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Neuromuskulara sjukdomar hos vuxna - Duchennes

muskeldystrofi

Duchennes muskeldystrofi (DMD) orsakas av brist pa eller forédndrat
dystrofinprotein. Dystrofin finns normalt i skelettmuskulatur och hjartmuskel
samt 1 mindre méngder &ven i centrala nervsystemet och glatta muskelceller.
Sjukdomen éar fortskridande.

Varje ar far cirka 10 pojkar 1 Sverige diagnosen Duchennes muskeldystrofi.
Forekomsten berdknas vara 6 fall per 100 000 manliga invanare. Se
Faktadokument Kort information om Duchennes muskeldystrofi.

Diagnostik och utredning

Om symtom och klinisk undersokning ger misstanke om Duchennes
muskeldystrofi tas vanligen forst ett blodprov for att soka efter lackage av
muskelenzymer till blodet. Diagnosen bekréftas med DNA-analys. Mikroskopisk
undersokning av muskelbiopsi bekriftar diagnosen.

Utredningen gors oftast under barnaaren av barnneurolog. Vid misstanke om ¢j
faststdlld DMD, remiss till neurolog.

Behandling

e Behandling med kortikosteroider inleds i aktuella fall under barnaren och
initieras da av barnneurolog. Vuxna som behandlas med steroider far
fortsdtta enligt tidigare dosering och upplégg. Uppfoljning gors vid
aterbesok hos vuxenhabiliteringens ldkare. Kortikosteroider utgér den
enda medicinska behandling som i ett flertal studier visats ddmpa den
tilltagande muskelsvaghet som ar en del 1 naturalférloppet vid Duchennes
muskeldystrofi. For riktlinjer se Skandinaviskt State Of The Art (SOTA)
om Duchennes muskeldystrofi.

e Ortopedisk behandling vid muskeldystrofi inkluderar bade ortos- och
kirurgisk behandling av rygg- och extremitetsdeformiteter. Vid minsta
tecken till kontrakturutveckling bor profylaktisk ortosbehandling med
dynamiska viloortoser pabdrjas. Vid tilltagande kontrakturer bor
kontrakturldsande kirurgi 6vervégas. Det har ocksé visats att stitraning
forsenar utvecklingen av skolios. Stabiliserande ryggoperation ér allmént
accepterad och resultaten goda i form av béttre balstabilitet och sittande. I
de flesta fall dér detta ar aktuellt utfors det under barnadren. Den
vanligaste ryggdeformitetsoperationen ar bakre skoliosoperation som
utfors nir skoliosvinkeln dverstiger 30 grader. Nér en muskulidr skolios vél
passerat 30 grader 6kar den snabbt. Spinal ortos kan sillan forebygga
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deformitetsutvecklingen hos Duchenne, men kan forbéttra balbalans och
ge sittstabilitet.

o Elektrisk rullstol underlittar transporter, sparar pa orken och ger dkad
frihet. Det dr déarfor viktigt att borja anvdanda denna d&ven om man klarar att
kora manuell rullstol men borjar bli svag.

e Besvir frdn mag-tarmkanalen kan behandlas pa olika sitt. Férstoppning
kan behandlas med laktulos, som har en tarmreglerande verkan. Ibland
behovs mikrolavemang.

e Overvikt, men dven undervikt, ir relativt vanligt, framfor allt nir man
anviander rullstol. Kontakt med dietist vid undervikt. Mer information
under Enteral nutrition vuxna, Habiliteringscentrum, Region Jonkopings
lan (begrinsad behorighet) samt Nutrition, Folkhélsa och sjukvérd, Region
Jonkdpings léan.

e At- och svilljproblem utreds och behandlas av habiliteringscentrums
logoped och dietist oftast 1 samrdd med dysfagiteamet. Till foljd av
svarigheterna att svilja kan det s& smaningom bli nédvéndigt att fi all
néring eller néringstillskott via PEG (perkutan endoskopisk gastrostomi
eller knapp). Se Dysfagi, Folkhilsa och sjukvard, Region Jonkopings lan.

e Regelbunden hjirtkontroll. Remiss till kardiolog for bedémning. Arlig
UKG-undersokning rekommenderas. 24-timmars EKG-registrering vid
behov. Eftersom kardiomyopati &r vanligt fran tonaren &r det viktigt att
hjartfunktionen kontrolleras regelbundet, cirka en gang om aret. Att tidigt
borja med behandling med ACE-hdmmare eller betablockerare har visat
sig vara ett effektivt skydd mot att utveckla hjértsvikt.

e Regelbunden lungfunktionskontroll utfors via lungmedicinska klinikerna.
Forebyggande atgérder for att minska risken for luftvagsinfektioner kan
innefatta vaccination mot kikhosta, pneumokocker och influensa. Vid
tecken pé lunginflammation ska behandling med antibiotika péborjas sé
snart som mojligt. Vid nedsatt lungfunktion kan en hemventilator med
mask vara till stor hjélp. Intermittent CPAP-behandling bor senast
erbjudas ndr VC < (30)-50 %. Ett andningshjélpmedel som anvinds dr den
sé kallade hostapparaten. Efter ndgra assisterade inandningar ger den ett
sug som hjalper till att transportera upp slem, vilket ofta &r till stor hjdlp
vid nedre luftvigsinfektioner om den egna hostkraften dr nedsatt. Det ar
viktigt att uppfoljningsansvar ér klarlagt innan behandling med
hostapparat initieras.

e Regelbunden kontroll av munhélsa. Regelbundna kontroller hos tandlidkare
ar viktigt, eftersom den nedsatta muskelstyrkan gor det svérare att borsta
tdnderna, vilket 6kar risken for karies. Aven forstirkt forebyggande
tandvérd behovs. Se Faktadokument Tandvérdsstod - 6versikt och
riktlinjer.

e Genetisk rddgivning. Nir patienten sa onskar remiss till
regionmottagningen for klinisk genetik i Link6ping.
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Uppfoljning
Arlig uppféljning sker pa habiliteringen.

Mer information
Se Duchennes muskeldystrofi, Socialstyrelsen.

Patientinformation
Se Neuromuskuldra sjukdomar (NMD), NEURO.
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