVC)** (11)***

Det er malet snarest at lave retningslinier for maling af host.

Efter opher af gangfunktion:

Aktivitetsanalyse

COPM, ADL-taxonomin

Funktionstest

Brooke, EK-skala (12), Jebsen Taylor handfunktionstest

Ryg-
/ISiddeundersggelse

Siddeanalyse pa briks og i kgrestol (13)
Undersggelse af evne til at kare kgrestolen

Muskeltest

Manuel muskeltest, Dynamometri, Grippit

Ledbevagelighed

Som tidligere, men mere omfattende maling af handens bevaegelighed
dorsalextension/flexion, radial/ulnardeviation.

Lungefunktion

Maling af den forcerede vitalkapacitet (FVC) med og uden korset.

Andet

Registrering af evt. smerte

*Der er ikke konsensus i Norge, Sverige og Danmark for test af handfunktionen.

** Forcered vitalkapacitet males hvis drengen kan samarbejde. Der er ikke fuld konsensus
vedr.lungefunktionsmalingen. Se ogsa kap. 7, Respiration. Der er ikke ens procedurer i Skandinavien for
iverksettelse af respiratorbehandling. En faelles terapeutisk undersegelse kan derfor ikke beskrives
naermere, men ma vente til der er faelles retningslinier for dette.

***Norge har lavet nationale retningslinier: www.helse-bergen.no/avd/hjemmerespiratorbehandling




Retningslinjer for behandling

Der findes kun fa egentlige undersegelser af virkningen af de terapeutiske interventioner der
iverksettes ved denne sygdom. Interventionen bygger pd en arelang fzlles erfaring brugere og
terapeuter imellem. Der er til stadighed brug for at udvikle metoder, der kan dokumentere effekten af
behandlingen. En felles nordisk protokol med ensartethed i underseggelser og intervention vil give
mulighed for i fremtiden at evaluere behandlingstiltagene ved Duchennes muskeldystrofi.

Behandlingen skal varetages og implementeres lokalt, i samarbejde med terapeuter med specialviden
om sygdommen.

Det er vigtigt at vejlede om gode hvile/lege/arbejdsstillinger for at svaekke udviklingen af
kontrakturer. Gennem hele forlabet vejledes i brug af hjelpemidler og gode udgangsstillinger, som
kan sikre optimalt udgangspunkt for brug af de svage muskler.

Arsagerne til gangopher er nedsat muskelkraft kombineret med kontrakturer i hofter, knae og fodder.
Kontrakturudviklingen kan sveekkes med udspanding og bandagering (14), hvorved gangopheret
forsinkes mest muligt

Drengene bliver athaengige af hjelpemidler 1 tidlig alder. Hjeelpemidlerne skal kompensere for tabte
funktioner, samt veere til hjelp for den voksne (15). Tekniske hjelpemidler vil give drengen
mulighed for fortsat at deltage i leg sammen med jevnaldrende bern, selv om muskelkraften er
nedsat. For at tekniske hjelpemidler skal fungere optimalt, kraves et tilrettelagt miljo bade hjemme,
1 bernehaven/skolen og i fritiden.

Siddestillingen i kerestolen er af stor betydning for funktionen og for forebyggelse af yderligere
komplikationer som handfunktion og graden af rygskavhed.

Det er gennem hele forlgbet vigtigt at radgive om bedst mulig udnyttelse af lungekapaciteten med
modstandsénding og hostehjelp.

Anbefalinger

* Atdrengen efter diagnosen vurderes af terapeut 1-2 gange arligt af en fysioterapeut og en
ergoterapeut med specialviden inden for neuromuskulaere sygdomme. Intervallet mellem
undersegelserne athaenger af drengens/den unges alder, sygdommens progression og hans
funktionsniveau (se Retningslinjer for terapeutiske undersogelser ved DMD)

* Atdrenge med Duchennes muskeldystrofi fra diagnosticeringstidspunktet henvises til ergo- og
fysioterapeutisk behandling som tilretteleegges og justeres i samarbejde med terapeuter med

specialviden

* At den terapeutiske intervention tilrettelaegges efter principper specificeret i ”Retningslinjer for
fysioterapeutisk intervention” og “Retningslinjer for ergoterapeutisk intervention”.
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Retningslinjer for fysioterapeutisk intervention

Diagnose — gidende barn

Sene gangfase

Opheor af gangfunktion

Koarestol

3-6 ar

7-11 ar

12-15 ar

15 ar/respiratorbruger

Vejledning om leg og aktiviteter,

Som i ferste kolonne,

Svemning i varmtvandsbassin

Svemning hvis muligt

Vejledning hjem og i barnehaven = sikre at vejledningen ogsa sker i =  Evt. oplysning om mulig
om = Svemning anbefales en gang om skolen handicapidraet
aktiviteter ugen =  svemning i varmtvandsbassin
= Lofteteknik til foraeldre og
bernehave
Kontraktur |* Udspznding for hoftefleksorer, = Som tidligere + gvelser for = Daglige ovelser som tidligere. |= Daglige ovelser ved
profylakse tensor fascia lata, haser og underarme, hander og nakke, somer |® @velserne bliver mere og mere hjelper
akillessener. vigtige omrader i forhold til passive gvelser og ikke =  Fysioterapi efter behov.
= [ starten som kontrol, v. siddestilling og kereevne. udspanding.
fysioterapeut - men tidligt som = Javnlig fysioterapi som behandling, =  Fortsat behandling ved
daglige avelser. kontrol og supervision fysioterapeut efter behov
= Félangvarige streek er bedre end = Daglige ovelser ved hjlper eller
mange kortvarige foreeldre
= Toleds-muskler skal udspeendes
over begge led samtidig.
Sta- =  Under leg anbefales det at std op = [ forbindelse med gangopher =  Som tidligere i skinner eller =  Som tidligere
funktion ved et hejt bord ivaerksettes behandling med lange vippeleje.
=  Hyvis drengen i den sene gangfase benskinner eller stastotte. =  Stéfunktionen opharer hvis
star meget asymmetrisk anbefales =  Det anbefales at st mindst to timer kontrakturer hindrer en
stastotte en time dagligt = dagligt. symmetrisk stilling med opret
ryg.
Sidde- =  Opmarksomhed pa siddestilling i =  Siddestillingen i elkerestolen = Siddestillingen tilpasses ved =  Siddestilling tilpasses
funktion bernestol/ manuel kerestol. tilpasses jeevnligt, sa drengen/den behov jevnligt ogsa efter evt.

Barnet ber sidde opret, uden
abduktion af lar.

unge sidder symmetrisk med lordose.

Elsele introduceres tidligt
Informere om vigtigheden af
stillingsskift

Ved de forste tegn til synlig
rygskavhed skal henvisning til
ortopaedkirurg sikres.

der suppleres med kropsstetter,
hvis der ikke kan opnés
symmetrisk stilling uden

rygoperation og fremover
ved behov

37




Diagnose — gidende barn | Sene gangfase | Opher af gangfunktion | Kerestol
3-6 ar 7-11 ar 12-15 ar 15 dr/respiratorbruger
Respiration = Vejledning i dyb vejrtreckning, =  Som tidligere =  Som tidligere =  Opfolgning af
pustelege, dykning =  Afhengig af lungefunktion og behov | =  Der instrueres i stillingsskift respirationsproblemer/
= Instruktion i hostestatte instrueres i modstand-séanding f.eks. ved lungeinfektioner stillingsskift/
pepmaske/ cpapsystem =  Henvisning til hosteinstruktion
=  ved nedsat hostekraft kan Cough respirationscenter jvnf. deres
Assist anvendes. Vurdering og kriterier
ordination sker via respirationscentret
Bandage- =  Natskinner — =  Natskinner =  Fodskinner til brug om dageni |®  Fodskinner til dagligt brug
ring formidle henvisning, sa tidligt som | = Lange benskinner — evt. forudgaet af kerestol. =  Korset — afthengig af

muligt, allerede inden stramning i
akillessenerne.

seneforlengende operation

= Korset overvejes, nar barnet
sidder asymmetrisk, og/eller
nér han ikke kan sidde opret **

rygskavhed

Kommentarer og bemarkninger til skemaet:

* Stafunktionen

ortopeedkirurgerne setter retningslinier for, hvornér det er nedvendigt at lave seneforleengende operation, nér der etableres stafunktion med skinner.
Det optimale tidspunkt for skinner er ved gangopher, der skal vaere 90° bevagelighed i fodleddene, ingen stramning i knaleddene og ingen stramning i tensor. (Ifgl. vedtagne
internationale kriterier)

Det kraever god timing for at det kan lade sig gere.

** Korset

Rygortopaederne ordinerer evt. korset.

38




Ergoterapeutisk intervensjon

Diagnostisering Sen gangfase Kjorestolsbrukere Respiratorbruker
giende barn
Alder 3-6 ar 7-11 ar 12-15 ar 15 éar —
Funksjons- og Nedsatt hand-og armstyrke Vansker med & lofte armene mot Vansker med & spise og drikke selv | Sveert begrenset
aktivitetsnedsettelse | Vansker med & reise seg fra tyngdekraften. Greier ikke gé alene bevegelsesmuligheter.

golvet.

Vansker med & gé i trapper og
over lengere strekninger, spesielt
ute i ulendt terreng.

Vansker med & sette seg opp fra
liggende og reise seg fra stol.
Vansker med & gé inne og ute.
Ikke selvstendig i personlig

Greier ikke endre stilling i seng
eller stol. Snues flere ganger pa
natten.

Trenger hjelp ved all av-og

Slitsomt a sykle pga. nedsatt hygiene. pékledning
balanse og muskelstyrke Slitsomt & skrive over tid.
Nedsatt tempo.

Intervensjon
Mobilitet og Lavt giret sykkel, hjelpemotor Elektrisk rullestol inne/ute eller Som foregéende dldersgrupp Rullestol med pdmontert
forflytning eller stottehjul. Tandemsykkel. moped respirator

Lett manuell rullestol for Personlefter

transport eller egenforflytning Ramper

Transportvogn ogsa i terrenget. | Bilstod*

Sko med god stotte
Sittestilling - Stol med fotplate, svankstod. Arbeidsstol med elektrisk loft og Videre spesialtilpassing av Fortsatt spesialtilpasset rullestol

(En sittanalys bor
forega anpassning
av sittstillningen)

-Manuell rullstol med stod i
landryggen, larstod och hoftbélte

fotbrett

Tilpasset rullestol for att uppna
symmetrisk sittstillning, med
kroppsner sidestette, larstod,
hoftebelte og elektrisk bolbelte

rullstolen:

- ge arm- och handfunktoen
optimala forutséttningar

- bal och nacke symmetrisk
stallning

- komfortabelt sittande med
tryckavlastande dyna

(se foregdende éldersgrupp).

Arm-/handfunksjon

Tilpasse lekesituasjonen. og valg
av leker. Lette leker, gode
tynne/tykke grep.

Positioner av hinderna i aktiviteter
och i rullstol.
Stretching av stram muskulatur i

armbége, underarmar och handled.

Elektriske leker
Hoyderegulerbart bord
Lette skriveredskap

Positioner av hinderna i aktiviteter
och i rullstol.

Forebygga kontraktuer i handerna
och fingrar med bl.a. stretching.
Anpassning av styrfunktion pa
elektrisk rullstol, (betjening og
kjarespake pa forskjellig side vil
oke symmetri)

Samma som foregéende
aldersgrupp samt passivt
rorelseuttag av handens alla leder
Omgivelseskontroll for & styre
ulike funksjoner i omgivningen
og pékalle oppmerksomhet
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Av-og pikledning
Mailtid
Sevn

Store og romslige klar.

Varme votter og sokker evt. isydde
varmetrader

Heyderegulerbar seng med elektrisk
hodegjerde.

Lettere, lengere bestikk

Lettere glass

Forheyningsbord ved spising
Elektrisk vendelaken/vendemadrass
Trykkavlastende madrasser.
Heytafon (toveis) for a pakalle
hjelp om natten

Samma som foregéende
aldersgrupp.

Bad, dusj og

Benk eller dusjstol til & sitte pa

Dusj-og toalettstol, badekarlafter

Som foregédende aldersgrupp.

Som foregédende aldersgrupp.

toalettbesok pga. nedsatt muskelkraft och Toalettstotte og armlener
balanse Toalett med vask og terkefunksjon
Elektrisk hayderegulerbart stelle-og
dusjbord
Elektrisk tandborste
Tilrettelegging av Sikre adkomst for rullestol ved Begynne vurdering og planlegging | Som foregéende aldersgrupp. Som foregdende aldersgrupp.
boligen ytterder. av evt. bygningsmessige
Fjerne derterskler. endringer/bygge nytt pga. mangel pa
Elektriske derapnere. areal og god lgsning.
Adkomst og tilgjengelighet for
elektrisk rullestol
Plass nok til gutt i rullestol, hjelper
og hjelpemidler i alle aktuelle rom.
Sikre gutten sterst mulig
selvstendighet
Sikre gode arbeidsforhold for
hjelpere (personlgfter mm)
Barnehage Radgivning/tilpassing av Fysisk tilrettelegging av skolen for | Vid byte av skola - anpassning av Videregaende skole/utdannelse,
Skole inne/utemiljo i barnehage og framkommelighet skolmiljon. valg av arbeid/sysselsetting
Fritid skole. Dobbel sett med skolebeker for & Anpassa styrsitt till datorn. Fritidsintressen/hobby

Begynne planlegging av fysisk
tilrettelegging av framtidig skole

redusere pa tunge vesker

Dator.

Tilrettelegge dataarbeidsplass
Skoletransport/Taxi

Planlegge fysisk tilrettelegging for
framtidig ungdomsskole
Fritidsintressen/hobby
Handikappidrott

Sommarldger

Fritidsintressen/hobby
Handikappidrott
Sommarldger

Handikappindrott
Sommarldger

Personhjelp *

Assistent til praktisk hjelp i
barnehage

Assistent til praktisk hjelp i skol.
Ledsagere i fritid

Som foregdende aldersgrupp.

Personhjelp hele degnet

Sosiale
foranstaltninger *

Vurdering av merutgifter til
- transport
- avlastning

Revurdere merutgifter
Avlastning i / utenfor hjemmet

Revurdere merutgifter
Avlastning i / utenfor hjemmet

Revurdere merutgifter
Arbeide med den unges
selvstendighet i forhold til
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- bekledning

- strom, varme mm i bolig
Lennskompensasjon til
foreldrene pga hjelpebehov

sociale foranstaltninger
Ved 18 dr stillingtagen til:
Pension/revalidering
Boform, type personhjelp,
personlige assistenter

* P& disse omradene er det andre fagpersoner som bistar i forholdt til selve sgknadsprosessen. Ergoterapeut kan skrive uttalelser for hjelpebehovet.
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10. Medicinsk behandling av muskeldystrofi

Bakgrund

Kortikosteroider utgér den enda medicinska behandling som 1 ett flertal studier visats dimpa den
tilltagande muskelsvaghet som é&r en del i naturalforloppet vid Duchennes muskeldystrofi (1-14).
Forutom kortikosteroider har mer &dn 30 olika substanser under de senaste 50 dren provats 1 kliniska
studier utan pavisbar positiv effekt. Franvaron av resultat av dessa tidiga provningar har
sammanfattats av Emery (15) och Dubovitz och Heckmatt (16). Ménga av dessa studier var dock
upplagda pa ett sétt som gjorde resultaten svarvérdera (16). F& uppfyllde kriterier pa en klinisk
provning med stor tillforlitlighet, vilket bor omfatta: vil definierad grupp med sékerstilld diagnos,
matchad kontroll grupp (eller cross-over design), dubbel-blind studie, utvdrdering med flera metoder
som har god reliabilitet och validitet, acceptabel “power” av studien for att kunna pévisa effekt.
Det senare har for Duchennes muskeldystrofi diskuterats noggrannt av Brooke (17) och Stern (18).
Flera av de substanser som tidigare provats, samt nya, utvalda genom att ha positiv effekt pa
muskelstyrka i mdx-mdss (mus-modell for DMD) prévas nu, eller forbereds for provning, 1 ett stort
varldsomfattande kliniskt provings-projekt omfattande ménga hundra pojkar med DMD (20).
Bland kortikosteroiderna &r prednison och prednisolon de mest beprovade substanserna (1-8, 11,
12). Férre studier, men likasd med uppvisad positiv effekt, har publicerats om deflazacort (9, 13,
14), en kortikosteroid med formodat farre biverkningar, fr.a. avseende demineralisering. Dock har for
deflazacort noterats en hogre andel biverkningar i1 form av asymtomatisk katarakt (14). Det dr oklart
om kortikosteroidernas sjukdomsddmpande effekt vid DMD beror pé dess immunsupprimerande
verkan, eller genom att reglera uttrycket av gen(er) av betydelse for den muskeldystrofiska
processen. Se vidare Appendix for sammanfattande tabell over resultat av kliniska prévningar av
dessa tre kortikosteroider.

Prednison, den kortikosteroid som ingétt i de flesta provningar, har, jimfort med placebo, visat sig
forbattra muskelstyrka, muskelfunktion, samt senareldgga forlust av gdngformaga med upp till 2.5
ar (4, 8, 14). Denna effekt &r, liksom dven biverkningar, dosberoende (6). Prednison i dosen 0.7
mg/kg/d ger 1 genomsnitt 18% kg viktokning som en vésentlig biverkan (5, 6, 14). Stridvan att minska
biverkningarna har varit att dosera varannan dag (1, 2, 4), dosera 10 dagar med kortikosteroider och
10-20 dagar utan (11), eller att minska den dagliga dosen (12). Biverkan i form av viktokning har
visat sig betydligt mindre uttalad med deflazacort &n med prednison (13). Trots att kortikosteroider
mycket dvertygande visats bromsa sjukdomsforloppet under den tid som studierna pagatt, sa
saknades det tills nyligen internationellt consensus att rekommendera kortison-medicinering vid
DMD (20, 21). Skalet till detta var en osékerhet om effekten av kortison pa lédngre sikt an hittills
undersokts. Farhdgor inkluderade hir effekt pé hjérta, osteoporos, samt eventuella negativa
langtidseffekter pa skelettmuskulaturen. I en retrospektiv langtidsuppfoljning upp till 6.5 ar befanns
andningsfunktionen i 15 4rs dldern vara signifikant bittre hos de som behandlats med deflazacort dn
de som fatt placebo (14). En fallbeskrivning har rapporterat om en yngling som pga astma
medicinerat med hogdos Prednison under manga ar och fortfarande hade kvar partiell gangformaga
(22). Dessa rapporter saknar dock hogt vetenskapligt virde och det saknas fortfarande kunskap om
effekten av kortikosteroider efter det att gdngformagan forlorats. Det &r inte heller vetenskapligt
klarlagt nér det ar optimalt att paborja medicinering med kortikosteroider. Mycket talar dock for att
det dr bést att borja tidigt efter diagnosen for att dimpa muskelnedbrytningen (23).
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I Norden har kortikosteroid-medicinering vid Duchennes muskeldystrofi tidigare varit mest
forekommande 1 Sverige, till storsta delen pga att en klinisk studie dér genomforts av Bdckman &
Henriksson (12) med pavisad positiv effekt pd muskelstyrka. Skillnader I forskrivning av kortison
har till stor del berott pd vilken grad av vetenskaplig dokumentation som ansetts erfordras for att
kunna rekommendera behandling, vilken “end-point” som viljs (t.ex forlingd gdngforméga), samt
vérdering av biverkningar och risker. Darutover foreligger en sannolik individuell skillnad i respons
pa kortokosteroid medicinering vars orsaker for narvarande ar okédnda.

Trots tveksamheter om vilken kortison-regim som &r optimal dé effect och biverkningar véigs
samman, sd har tre rapporter vagt tungt for att fororda kortison-medicinering. Dessa &r dels

en evidens-baserad utvirdering frdn Cochrane-gruppen som sammanfattar att det 1 alla fall under kort
tids kortisonbehandling ger en positiv effect pd muskelfuntionen, samt rapporter frain ENMC (25)
och American Academy of Neurology (26) som bada forordar kortisonmedicinering. Icke-blindade
langtidsuppfoljningar har vidare visat pa positiva effekter i form av forlingd gingférmaga, minskning
av skoliosutveckling, bibehéllande av respiratorisk function och eventuellt dven ett skydd mot
utveckling av kardiomyopati.

Da man viéljer att sétta in kortikosteroider dr det vasentligt ur kvalitets-sakringssynpunkt att
medicineringens effekter och biverkningar foljs noggrannt. Detta bor goras systematiskt och innehala
parametrar som kan jamforas mellan olika kliniker, fr.a. i Norden. Ett sddant uppldgg gor det ocksd
mdjligt att utvérdera effekten av behandling i ett storre material i en samlad nordisk studie.

Rekommendationer:

* Kortikosteroidmedicinering rekommenderas, 1 forsta hand Prednisolon 1 dosen 0.35 —0.75
mg/kg/d. Medicinering kan pdbdrjas tidigt efter diagnos.

* Deflazacort i dosen 0.45 — 0.9 mg/kg/d rekommenderas som 2:a hands preparat d&
Prednisolon gett/forvéntas ge icke tolerabla biverkningar.

* Kontrollera fore insatt kortikosteroid medicinering blodtryck, b-glukos, s-Na, s-K,
vikt/langd, hjart-eko, vitalkapacitet, gangtest 10 m, tid Gowers mandver, funktionstest och
muskelstyrketest (se Appendix “Retningslinier for terapeutisk undersogelse”)

» Kontrollera ovanstaende parametrar samt 6gonkontroll efter 1, 6 och 12 ménader, direfter 1
géng per ar.

» Forekomst av kraftig 6vervikt, hyperglykemi/glukosuri, katarakt, frakturer, gastrointestinala
blodningar, hypertoni (blodtryck 6ver 97 percentilen f6r aldersgruppen),
beteendeforandringar, tuberkulos skall beaktas som relativa eller absoluta kontraindikationer
for medicinering med kortikosteroider.
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11. Behandling af led- og rygdeformiteter

Bakgrund

Ortopedisk behandling vid muskeldystrofi inkluderar bade ortos- och kirurgisk behandling av rygg-
och extremitetsdeformiteter. Indikationer for behandling samt ortostyper och kirurgins omfattning
och tidpunkt har varierat. Trots att man ordinerar ortoser till majoriteten av Duchenne pojkar
(fotledsortos 1 91 %, sté stédllning 1 61% , och helbensortos 1 22 % enligt Bakker et al 1997 (1), samt
ofta spinala ortoser enligt Heller et al 1997)(2), finns fa studier som dokumenterar
ortosbehandlingens resultat (3). Pga ett begrinsat antal patienter pa varje behandlande klinik,
sjukvardsorganisatoriska svarigheter och av etiska skil har prospektiva randomiserade studier om
behandling jamf{ort med natural forlopp inte varit aktuella i Norden. Ur forbrukarperspektiv har
effekten av KAFO upplevts som positiv och barnen hade latt att vinja sig vid dem (4).

Som alternativ till kirurgisk behandling av ekvinusfot har man anvént seriella gipsredressioner med
goda resultat pé kort sikt (5). Forfattarna rekommenderar detta i de fall dar man valt bort kirurgin.
Fragan ar om inte vl gjorda ortoser kan vara ett behagligare alternativ.

Enligt klinisk erfarenhet har ledkontrakturerna i nedre extremiteterna en negativ effekt pa
gangformagan. Men instrument for ndrmare analys av patomekanismer och for fordandringars
kvantifiering har saknats. Dessa dr nodvindiga for att vidare analysera hur man kan kompensera for
muskelsvaghet. Gaudreault et al 2006 (6) har beskrivit en pa kinetik och kinematik grundad
biomekanisk modell som kvantifierar hoft- och ankelkontrakturers verkan pa gdngformégan vid
DMD. Modellen bor testas pa fler patienter.

Nyttan av kirurgisk behandling av fotekvinus har ifradgasatts, eftersom den inte forefaller paverka
anviandande av skodon, utseende eller forekomsten av sméirta. Men minskning av
ekvinuskontrakturen &r signifikant bittre med 4n utan kirurgi (7).

En tysk studie (8) visar att tidig, vid 4 — 8 &rs alder, flersegments kirurgisk 16sning 1 nedre
extremiteterna hos 87 Duchenne pojkar forlingde gangformégan i genomsnitt med drygt ett ar
jamfort med icke kirurgiskt behandlade 100 kontroller. Alla kirurgiskt behandlade var sjilvstindiga
gangare mellan 6 — 8 &rs alder i motsats till de icke-behandlade. Goertzen et al (9) fann att alla 32
tidigt opererade Duchenne pojkar hade gangférmagan kvar 3.4 ar senare. Vilken vikt man ldgger pa
denna forlingning av gingformégan kan diskuteras fran olika perspektiv. En viktig information 1
sammanhanget dr att ryggdeformiteten inte tycks uppstd hos gangare. Furderer et al (10) rapporterar
i en retrospektiv studie pa 45 Duchenne pojkar att ingen ambulerande patient hade skolios, medan
96% av rullstolsbundna hade en ryggdeformitet. Det har ocksd visats att stitraning forsenar
utvecklingen av skolios (11). En analys av prognostiska faktorer for ryggdeformitetens uppkomst
visade att en bibehdllen gangformaga hade den starkaste associationen med minskad risk for
skoliosutveckling (12). Skoliosutvecklingen kan ocksa simuleras vid matematiska modeller som
grundar sig pdA DMD-typisk muskulér svaghet (13).



I en Cochrane databasstudie gor Cheuk et al 2007 (14) den slutsatsen att ingen evidensbaserad
rekommendation kan géras om skolioskirurgin vid DMD, eftersom prospektiva, randomiserade
kliniska studier saknas. De anser att patienterna skall informeras om skolioskirurgins risker och
osdkra nytta. Enligt dem behovs kontrollerade, randomiserade studier som analyserar sklioskirurgins
effekt angaende livskvalitet, funktion, andningsformaga och forvéntad livsldngd. Vid en
langtidsuppfoljning fann Kinali et al 2006 (15) inga storre skillnader mellan skoliosopererade och
icke-opererade.

Kirurgisk korrektion av neuromuskuléra ryggdeformiteter dr forenad med hog risk for
komplikationer, mest andningsrelaterade, implantatproblem, pseudartros och infektioner. Angivna
frekvenser varierar fran 10 till 60 % jimfort med 5 % vid korrektion av idiopatiska skolioser. Aven
peroperativ blodforlust &r storre dn vid idiopatiska skolioser (16). Trots detta rapporteras stor
patienttillfredsstillelse, upp till 96 %, och goda funktionella resultat sdsom sittstabilitet (17-21).
Tidigare har man inte funnit signifikanta forbéattringar i spirometrivirden postoperativt (22,23),
medan Velasco et al 2007 (24) visade en signifikant forbéttring av andningsférmagan som foljd till
skolioskirurgin.

Praxis och rekommendation
Ortosbehandling

Géende patient utan deformiteter och normal plantar belastning och hélinséttining — ingen
behandling.

Vid DMD ir tdgang en strategi som underlittar gdendet. Nér hoft- och kndextensorer blir for svaga
for att hdlla en upprétt position, behdvs kompensatoriska mekanismer och ett dndrat gdngmonster
for att ha tyngdpunkten rétt. Plantarflexion i fotterna kan ge ett extenderande moment i1 knélederna.
En 6kad landlordos ger ett extenderande moment 1 hoftlederna. P4 detta sitt kan man fora
tyngdpunkten bakat och mojliggora gdngen trots extensorsvaghet.

Vid minsta tecken till kontrakturutveckling bor profylaktisk ortosbehandling med dynamiska vilo-
ortoser paborjas. Nér patienten borjar forlora stdbalansen, men ér fortfarande gdngare, ges
gangortoser. I borjan kan 14ga ortoser vara tillrickliga, men senare behovs det helbensortoser. Med
eller utan tuberstdd beror pé patientens balans och gdngformaga och den dvriga ortoskonstruktionen.
Det krivs intresse och erfarenhet av ortopedingenjoren for att optimera ortosforsérjningen med
minsta mojliga vikt, mesta mojliga stod och ritt styrning av tyngdpunkten. Sdsom vid all
ortosbehandling giller att endast eftergivliga, icke rigida kontrakturer kan behandlas med ortoser, och
att stabiliserande ortoser bor mojliggora ritt tyngdpunktsforflyttning genom hela gangcykeln.

Spinal ortos kan sillan forebygga deformitetsutvecklingen hos Duchenne, men kan forbéttra
bélbalans och ge sittstabilitet. Den kan anvéndas i véntan pa spinalkirurgi eller vid fall dir man valt
bort den kirurgiska behandlingen. Det dr viktigt att korsetten inte himmar diafragma-andningen
("diafragma-lucka”).



Se Bilaga for vidare information om vilo-ortoser, helbensortoser, korsettbehandling, samt stitraning.

Kirurgisk behandling — nedre extremiteter

Aktivitetsgraden av kirurgisk behandling varierar mycket mellan olika centra, och tveksamheten infor
kirurgin okar det faktum att sjukdomens naturalférlopp forsdmrar resultaten pa sikt. Mojliga
indikationer for kirurgisk behandling kan sammanfattas enligt f6ljande:

Okande utitrotation och abduktion av hofter:
tidig release av tractus iliotibialis/tensor fasciae lata
Okande héftflexion:
tidig release av flexorer vid spina
Okande tagang:
tidig akillesseneforlangning
tibialis posterior transferering kan ibland kombineras
Ovriga fotdeformiteter:
artrodes sillan aktuell om adekvat tidig behandling erbjudits;
ndr patienten helt forlorat bade sti- och gdngformagan, ar det knappast rimligt att
utsétta honom for elektiv kirurgi, som inte forbéttrar funktionsnivan.
Okande hamstringsstramhet:
lamnas intakta om patienten dr gangare for att inte 6ka framéattippningen av pelvis;
Okande knikontraktur:
16sning av progredierande kontrakturer hos rullstolssittare kan ibland vara aktuellt.

Kirurgisk behandling av spinal deformitet

Medan indikationer for kirurgisk behandling av kontrakturer i nedre extremiteter kan diskuteras, ar
indikationen for en stabiliserande ryggoperation allméant accepterad och resultaten goda 1 form av
battre balstabilitet och sittande. En géende patient utvecklar sa gott som aldrig en ryggdeformitet,
men efter att gdngformégan har gatt forlorad utvecklas ryggdeformitet i cirka 90% av fallen, och
deformiteten kan 6ka mycket snabbt och bli rigid med svar thoraxdeformitet som f6ljd.

Preoperativt bor patientens andningsfunktion och niringstillstaind optimeras. Patienter med
hjartmuskelpaverkan bor identifieras. Betydande cardiomyopati dr en kontraindikation for elektiv
ortopedisk kirurgi. En ndrmast kakektisk patient med anstringd andning har en mycket hog risk for
postoperativa, dven fatala komplikationer. Patienter med direkta kontra-indikationer for elektiv
kirurgi bor inte presenteras for en kirurg med operationsfrigestillning, for att inte skapa falska
forhoppningar och efterfoljande besvikelse. Medan en patient med 6kande viktkurva och adekvata
andningshjilpmedel och ritt eftervard kan ddaremot klara av ingreppet vél. Andningsassistans bor
trdnas fore operationen, sa att patienten direkt efter vickande fran operationsanestesin kan overga
till assisterad andning. Om andningskapacitet i spirometrivirden understiger 20 % av det forvintade
kan en profylaktisk tracheotomi i samband med operationen dvervigas. Den kan ldggas ned 4 -12
veckor efter spinal kirurgi. Andningsoptimeringen kriver ett gott teamarbete mellan ryggkirurgen,
anestesiologen, andningsdispensdren och neuropediatrikern. Med professionell andningsoptimering



preoperativt inkluderande en individuellt tillverkad traningsmask kan man som regel klara de flesta
fall utan trachetomi.

Den vanligaste ryggdeformitetsoperationen &r bakre skoliosoperation med multisegmentell, 14ng
fixation med nedre féste till sacrum eller crista posterior nir skoliosen overstiger 30 grader Cobb
(25). Postoperativ spinal ortos under en period pa ett par mdnader underlédttar omvardnaden och ger
1 borjan en god smirtlindring. I korsett dr all mobilisering fti.

Ingreppen pa nedre extremiteterna innebdr en liten vivnadsskada medan en ryggdeformitetsoperation
innebdr en ldng operationstid och stor vivnadsskada. Ju stérre krokning desto storre ingrepp for
patienten, i synnerhet om man maste gora en kombinerad frdmre och bakre fusion. Nar en muskuldr
skolios vél passerat 30 grader, 6kar den snabbt. Déarfor dr det viktigt att patienten ar forberedd for
det kirurgiska ingreppet med andnings- och allmén vérd och att vintetiderna for operationen halles
korta.

Rekommendationer

* Gaende patient utan deformiteter och normal plantar belastning och hélinséttining — ingen
behandling.

* Vid minsta tecken till kontrakturutveckling bor profylaktisk ortosbehandling med dynamiska
vilo-ortoser paborjas.

* Vid tilltagande kontrakturer bor kontraktur-losande kirurgi overvégas. Tidpunkt och indikation
for detta varierar mellan olika centra.

* Vid forsta tecken till skolios skall ryggen rontgas och bedémas av neuro-ortoped for skolios-
kirurgi

* Hjart-status skall vara kontrollerat, samt andning och nutritionstillstdnd optimerade infor skolios-
kirurgi
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12. Behandling af respirationsinsufficiens

Baggrund

Den generaliserede fremadskridende muskelsveekkelse hos drenge med Duchennes mu

skeldystrofi (DMD) omfatter de tre muskelfibertyper som findes i kroppen: tvaerstribet
muskulatur, glat muskulatur og hjertemusklen. Kronologien i udviklingen er typisk at symptomer fra
svigt af den tvarstribede muskulatur viser sig forst, hvorefter utilstreekkelig funktion af den glatte
muskulatur og til sidst af hjertemusklen manifesterer sig (1).

Folgerne af svigt af den tvaerstribede muskulatur viser sig forst i ekstremiteterne , og senere i
respirationsmusklerne (1, 2).

Den respiratoriske udvikling hos DMD-drenge er kendetegnet ved stigende vitalkapacitet (VC) (det
maksimale ekspirerede volumen efter en maksimal inspiration) i en &rraekke som foelge af barnets
vakst. Herefter indtraeder en plateaufase hvor vaekstbetinget egning af lungefunktionen modvirkes af
en nogenlunde lige sa stor reduktion af lungefunktionen betinget af den fremadskridende
muskelsvakkelse, og endelig en fase hvor muskelsvakkelsen dominerer med tiltagende reduktion af
lungefunktionen til folge. Respirationen bliver typisk maerkbar utilstraekkelig nir drengen bliver 14 -
17 &r, og dedelig omkring 20 &rs-alderen. Der er betydelige individuelle variationer. Hos et mindretal
har den utilstreekkelige respiration overvejende baggrund i et svigtende hjerte (2-4).

VC er den bedste praediktor for overlevelse (5). Samtidig forekomst af FEV; <40 % af forventet
veerdi og dagtidshyperkapni er praediktiv for natlig hypoventilation (6) og en forventet restlevetid pa
9.7 mdr., hvis der ikke pdbegyndes respirationsunderstottende behandling.

Symptomer
Da respirationen er mest vulnerabel under sgvn vil sgvnrelaterede symptomer ofte vare de forste

tegn pd begyndende respirationsinsufficiens. Symptomerne kan omfatte urolig sevn med behov for
hyppige vendinger, tiltagende dremmeaktivitet evt. af ubehagelig karakter, natlige opvagninger med
dyspne, nycturi, nattesved, og palpitationer. Morgenopvagningerne kan vare besvarlige og traege og
ledsaget af morgenhovedpine som forst svinder efter halve til hele timer. Er nattesgvnen fragmenteret
kan der forekomme dagtidstraethed, dagtidssomnolens, nedsat energi, humersvingninger og nedsat
koncentrationsevne. Selvsagt kan der forekomme andened, initialt i forbindelse med maltider, tale
eller (specielt ved betydelig diafragmal dysfunktion) i liggende stilling. Den svakkede respiration
kan - specielt ved hosteinsufficiens - vere ledsaget af tiltagende infektionshyppighed. Nar
respirationsinsufficiensen har nédet en vis grad, indtraeder der hyppigt vegttab (7).

Diagnostik
Der hersker ingen global enighed om precis diagnostik og behandling af respirationsinsufficiens,

endsige rekommendationer som begrunder sig i randomiserede undersegelser. Der foreligger imidlertid
grader af konsensus og eksempler pé erfarne klinikeres praksis.

Diagnosen af respirationsinsufficiens hos DMD-drenge kan hensigtsmessigt etableres ud fra
folgende 4 kategorier:
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1) kendskab til sygdommens respiratoriske naturhistorie

2) grundig anamnese
3) lunge- og respirationsfunktionsmalinger
4) sevnmaélinger (polysomnografi - PSQG)

Punkterne 1 og 2 er allerede omtalt, hvorfor kun punkt 3) og 4) uddybes.

Ad 1) og 2) Foreldrene og drengene skal informeres om symptomer pa begyndende
respirationsbesveer.

Ad 3) Det mé anbefales at VC males en gang arligt fra det tidspunkt drengen kan kooperere, eller
senest fra det 10. ar. Nar VC < 50 % af forventet veerdi kan der henvises til polysomnografi (PSG),
og nar VC er reduceret til 1.5 L, og/eller der forekommer hyperkapni mélt pa arteriepunktur i
dagtiden, dvs. PaCO2 6.0 kPa (45 mmHg), og/eller der forekommer forhgjet base excess dvs.
typisk + 4.0 og/eller der forekommer relevant symptomatologi (vide supra) skal drengen henvises
til PSG. Herefter ber der foretages PSG hver 6. maned eller hyppigere athangig af barnets tilstand
(8,9).

Aftagende difference mellem peak cough flow og peak flow peger pa sveekket ekspiratorisk
muskelstyrke og/eller bulber funktion og dermed evnen til sekretsanering. Hos moderat afficerede
personer med DMD andrager forskellen 40-50 % (10). Peak flow pa 160 I/min er foreslaet som
nedre greense for evne til effektiv sekretsanering (11)

Ad 4) PSG kan omfatter ideelt kontinuerlig registrering af EEG, EOG, EMG, Sa02, PtcCO?2 eller
end-tidal-CO2 eller andet kvantitativt mal for den sgvnrelaterede respiration, oro-nasalt flow,
registrering af thorakale og abdominale ekskursioner, kropsposition og ber som minimum omfatte et
kontinuerligt mal for oxygeneringen og ventilationen (CO2- usdkillelsen) og registrering af
respirationsbevagelserne.

Nér VC er faldet til under 50 % af forventet vaerdi ma det anbefales at lungefunktionsundersogelser
og PSG foretages af personer/centre el. lignende med erfaring i diagnostik og behandling af
respirationsproblemer hos DMD.

Etableringen af et (regionalt) netvaerk som kan varetage de ovennavnte funktioner og dermed udeve
og virkeliggare den algoritme som er skitseret, er af grundleeggende betydning for den rettidige
diagnostik af respirationsinsufficiens hos DMD-drenge.

Behandling
Respirationsmuskeltrening har vist vekslende resultater, men samlet bedemt ingen overbevisende

virkning (120). Periodisk hyperinflation forbedrer lungefunktionen, og reducerer det respiratoriske
arbejde (13) og anvendt i form af CPAP hos DMD-drenge har behandlingen resulteret i mindre
sekretretention 1 luftvejene efter 72 timer end hos kontrolgruppen (14) . Anvendelse af
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insufflation/exsufflation har kunnet naesten fordoble peak cough flow hos en gruppe
neuromuskulere patienter omfattende DMD (15). Egentlig respiratorisk understettende behandling
foretages invasivt og, i stigende grad, non-invasivt. De fleste ikke-akutte, non-invasive behandlinger
har via nesemaske anvendt positivt tryk, enkelte ved hjalp af volumenkontrollerede maskiner
(1611). Negativ-tryk ventilation er anvendt (1712), men i nogle tilfeelde med obstruktive apnger til
folge.

Der er ikke harde data om masketyper og maskinel, men ofte foretraekkes naesemasker til
langtidsbrug, og helansigtsmasker til brug i forbindelse med akut respiratorisk svigt.

Det er uklart hvornar det er indiceret at skifte fra non-invasiv ventilation til ventilation via
tracheostomi. Mange klinikere foretreekker dog dette skift nér brugeren hovedparten af degnet
kraever respiratorisk stette/erstatning (1813,1914), nar brugeren ensker det, ndr maskeventilationen
ikke formér at vedligeholde en acceptabel iltning og/eller CO2 udluftning, eller nar sekret i luftvejene
bliver et problem (2015). Graden af motorisk handicap og af lungefunktionsnedsattelse er fundet
pradiktiv for pdbegyndelse af ventilation via tracheostomi. Overlevelsesdata har vist overraskende
korte overlevelsestider pa 4 -10 &r og middellevetid pa 3.6 ar, som umiddelbart ikke stemmer overens
med den kliniske erfaring. Fordelen ved ventilation via tracheostomi er at den ofte er mere effektiv
end maskeventilation, iser ved synkeproblemer og sekretproblemer. Desuden tillader den oral og
facial kommunikation.

Behandlingen ber som ferste trin indeholde grundig information om effekt, konsekvenser og
komplikationer af den pataenkte behandling (120).

Generelt anbefales det at foresla behandling nar de i1 punkt 3 naevnte forhold er opfyldt. Der er ikke
dokumentation for livsforlengende effekt af forebyggende non-invasiv behandling (Raphael 21).
Behandlingen vil ofte som ferste tilbud omfatte non-invasiv positiv trykventilation, oftest via
nasemaske, med BiPAP®, VPAP® el. lignende produkt (120,22, 1623,17). Helansigtsmasker og
mundstykker kan ogsé anvendes som interface. Der er dokumenteret betydelig forleenget overlevelse
pa flere ar ved brug af non-invasiv (maske og mundstykke) ventilation anvendt fra nogle timer i
degnet til i nogle tilfeelde hele degnet (24). Livskvaliteten er pé en rekke omrader fundet naer normal
trods svaere fysiske handicaps (25) Skal behandlingen udferes i mere end 1/2 -2/3 af degnet, er den
non-invasive behandling utilstraekkelig, forekommer uacceptable komplikationer eller ensker
brugeren ikke non —invasiv behandling anvendes oftest behandling via tracheostomi (120,2216) .
Denne kan ogsa varetages som trykstyret ventilation, men praktiseres hyppigst som volumenstyret
og maskinkontrolleret ventilation i reglen via ucuffet eller fenestreret tracheostomikanyle, séledes at
talefunktionen bevares (120, 2216).

En samlet analyse af effekten af sdvel non-invasiv som af invasiv ventilation i en veldefineret
population peger pd markant bedret overlevelse og reduceret dodelighed vurderet over en arraekke
(26). Hvilestofskiftet hos patienter fuldtidsventileret via tracheostomi har vist sig betydelig
reduceret 1 forhold til deltids-brugere af non-invasiv ventilation (27)

Det er vigtigt i relation til brug af det respiratoriske hjelpemiddel i hjemmet at der foretages en
grundig og monitoreret uddannelse af sivel respiratorbruger som hjelpere.

Efter udskrivelsen ber der regelmaessig foretages follow-up mhp. at monitorere og evt. justere den
ivaerksatte behandling. I tilfeelde af non-invasiv behandling eksempelvis hver 3.-6. maned, og for
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tracheostomerede brugeres vedkommende eksempelvis hvert til hvert andet ar, athengig af
tilstanden.

Det er vigtig at vaere opmerksom pé at der i hvert enkelt tilfzelde ber foretages en konkret vurdering
af den enkelte persons samlede situation, og at behandlingen tilretteleegges herefter. Der kan siledes
udmarket forekomme forleb som afviger fra det ovenfor skitserede forleb.

Det vil vaere hensigtsmeessigt at der etableres regionale databaser over samme databaseformat med
oplysninger om ventilerede DMD-personer saledes at oplysningerne umiddelbart kan samles til et
skandinavisk informationsmateriale, gerne med mulighed for europeisk tilpasning. Der er desuden
data som peger pa god effekt af velorganiseret nationalt behandlingstilbud (26)

Vaccinationer

Der foreligger ikke data som direkte belyser effekten af vaccination mod influenza hos DMD-drenge.
Studier fra andre patientgrupper viser imidlertid at vaccination medferer en reduktion af sdvel
morbiditet som mortalitet, og at interventionen er cost-effective (2818, 2919). Den amerikanske
muskeldystrofiassociation (Muscular Dystrophy Association (MDA)) anbefaler desuden at hele
familien vaccineres mod influenza (3020).

Det er nyligt dokumenteret at barn med neuromuskular sygdom har betydelig oget risiko for
respiratorisk svigt nar indlagt med influenzainfektion, hvorfor det anbefales at disse tilbydes
vaccinationen (31).

Hvorvidt det generelt ber anbefales DMD-personer at anvende vaccine mod pneumococ-infektion er
fortsat ikke endeligt afklaret. Der foreligger data som sandsynligger effekten af pneumococ-
vaccination hos patienter med nedsat lungefunktion. MDA anbefaler at alle DMD-personer over 10-

12 &r samt naermeste familie ber vaccineres mod pneumococcer og for skolealderen mod skoldkopper
(3020).

Anbefalinger
* VC ber males en gang 4rligt fra det tidspunkt hvor drengen har tabt gangevnen

* Drengen ber henvises til natlige méalinger af vejrtrekningen i centre/institutioner med erfaring nar
VC < (30)-50 % af forventet veerdi

* Intermitterende CPAP-behandling ber senest tilbydes nar VC < (30)-50%, , eventuelt suppleret
med insufflation/exsufflation ("hostemaskine”) ved sekretproblemer.
* Respirationsunderstettende behandling med bilevel maskeventilation eller respirator via

tracheostomi nar der pdvises respirationsinsufficiens eller symptomer herpé

* Vaccination mod influenza og pneumococinfektion ber senest tilbydes nir der dokumenteres
respirationsinsufficiens
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13. Diagnosis and Treatment of Cardiac Disease

Background

Patients with muscular dystrophy (MD) can develop cardiac disease (1-3). The spectrum of
possible cardiac manifestations is wide. However, the most common and serious are dilated
cardiomyopathy (DCM) and AV conduction disturbances. The risk for a cardiac complication and
its nature is to a large degree related to the type of muscular dystrophy. The risk is large in patients
with Duchenne muscular dystrophy (DMD) and Becker muscular dystrophy (BMD). In DMD
boys older than 12 years of age, more than half will have evidence of cardiomyopathy (3). ECG
abnormalities, which are common, are not firmly related to the presence of or the degree of DCM
(4), and the same goes for the severity of the muscular dystrophy. The progression of the cardiac
involvement is not related to changes in, or the extent of, the underlying MD. The only certain way
to make a diagnosis of DCM and to quantitate the severity of the cardiac involvement, and the
prognosis, is by echocardiography (4,5). In boys with severe deformation of the chest it is not
possible to obtain so called standardized parameters for left ventricular dimensions and function(5).
However, in almost all cases it will be possible, by eyeballing, to decide whether left ventricular

systolic function (Ejection Fraction, EF%) is normal or abnormal (EF< 55%).

The clinical condition heart failure will in most cases develop as a consequence of the reduced
systolic left ventricular function Generally, heart failure can have severe negative impact on the
quality of life, due to symptoms like dyspnoea, fatigue and oedema (5) and is associated with
reduced survival. These classical symptoms of heart failure, related to physical activity, are only
present in a minority of MD patients. DMD patients do often present atypical symptoms like
uneasiness, cough, changed respiration, sweating and palpitations (7). This probably relates to the
reduced cardiovascular demands caused by the severely reduced muscular mass and the wheelchair
dependent condition. However, the elevated levels of neurohormones found in MD patients with
reduced left ventricular function, indicates that MD patients have heart failure despite lack of

classical symptoms. In BMD patients heart failure is the most common cause of death (10).
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In some MD patients, the most common cardiac complication is AV conduction disturbances. This
is inparticular the case in Limb-Girdle type 1B. Conduction disturbances can cause symptoms like
sudden loss of consciousness, palpitations and syncope, which is always preceeded by symptoms
of neuromuscular disease. Some families have such a high prevalence of malignant AV conduction
disease that prophylactic implantation of a pacemaker may be warranted, despite lack of
symptoms(11). Generally the diagnosis is based on a 12 lead ECG and 24-hour Holter monitoring. It

is recommended, in all MD patients, to record an ECG each year.

The aim of the treatment in DCM is to reduce or stop the progression of the cardiac disease and
thereby prolong life (5), which is well documented for ACE inhibitors and betablockers. In case of
symptoms, treatment can reduce or eliminate these. There is only one randomised study which
specifically have addressed the effect of ACE inhibition (6), and none on the effect of betablocker,
diuretics and digoxin treatment in MD patients with DCM. There are, however, 2 observational
investigations which have shown that heart failure treatment works in DMD and BMD patients
(7,8). In one study 11 DMD patients with reduced left ventricular function and suspected
symptoms of heart failure were treated with diuretics, digoxin, ACE inhibition and betablocker (7).
All patients had abnormally elevated levels of neuroendocrine hormones, which indicates a high
probability of heart failure. I all cases symptoms was relieved by treatment, clinical signs of heart
failure disappeared and levels of neurohormons was normalised. During the observation period of 36
months, cardiac function was improved. In the second study (8) 31 DMD and BMD patients which
had abnormal left ventricular function (EF<55%) were treated with ACE inhibitor and betablocker. I
all cases drugs were well tolerated, and in 92% of cases left ventricular function either improved or
normalized (66%). Put together these results must be assumed to be translated into improved life
quality and survival (9).

In DCM patients, not associated with MD, there are large randomised studies documenting the
beneficial effects of ACE inhibitors, and betablockers on symptoms, left ventricular function and
survival. For spironolactone a positive effect on survival and concerning digoxin reduced symptoms
(5). It must be assumed that these beneficial effects are also valid for MD patients with clinical

heart failure. The underlying causes for DCM in non-MD patients are many. It is assumed that
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about 50% of DCM cases, without MD, are hereditary (13). There are probably a significant
overlap in gene defects and associated abnormal proteins which causes dysfunction of the cardiac
myocyte, in DCM patients with and without MD.

It must be assumed that many MD patients with abnormal left ventricular function also have heart

failure, although not detectable by usual criteria related to physical activity.

In patients with reduced left ventricular systolic function, but without symptoms or clinical signs of
heart failure, there is evidence that ACE inhibitor treatment prolongs time till symptoms and
improves survival (5,14).

It is therefore recommended that MD patients with an abnormal left ventricular function (EF<55%)

should receive ACE inhibitor and betablocker treatment, regardless of symptoms or not.

Female carriers of the gene defect for DMD and BMD have an increased occurrence of DCM(15).
The majority appears to be completely without symptoms and have only minor cardiac
involvement. As the natural history of this condition is unknown, and may have a good prognosis, it

is not indicated to recommend screening.

Due to the rarity and the special conditions of the disease, MD patients should generally be offered

cardiac examinations and follow-up at tertiary centers (16).

Recommendations

DMD patients should on broad clinical suspicion (symptoms, abnormally ECG) be offered
cardiac examination by echocardiography and 24-hour ECG monitoring

*  DMD and BMD patients should by the age of 12, be offered yearly echocardiography

* All MD patients with evidence of cardiomyopathy (EF<55%) should be offered ACE
inhibitor and betablocker treatment

* In case of symptoms or findings indicating heart failure, treatment should, as needed, be
supplemented by diuretics, spironolactone and digoxin according to ordinary guidelines
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14. Voksenhabilitering af personer med DMD

Baggrund
Tidligere, for 1990, blev livsleengden for personer med DMD angivet til ca. 20 &r, i dag kender vi
ikke livsleengden, men flere mé antages at blive mere end 40 ar (1, 2, 3, 4).

Som 18-20 arig vil den unge med DMD vare preget af:

I. generelt nedsat muskelkraft i den tvarstribede og glatte muskulatur samt i hjertemuskulaturen.
Kraftnedsattelsen i den tveerstribede muskulatur indeberer at kun heender fodder ansigt og mund
tunge og talemuskulatur er funktionsdygtige (5, 6, 7, 8, 9, 10) Kraftnedsettelsen omfatter ogsa
respirationsmusklerne s& vejrtraekningsevnen og evnen til at holde luftvejene frie for slim er staerkt
nedsat med risiko for at udvikle lungebetaendelse, trethed og tab af appetit (11, 12, 13, 14, 15).
Pavirkningen af den glatte muskulatur kan medfere gastrointestinale problemer (16) og nedsat
hjertemuskelfunktion (17, 18, 19) er beskrevet andetsteds.

II. kontrakturer i de fleste led, skoliose (20), subluksation 1 hofteleddene (21) kan kompromittere
personens evne til at sidde op en kerestol (22, 23), kontrollere hovedet (24), ligge komfortabelt,
udfere aktiviteter med hander, fodder, mund (25, 26). Skoliosestabiliserende operationer hjalper til
at den voksne med DMD kan bevare evnen til at sidde men der er modstridende oplysninger om
hvorvidt operationsstavene ber fikseres til os sacrum eller ej (27, 28, 29) for at opna acceptabel
siddestilling.

III. total athengighed af andre menneskers hjelp, som medfoerer risiko for social isolering (30, 31,
32), manglende mulighed for at styre sit liv (33, 34), udnytte sine evner med depression og nedsat

livskvalitet til folge.

Rehabiliteringsindsatsen satser pa at den unge skal kunne administrere sit liv og fa mulighed for at
kompensere for tab af faerdigheder ved hjelp af hjelpemidler og personhjelp.

Information er en vigtig forudsaetning om alle aspekter af sygdommen, adgang til siddeklinik (35, 36,
37, 38, 39, 40) udstyr til at bevare feerdigheder (41), adgang til vejledning om erneering (42, 43),
vejledning om medicinsk behandling (44, 45), vejledning I deltagelse I medicinske forseg (46),
folelsesmeessige sporgsmal (47, 48), seksuelle sporgsmal (49), kontakt til andre med muskelsvind.
Det specielle ved voksenalderen hos personer med DMD er;

I. Alle er respirator/BiPAP-behandlet

II. Tilstanden er kun langsomt progredierende

II1. Voksenalderen er stort set ukendt da det er 1. generation som lever nu, der mangler alle slags
oplysninger.
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Ad. L. Respiratorbehandling er beskrevet i kapitel 12, der er brug for vedvarende centraliseret
kontrol.

Ad. II. Efter respiratorbehandlingen synes DMD at vere stationer da funktionen af den tvarstribe
muskulatur kun langsomt yderligere svaekkes.

Der er grund til at opretholde en regelmaessig kontrol péd kardiologisk afdeling for at forebygge
hjerteinsufficiens, medicinsk eller kirurgisk.

Det er vigtigt at de orofaryngeale funktioner folges, da tale- og synkefunktion er vigtig for
livskvaliteten. Siddestilling og hdndfunktionen skal folges tet da selv smé @ndringer kan medfere
funktionstab der medferer manglende muligheder for at kunne betjene kommunikations- og
befordringshjaelpemidler.

Den totale afthengighed af andres hjelp kraever funktionel rehabilitering med stette til at administrere
hjelperordning, boligendringer, det sociale liv herunder tilstreekkeligt dagligt netvaerk.

Anbefalinger

* Arlig centraliseret tvaerfaglig kontrol med deltagelse af neurologisk, respiratorisk, kardiologisk og
speciel DMD rehabiliteringsafdeling (I Danmark = RehabiliteringsCenter for Muskelsvind).

 Arligt hjemmebesog/kontrol af tvaerfagligt team fra speciel DMD rehabiliteringsafdeling.

* Arligt centraliseret weekend/ugekursus for voksne DMD, arrangeret af 1) patientforening i
samarbejde med centraliseret rehabiliteringsafdeling.
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15. Patientforeninger

Baggrund

Patientforeningen er vigtig for patient og parerende som et sted, hvor man deler erfaringer med andre
personer med samme diagnose og 1 en lignende situation. Patientforeningen kan tillige supplere det
offentlige social- og sundhedssystem, enten med egne serviceydelser eller som formidler og stotte i
forhold til det nedvendige samarbejde med det offentlige.

Navnlig ved sjeldne sygdomme er patientforeningen af vesentlig betydning for at opbygge netvaerk,
selvhjelpsgrupper, med videre.

Det er vist, at medlemskab af en patientforening ved at fremme muligheden for kontakt med
ligestillede kan vaere gavnlig for iser personer med en alvorlig, kronisk sygdom (Van Haastregt
1994).

WHO’s politik for sundhed for alle, som de skandinaviske lande har tilsluttet sig, tillegger
patientforeninger en vital betydning som partnere pa sundhedsomridet. Foreningerne skaber
opmarksomhed om centrale problemstillinger, understetter nadvendige forandringer, og de skal
anerkendes som reelle partnere (Health 21, 1999).

Patientforeninger spiller endvidere en vaesentlig rolle 1 forskning og udviklingen af
behandlingsmuligheder (Rabehariosa 2003). I Europa fi nansierer neuromuskulare patientforeninger
en betydelig del af aktiviteterne 1 European Neuro Muscular Centre (ENMC), herunder ikke mindst
forskningen 1 DMD. ENMC’s bestraebelser pd at initiere kliniske forseg indenfor SMA har aktiv
deltagelse af reprasentanter for patientforeninger (Workshop Report, 2005). Samlet set kan de
ydelser, som patientforeninger organiserer og tilbyder medlemmer, vare en vaesentlig faktor for
funktionsevne og helbredstilstand, og patientforeninger indgar derfor som en omgivelsesfaktor i
WHO’s ICF-klassifi kation (ICF 2001).

Danmark og Norge har sarlige patientforeninger for personer med neuromuskulere sygdomme
(Muskelsvindfonden og Foreningen for Muskelsyke). I Sverige fi ndes ikke en specifi k
neuromuskuler patientforening, men der er to foreninger, som blandt andet organiserer medlemmer
med diagnosen DMD (NHR og RBU).

Anbefalinger
* Alle neurologiske, padiatriske eller andre hospitalsafdelinger, som diagnosticerer DMD skal
giveinformation om relevant patientforening i forbindelse med, at diagnosen forklares.

* Alle hospitalsafdelinger, som folger og behandler personer med DMD, ber aktivt opsege
ogvedligeholde en god kontakt med relevant patientforening.

Referenser
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e-mail: ffm@ffm.no website: www.ffm.no
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16. Appendix

Funktionsskala Brooke

Funktionsskala Vignos

Hammersmith motor ability test

Nutrition: Tilvaekst ved DMD, naringspreparater (5 sider)
Mundhygiejne: Hjelpemidler (foto, fig. 1-8)

Opleringsmal og kortlegningsrutiner, skematisk oversigt (2 sider)
Ortopaedi: Ortoser (1 side + fotos af skinner)

Medicinsk behandling af muskelsvakkelse, summary (1 side)
Management and co-ordination
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Funktionsskala Brooke — Vignos — Hammersmith — Bilag til Fys/ergo

Brooke/ arms and shoulders (4)

1.

N

Starting with arms at side, pt. can abducts arms in a full circle until they touch above head
Can raise arms above head only by flexing elbow/ or by using accessory muscles

Cannot raise arms above head but can raise a glass of water (= 8.0z) to mouth (using both
hands if necessary)

Can raise hands to mouth but cannot raise a glass of water to mouth

Cannot raise hand to mouth but can use hands to hold pen or pick up pennies from table
Cannot raise hands to mouth and has no useful function of hands

Vignos /legs (5)

. Walks and climbs stairs without assistance
. Walks and climbs stairs with aid of railing ( < 12 sec.)

Climbs stairs slowly (> 12 sec.)

. Walks unassisted and rises from chair but cannot climb stairs

1
2
3
4
5. Walks unassisted but cannot rise from chair or climb stairs
6.
7
8
9
1

Walks only with assistance or walks independently with long leg braces

. Walks in long leg braces but requires assistance for balance

Stands in long leg braces but is unable to walk even with assistance
Is in a wheelchair

0. Is confined to bed
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Hammersmith Motor ability test — DMD

Motor Ability test
Navn:
Cpr.nr.:
2 1 0
Hovedlgft Hovedlgft i midtlinie Lgfter en del af Kan ikke
Hagen fgres mod bryst bev.banen — ikke i
midtlinien
Rul - ryg til mave over | Ruller selv helt om pa Ruller langsomt el. bruger | Kan ikke
hgjre side maven kolmpensatorisk strategi
for at fuldfgre
Rul ryg til mave over Ruller selv helt om pa Ruller langsomt el. bruger | Kan ikke
venstre side maven kolmpensatorisk strategi
for at fuldfere
Rul mave til ryg over Ruller selv helt om pa Ruller langsomt el. bruger | Kan ikke
hgjre side ryggen kolmpensatorisk strateqgi
for at fuldfere
Rul mave til ryg over Ruller selv helt om pa Ruller langsomt el. bruger | Kan ikke
venstre side ryggen kolmpensatorisk strateqgi
for at fuldfere
Saette sig op fra Saetter sig op uden at Klatrer op at sidde — dvs. | Kan ikke
rygliggende stotte. skubber fra med
Der accepteres en let haenderne i underlaget
hand i madrassen flere gange
Sidde pa gulv Sidder selvstaendigt med | Statter med haenderne for | Kan ikke
strakte el. bgjede ben at holde balancen
uden at stgtte med
haenderne
Rejse sig fra liggende til | Kan rejse sig uden at Star bredsporet, stader Kan ikke

staende uden ydre
stotte

stade fra med haenderne.
Et let fraseet med den ene
hand accepteres

fra pa gulv el. lar for at
klare opgaven

Staende

Stér selvstaendigt i min.
10 sekunder

Kan sta selvstaendigt,
men har sveert ved at sta
stille

Kan ikke sta el. star ved
at holde ved noget

Sta pa halene

Kan Igfte hele forfoden.
Skal sta stille, men nogle
trin for at holde balancen
accepteres

Flekterer kraftigt i
hofterne — lafter kun
medialsiden af forfoden

Lafter kun teeerne — el.
klarer ikke opgaven

Sta pa taerne Skal kunne sta med Lafter kun haelene Kan ikke
tyngden pa teeerne
Sta pa hgjre ben Skal kunne lgfte foden 1 | Tager stette med foden Kan ikke
dm over gulvet i 5 mod benet, roterer
sekunder kroppen eller vinkler
kraftigt
Sta pa venstre ben Skal kunne lgfte foden 1 | Tager stotte med foden Kan ikke

dm over gulvet i 5
sekunder

mod benet, roterer
kroppen eller vinkler
kraftigt
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Hammersmith Motor ability test — DMD

Hoppe pa venstre ben Skal kunne klare min. 3 Skal kunne klare et enkelt | Kan ikke
hop pa stedet eller hop. Foden Igftes ikke
fremad. Hele foden skal helt fra gulvet
Igftes fra gulvet
Rejse sig fra stol Skal sidde pa stol m. 90° i | Stader fra med haenderne | Kan ikke
knze og hofter. Skal mod stoleszedet eller pa
kunne rejse sig uden at larene. Star med kraftig
stgde fra abduktion af ben
Ga op ad trapper med Klarer mindst 4 trin uden | Har brug for gelaender. Kan ikke
hgjre ben forst geleender Gar sideleens
Ga op ad trapper med Klarer mindst 4 trin uden | Har brug for gelaender. Kan ikke
venstre ben forst geleender Gar sideleens
Ga ned ad trapper med | Klarer mindst 4 trin uden | Har brug for gelaender. Kan ikke
hgjre ben forst geleender Gar sideleens
Ga ned ad trappe med Klarer mindst 4 trin uden | Har brug for geleender. Kan ikke

venstre ben forst

gelaender

Gar sideleens

Points:

Total:
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Bilaga Nutrition

/AN W NN SN R SR T B L1 11 1 1
T2 3 4 5 6 7 8 910112 13 4 15 1B 17 18 19
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Bilaga Nutrition

Tuanner and Whitehowse

4wl

wal

Age, years

15 16 17 18 19

12 i3 4

2 3 4 56 7 8 9 10

n

1
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Val av nutritionspreparat

Fortjockning
Starkelsebaserade:

¢ Thick & Easy, Semper

¢ Thixo-D, Meda

Sondndiring

Standard sondnéringar med proteininnehall 6ver 15 energiprocent

Energi / ml [ Protein / 100 ml | Kommentarer
Isosource Standard, 1,1 kcal 4,1¢g Protein fran kasein
Novartis
Ensure, Abbott 1,0 kcal 42 ¢ Protein fran mjolk
Nutrison Standard, 1,0 kcal 40¢g Protein fran mjolk
Nutricia
Standard, Semper 1,0 kcal 45 ¢ Protein fran mjolk
Protein, Semper 1,0 kcal 55¢ Protein fran soja och mjolk
Nutrodrip Protein, 1,2 kcal 6,6 g Protein fran kasein
Novartis
Ensure, Abbott 1,0 kcal 42 ¢ Protein fran mjolk
Nutricomp Immun, 1,3 kcal 6,7¢g Protein fran peptider

Semper

Sondnéringar som kan hjilpa vid reflux

Energi / ml | Protein / 100 ml | Kommentarer
Naturell, Semper 1,0 kcal 49 Protein frdn mjolk och kott
Isosource Mix, 1,1 kcal 43 ¢ Protein fran mjdlk och kott

Novartis

Sondnéringar som kan hjilpa vid f6rstoppning

Energi / ml | Protein / 100 ml | Kommentarer
Fiber, Semper 1,0 kcal 45 ¢ Proteiner fran mjolk, fiber fran soja
Osmolite, Abbott 1,0 kcal 42 o Proteiner fran mjolk, fiber frdn soja
Nutrison Multifiber, 1,0 kcal 40¢g Proteiner fran mjolk, fiber fran soja, inulin,

Nutricia

resistent stirkelse, oligofruktos, cellulosa och
gummi arabicum
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Sondniringar med hogt energi- och proteininnehall

Energi / ml | Protein / 100 ml | Kommentarer

Nutrison Energirik, 1,5 kceal 6,0 g Protein frén mjolk
Nutricia

Fresubin Energy, 1,5 kcal 5,6 ¢ Protein fran mjolk
Fresenius Kabi

Isosource Energi, 1,6 kcal 57¢g Protein fran kasein
Novartis

Extra, Semper 1,5 kcal 6,5¢g Protein fran mjolk
Ensure Plus, Abbott 1,5 kcal 6,25 ¢ Protein fran mjolk

Kosttilliigg med hogt energi- och proteininnehall

Nutridrink, Nutricia

Nutridrink Multifiber, Nutricia

Fortifresh, Nutricia
Cubitan, Nutricia
Forticreme, Nutricia

Fresubin Energy, Fresenius Kabi

Ensure Plus, Abbott

Resource Energy, Novartis
Resource Protein, Novartis

Addera Plus, Semper

Komplett néring, Semper
Komplett néring, Jordgubb 150, Semper
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Bilaga mun-och tandvérd

Fig 1 Minskad tonus och kraft i kdkmusklerna intill
molarerna i kombination med den hypotona,
forstorade tungan och dominansen i den mindre
affekterade periorala muskulaturen medfor transversell
expansion av tandbagarna sarskilt 1

underkéken (Fig 1 och 2).

Fig 2
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Fig 3 Pojkens individuellt anpassade rullstol eller
__ permobil kan anvandas som behandlingsstol.

Fig 4 Badrummet anpassas for att tillgodose att
den dagliga munvérden underlittas.
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Fig 5 Elektrisk tandborste &r ett uitmérkt
hjélpmedel ndr muskelstyrkan i armar och hinder
avtar.

Fig 6 A Nir det ar trottsamt att gapa kan ett
bitstod mellan tandraderna vara till hjélp.

Fig 6 B Bitsod
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Fig 7 Munvinkelhéllaren &r ett hjdlpmedel
som kan anvindas for att fa en bra insyn i
munnen sdvil vid egenvird som vid
tandbehandling.

A\t

Fig 8 Gap- och bitklamman ér ett hjdlpmedel som kan anvindas for att uppréatthalla rorligheten i
kikleden och tinja kdkmusklerna.
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Oppleringsmal og kartleggingsrutiner for barn med DMD, skjematisk oversikt

Overordnet mal

Legge grunnlag for best mulig fungering innenfor omridene bolig, fritid og arbeid .

Innsatsomride Sosial utvikling Motivasjonell/ Motorisk utvikling | Praktiske fag Opplering i forhold | Andre fag
emosjonell (gymnastikk) til verktoyfagene
utvikling (norsk, matematikk)

Hovedmil Tilhere klassen/gruppen Positivt sjelbilde. Ivareta flest mulig | Laere opp i Lare disse fagene ut | Bygge pa elevens
samtidig som grunnlag for |Selvbestemmelse. funksjoner samtidig | forhold til ifra at kunnskapen skal | interesser og
sosialt nettverk som Trygghet. som aktiviteter som kunne nyttiggjeres som | muligheter
voksen kompensatoriske kan bibeholdes voksen

tiltak settes inn 1 ogsé 1 et voksent
forkant liv
Tiltak 2 - 4 ar Lekeaktiviteter Lekeaktiviteter med | Strukturet Begrepstrening Begrepstrening
Metodikk bygget pa barnets lystbetonede opptrening
interesser aktiviteter - gjerne | 1 forhold til
gruppeaktiviteter selvstendighet

Kartleggings- WPPSI Pedi

verktey

Tiltak 4 - 6 ar Samvar med barn pa Selvstendighet sa Utvikle videre - Utvikle videre. Begrepstrening og Begrepstrening.

Metodikk samme alder og yngre langt som mulig. gjerne gjennom kommunikativ trening | Oppseke mange miljd
Deltakelse i organisert Gjerne faste idrettslag for barn i forhold til & fortelle |- mange pavirkningen
fritidsarbeid "plikter" historier. Leses for.

Presentere boker

Kartleggings- WPPSI-R eller WSC-III ev | (Hvis ikke tatt for) | Pedi

verktoy nerupsyk. utredning ved 5

til 6 ars alder
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Tiltak 6 - 11 &r Fortsette arbeidet fra 1 Okt selvstendighet. | Knytte opp mot i Finne fram til og | Datakort for barn. ' Leering i
Metodikk tidligere periode. Styrke :Gode modeller s  :barneidrett. Leere & :utvikle interesser : Oppove fortellerglede  meningsfulle
nettverk med andre barn ! vel blant barn som ! veere tilskuer pa 'som frimerker, !og ' helhete (prosjekter)
 voksne. Flere  fotball, handball ' byggesett (biler, matematikkinteresse med klare, konkrete
E voksenmodeller enn E med mer etter E fly), andre E (spill, problemlosing, E mal og helhetlig
 foreldre | interesse  praktiske/estetisk | logisk tenkning)  tenkning.
E ' Handikapidrett - e interesser som  tilpasses niva. + (Grunnlag for
! ' styrketrening 'kan folge videre ! ' yrkesvalg)
I I  (datakunst) I I
Kartleggings- Aschenbach ev neurospyk. | CBCL Nasjonale lese- tester (2.4 og 6
verktey utredning ved 10 til 12 ars skrive kl)
alder
Tiltak 12 - 18 ar | Samvar med unge og . Gi selvtillit i forhold ; Finne fram til en : Opplaring rettes konkret mot jobb/studiesituasjon. Opplaring i
voksne sa vel pa jobb E til at han kan fylle E livsstil hvor trening, E bedrift veksler mellom skoleopplaering.
(skole) som 1 fritid 'en jobb (oppgave) !deltakelse i forhold ' Opplering i forhold til & kunne bo i egen bolig
» som voksen  til fysisk aktivitet .
5 | (tilskuer, deltaker)
:  blir en del av :
:  livsmensteret :

Kort kommentar:

Den viktigste kartleggingen vil vaere i1 forhold til de minste barna WPPSI-R eller Reynell. Dette for & sikre en spraklig god utvikling. I
skolealder ber Aschenbach CBCL tas med tre drs mellomrom. De standardiserte testene i forhold til lesing/skriving ber vurderes sammen med
dette. Disse resultatene ber samkjeres med andre fagomréader sin kartlegging/testing.
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Bilaga Ortopedi: Ortoser

Viloortoser

Den forsta ortosen dr en viloortos for fot-underben som anvénds under natten for att halla hilsenan i
sitt mest strickta ldge. De tillverkas i ett fast ldge alternativt med fotled. “Statiska” eller
”dynamiska” nattortoser. Se bifogade bilder.

Helbensortoser

Det dr svart att avgdra nér det dr dags for pojkarna att {4 sina forsta stodjande helbensortoser.
Pojkarna kan da ofta std utan stdd, men inte resa sig sjdlva. De kan inte std pa ett ben, de kan sitta
sjdlva, men oftast inte lyfta huvudet vid liggande. De trillar ofta och kan bara ga en mycket begrdansad
strdcka pa plant underlag. Det &r viktigt att man forsoker analysera vilken tidpunkt som &r den rétta
for fortsatt gdende. Vid for tidig ortosforsorjning upplever pojkarna ortoserna mest som ett hinder
som gor att de inte kan gi som de &r vana vid, de kénner sig inte hjdlpta av ortoserna. Val av tidpunkt
for ortosforsorjning dr mycket individuell och gors i samrdd med barn, fordldrar, ldkare, sjukgymnast
och ortopedingenjor.

Om ortosforsorjningen kommer igdng for sent, da pojkarna redan satt sig ner, sa dr det mycket svart
att fa dem att ga igen.

Nér ett barn planeras for en hilseneforlingning eller mjukdelslosning av Tractus Iliotibilais dr den
bista 10sningen att samtidigt planera in en avgjutning for ortoser. Avgjutningen kan goéras ungefar 2,5
vecka innan operationen. Det enda hindret for att inte géra en avgjutning innan operationen, dr om
barnet har grava felstédllningar. Med en god planering dr ortoserna fardiga att anvéndas den dag
avgipsningen gors.

Helbensortoser till DMD tillverkas med sittbensstdd for kompensation av svaga hoftextensorer, fast
frimre kndbygel for att undvika flexionskontrakturer i knédna samt en fotdel som slutar bakom MTP-
linjen for att pojkarna ska kunna avveckla steget. Ortoserna kombineras inte med ortopediska skor
da de anses for stela 1 sulan och forsvéarar avvecklingen. Se bifogad bild.

Korsettbehandling

Méinga barn med DMD far korsetter. Oppningen sitter bak och korsetten tas littast pa i liggande.
For att underlétta andningen tas ett hal upp 6ver magen och ticks med resar. Malet med korsetten &r
inte att uppné korrektion av ryggen utan att halla emot gravitationen och ge ett béttre sittande.
Korsetterna tillverkas i 3-4 mm pp efter matttagning i de flesta fall d& symmetrin ar viktig. I de fall
dé assymetrierna ér fOr stora och ej gér att réta ut tillverkas korsetten efter en gipsavgjutning.

Statrining

For ett fortsatt stdende nér barnen slutat ga anvinder vi oss av tva olika metoder. En sti-rullstol med
ett par helbensortoser dr det ena alternativet. Det kan vara svart att fa till ett symmetriskt stdende
pa detta sétt, da hofter och rygg inte dr kontrollerade pa samma sétt som benen. I dessa fall anvénder
vi oss av staskal. Ett mycket stabilt och kontrollerat stiende kan da uppnas.
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Nattortoser till patienter med Duchennes muskeldystrofi

Statisk nattortos

Ortosen girs si
att foten hamnar

i 90 graders
vinkel i vrisien

Ortoserna perforeras med Polstring i hela Ortoserna ir kildda

inuti med frotté fir ace
lufthal samit Kik- eller ortosen i mjuk minska de vanliet
Eiinnhil i hilen sh att man aliplast 2

firekommande
virmeproblemen

kan Kontrollera att foten dr
pd plats § ortosen.

Dynamiska nattortoser

Elastiska
draghand sa att
man kan stilla in

den vinkel man
inskar i foileden.

Ylva Higglund och Asa Eliasson 2000 - 01-11
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Helbensortos till patient med Duchennes

muskeldystrofi
IF PP KAFO

Stid under tuber
ischiadicum.

Aluminium skenor
med tanke pi
vikiten. Lashygel
fram sa ant
patienten sjilv kan
lisa upp och stinga
samt fir att ingen
sha raka komma
emaot lisbygzeln
bakifrin.

Fast mothall
tver kni fir
stahil

extension av
Kmiit

| Firstirkningsprofiler |\

Ortoserna gires
i vacuumformad
Polyprop, 4 —6

Fotdel fram till
MTP - linjen sa
att patientens tar

mm beroende pa
patientens vike.

blir fria att
balansera med
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Kortisone behandling af DMD; skematisk oversigt

No of patients Follow-up time Dosage Results
Authors Design PRD = Prednisone Motor function,
PRL = Prednisolone muscle strength
DFZ = Deflazacort
Drachman (1974) Open 14 28 months PRD 2 mg/kg/d Improvement
After 2-3 mo alt day +
reduced dose
Siegel (1974) Double-blind 14 3yrs 7 on PRL 5 mg/kg alt "Transient and
day, 7 placebo minimal slowing of
process” Not eff
treatment
Brooke (1987) Open 3 6 mo PRD 1.5 mg/kg/d Improvement
DeSilva (1987) Open 16 >1 yr (1-11 yrs) PRD 2 mg/d, after 2-3 Improvement,
mo alt day, red dose slowing of
deterioration
Mendell (1989) Double-blind 36 placebo 6 months PRD 0.75 mg/kg/d Improvement
33 low dose (low) and 1.5 mg/kg/d
34 high dose (high)
Random 32 placebo 6 months PRD 0.3 mg/kg/d and Improvement, more
Griggs (1991) selection 33 on 0.3 mg/kg/d 0.75 mg/kg/d on 0.75 mg/kg than
Double-blind 340n0.75 on 0.3 mg/kg
mg/kg/d
Fenichel (1991a) Doouble-blind 49 1yr PRD 0.65-0.75 mg/kg/d Improvement
Fenichel (1991b) Doouble-blind 40 3yrs PRD <0.65 mg/kg/d Improvement, less
than with higher
doses
Mesa (1991) Double-blind 28 9 months DFZ 1 mg/kg/d Improvement
controlled
Griggs (1993) Randomized 107 6 months placebo, PRD 0.3 mg/kg/d, 0.75 Improvement, more
controlled 0.3 mg/kg/d, 0.75 mg/kg/d with 0.75 mg/kg/d
mg/kg/d than with 0.3 mg/d
Sansome (1993) Randomized 32 18 months PRL 0.75 mg/kg/d 10 Improvement at 6
open first day of month mo, declining at 12
and 18 mo
Béackman (1995) Double-blind 3B 6 months placebo, 6 PRL 0.35 mg/kg/d Improvement
Cross-over months PRL
Bonifati (2000) Double-blind, 67 3-12 months DFZ 0.9 mg/kg/d vs Improvement,
randomized PRD 0.75 mg/kg/d similar both groups,
less weight gain
DFz
Biggar (2001) Retrospective 54; 1.6.5yrs DFZ 0.9 mg/kg/d Improvement of
30 DFZ motor + respiratory
24 placebo function
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Management and co-ordination

Background

The imp ortance of sound management and the role of the co-ordinator in the organisation of cross
border multi-centre projects and co-operation is easily overlooked. Attention is focused on developing
the protocol, deciding on the methodology, recruiting participants and staff, in fact on all those areas
that are rightfully seen as central to the project. However all of this effort can be wasted and the study
in jeopardy if the organisational and management structure has not been carefully planned, funded, and
agreed before the project begins.

There is always an expectation by clinicians / researchers that the interest of the work and the
enthusiasm and goodwill of staff at all levels in all the participatingcentres can be relied upon and will
lead to a successful outcome. However these attributes need hamessingand direction in order to
maximise effectiveness. Further it is important to recognise that the greater the number of centres
involved the greater is the need for co-ordinated effort. This should not be confused with
administration.

In the followingparagraphs some of the issues and factors relating to the above will be explored. The
ideas, and suggestions are largely drawn on the experience gained through the Nordic Contracture Study
(NCY) (1,2) placed into the context of management theory. The NCS was amulti-centre, cross border
study involving Denmark, Norway and Sweden, five main centres were used but m Sweden it was
necessary to use many satellite clinical facilities. It should be remembered that the more centres used
the ‘flatter’ the organisational structure will be.

There are three main issues to be dealt with, namely:
* methodological,
* people/organisational
* datahandling.

In cross border studies all of these issues must be seen in the context of differing cultures and differing
healthcare delivery provision. To neglect addressing these aspects may impair comp liance with the
project, reduce co-operation and ultimately make assimilation of the results of the study into change in
clinical practice more difficult.

M ethodological issues

The detailed methodology has been dealt with in other sections. Therefore it is only necessary to state
that staff training in the precise techniques to be used is essential before and duringthe project to
ensure that thereis standardisation. It is essential to document carefully and thoroughly the methods
and precise techniques that have been agreed and each examiner must have a personal copy ofthe
document for referal.

Inter-observer and intra-observer error must be considered. This presented an organisational problem
in the NCS because of the number of subjects available for test retest and the logistical difficulties of the
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distances that separated both examiners and subjects. We were forced to compromise and settled for a
‘gold’ standard and consistency testing but this is less than ideal.

Train and accredit more therapists in the methodology in each participatingcentre than you think you
need so that you have staff available for any contingency, (e.g M aternity leave, job change, long term
study leave, sickness).

People / Organisational Issues

Multi-centre studies demand clear lines of responsibility and accountability to be effective. The very
term ‘multi-centre’ implies that the project will create an interdep endence of one centre on another.
Failure to comply with the agreed protocol or level of agreed resource by one participatingcentre may
adversely affect the work of other teams. This does not mean that the management structure has to be
hierarchical or bureaucratic but there must be one in place!

At the very least there should be a project M anager who has the authority to commit resources at
levels that have been agreed prior to the commencement of the study. This person should be close to
the study and may also have a role as a co-ordinator. It is unlikely that a departmental Director will be
close enough to the project or have time to assume this role, so there must be delegation. Funding once
agreed should be ‘ring fenced’ and not be at the mercy of competing needs of other sections of the
department / larger organisation. This approach also provides more security for staff and reduces stress
on them, particularly where they are only seconded to the project for some hours of a week.

Cross border projects are particularly vulnerable to national government initiated changes in the
delivery of healthcare resulting in changes of patient flow to particular hospitals, changes in the place
and quantity of resources and the redeployment of staff. It is advisable to have written agreements
(contracts) with senior medical and administrative staff to avoid the project being compromised, for
examp le, ensuringcontinued use of facilities, support staff (e.g. clerical).

Other factors to be considered:

* Impact of the study and its organisation on the participant, for example ensuring clear lines
of communication between project staff and those responsible for day to day care of the
participant, clear definition of line of responsibility for delivery of care and agreed sharing of
information.

* The professional staff undertaking the study must receive regular feed back on the progress
of the project and their job satisfaction must be a consideration. It is also essential that other
staff with whom they work, but who may not be involved in the project, are made aware of
the purpose of the study. Non project staff should also be assured that they are not having
to do extra tasks to support the project. Attention to this prevents interpersonal jealousies
that can be less than constructive and isolate the researcher, as well as creating disharmony
within a department.

* Other professionals not actively involved in the study but responsible for the participant.
Depending on the type of intervention or project those staff responsible for the day to day
care of the participant can feel threatened by projects feeling that they are themselves under
scrutiny. This is more important where the project centre is geographically removed from
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the study centre. Participants are quick to recognise this and may become confused,
dissatisfied or even take advantage of the situation. Effective communication and liaison is
essential to prevent problems.

* Cultural differences and language barriers to communication have to be considered. It is not
enough to assume that thoughts communicated in a second language can be taken at face
value. Understanding must be checked, it is not just semantics.

Data Handling

Regardless of whether the data gathered is to be used for a specific research project, or simply used
for clinical decision making in the management of a specific child a research discipline should prevail.
All data should be screened before and after entry to a common database according to the agreed
protocol. Experience showed that the greatest potential errors arose in the method of recording the
findings at an assessment.

Brooke et al (3) used an ‘expert’ computer software programme, menu driven to screen data for
errors. This can be expensive to install and is still subject to error.

I have had some experience of electronic menu driven programmes where non-professional members
of staff are responsible for entering the data. In these systems ranges of data are usually identified
so that an entry falling outside the pre-set limits produces a warning.

I suggest that screening of data is done by a suitably qualified professional person.

The structure of the database should be available at the start of the project.
Sustained vigilance is required to prevent the database becoming corrupted. Agree beforehand who
has access to, ownership of the database, and that it complies with Data Protection legislation.

Outcomes and change management

The underlying purpose of consensus programmes or clinical research is to improve the treatment of
the patient whether this is achieved by expanding the knowledge base or treatment strategy.

Participants in such studies usually agree to take part in the study because they believe it will
improve their own care or that of others suffering the same condition. It is in many respects an
unspoken contract between researcher and subject.

Effective management of the study will greatly influence the ease with which any resultant change in
clinical practise is implemented. One of the greatest barriers to change is when long established
practices are challenged. Change may be perceived as threatening and undermining the power of a
practitioner(s), particularly where their authority has been based on particular skills. Ensuring that
communication has been inclusive, that even those who have not had an active part in the study feel
a sense of ownership and have collaborated will do much to reduce this problem.
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Possible benefits of collaborative studies:
* Improved patient care
* Pooling of validated data to permit quantitative analysis
* Provide baseline data on outcomes as a standard against which any future developments
could be evaluated
* Formulation of hypotheses for future research

Recommendations
Clinical Consensus Programme:

* Negotiate with all participating centres

* Agree assessment / protocol

¢ Document

* Communicate effectively

* Train staff in use of agreed procedures

* Accredit staff

* Preferrably enter data into common database

Clinical Research:

* Build team and appoint manager/ co-ordinator

* Agree protocol

* Train staff / accredit

* Communicate

* Contingency plan for staff migration / change Contracts

* Ring Fence Funding
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