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Vardprogram for fysioterapeutisk intervention

Charcot Marie Tooth (CMT)

Syftet med vardprogrammet &r att sékerstalla evidensbaserat arbetssatt vid
Fysioterapikliniken, Karolinska universitetssjukhuset.

Vardprogrammen riktar sig framst till fysioterapeuter internt men aven externt och till
andra som kan tillgodogora sig innehallet.
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Introduktion

Charcot-Marie-Tooth (CMT) ar en av de vanligaste arftliga neurologiska sjukdomarna
med en prevalens p& ca 40 per 100 000 invanare.* CMT &r ocksa kénd som
Hereditar motorisk och sensorisk neuropati (HMSN) vilken innefattar en stor grupp av
tillstdnd som paverkar perifera sensoriska och motoriska nerver. Sjukdomen varierar
mycket mellan familjer och olika individer. Orsaken &r inte helt klarlagd, men kan
bero pé stérd metabolism eller genetisk stérning. Alder for debut varierar beroende
pa typ av CMT och svarighetsgraden ar mycket individuell. Overlevnaden for
personer med CMT ar férvantad normal.

Vanligt forekommande symtom beskrivs nedan.? Tabell 1 visar symtom per typ av
CMT.

Muskelsvaghet

Svaghet distalt i nedre och 6vre extremiteten. Karaktaristisk muskelatrofi i
underbenen och distala delen av laren, sa kallade flaskhalsatrofi. Svaghet i fétterna
och underbenen ger droppfot, Figur 1. Patienten gar med sa kallad tuppfjatsgang
med hdga knauppdragningar for att inte snubbla. Gangférmagan kvarstar som regel
hela livet. Atrofi uppstar aven i 6vre extremiteten. Typiskt ar atrofi av de sma
musklerna i handerna, framfor allt extensorerna, vilket ger nedsatt finmotorik, Figur 1.
Latt ataxi i armar kan férekomma.

Fotdeformitet
Pes cavus ar vanligt liksom hammartar samt att calcaneus kan inta en varusstallning,
Figur 1.

Kéanselstorning

Ytlig kdnselnedsattning i distalt, vilket debuterar i fingrar och tar och sprider sig
uppat, sa kallad strump- och handskeutbredning. Patienterna kan ha problem med
domningar, stickningar, krypningar (parestesier) etc. samt mer obehagligt brannande
och svidande vark och smarta. Okad kanslighet for kyla ar vanligt. Nedsatt
proprioception ar vanligt och ger svarigheter att ga pa ojamt underlag och osékerhet
vid gang i morker. FOr dvre extremiteter kan det resultera i att patienten behover titta
pa sina hander vid finmotorisk aktivitet for att kompensera for nedsatt kansel.

POSTADRESS KAROLINSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET, HUDDINGE KAROLINSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET, SOLNA
SE-17176 STOCKHOLM BESOKSADRESS HALSOVAGEN, FLEMINGSBERG BESOKSADRESS KAROLINSKA VAGEN, SOLNA
TELEFON VX 08-585 800 00 TELEFON VX 08-517 700 00 2



KAROLINSKA

Universitetssjukhuset

Tabell 1 Karaktéarsdragen hos de vanligaste typerna av CMT?

Benamning Hereditet Debut Skadetyp Motoriska Felstallningar Sensoriska Ovrigt
symtom symtom
CMT Typ1  Autosomalt  2/3 fore Demyeliniserande Forst distalt i Pes Cavus Hypoestesi: Svarare hos
dominant fyllda 10 NE (peroneus Hammartar Fotter strumpa man &n
ar, flesta Reflexer och tib. ant) Klohénder Hénder kvinnor.
innan 20 franvarande sedan proximalt handske Ingen
ar NE (inverterad cardiomyopati.
flaskhalsatrofi) Normal
och distalt OE. livslangd.
Fascikulationer Tuppfjatsgang.
och kramper Oftast langsam
forekommer progress.
Tremor Tidig debut ger
forekommer. oftast svarare
symtom.
CMT Typ2  Autosomalt  Vanligast  Neuronal Mildare &n Typ ~ Mildare &n Typ Mildare & Typ ~ Mildare &n Typ
dominant efter 1. Ovanligtmed 1 1. Tydligast 1
fyllda20  Reflexer nedsatta tremor. nedsatt
ar proprioception
NE.
CMT Typ3  Autosomalt  Medf6tt Hypomyielinisering ~ Hypotrofiering Fotdeformiteter Nedsatt ytlig Blixtrande
Dejerine- recessiv eller tidig av armar och kansel, position  smarta i benen
Sottas debut ben. Forsenad och vibration forekommer
gang. Nedsatt
finmotorik.
Ataxi.

NE= Nedre extremiteten, OE= Ovre extremiteten,

Figur 1 Bild frén Reilly et al.,* (2011). Typiska bilder pa pes cavus samt hammartér (A och B till vénster); distal atrofi i
benen (C) samt distal atrofi i hander (B hdger).

Malsattning
Overgripande malsattning
e Sdakerstélla ett enhetligt sjukgymnastiskt omhandertagande med hog kvalité
utifrdn aktuell vetenskap och beprovad erfarenhet.
e Bibehalla funktion och formaga till aktivitet i dagliga livet. Specifika mal
utformas i dialog mellan sjukgymnast och patient utifran varje patients behov.

Specifika mal:
e Oppenvard: sjukgymnasten deltar i MYO 6ppenvardsteam (Solna) med syfte
att delta i samordning av insatser.
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Intervention

Fysioterapeutens roll &r att bistd med specialiserad fysioterapeutisk bedomning och
radgivning. Patienten kommer via remiss eller pa eget initiativ. Forsta steget i val av
intervention ar probleminventering. Specifika mal utformas sedan i dialog mellan
fysioterapeut och patient och utefter det valjs lampliga atgarder. Primart sker ingen
traning eller behandling inom Fysioterapikliniken. Den sker inom specialiserad
rehabilitering, primarvard, privatpraktiserande fysioterapeut eller inom friskvard.

Radgivning om lamplig fysisk aktivitetsniva och traning

Hos denna patientgrupp finns det en risk fér nedsatt fysisk aktivitet. Detta kan
relateras till muskelsvaghet men ocksa till problem med inskrankt rérlighet och
kontrakturer samt nedsatt motivation och radsla for att forsamra sitt tillstdnd genom
muskulart éverutnyttjande.*** Det finns ingen evidens for att traning skulle vara
skadligt p& medeltung/-intensiv niv&.*>*" Studier har visat att motst&ndstréaning
tolereras val och kan ge signifikant styrkeokning. Slutsatsen blir att patientens mal,
motivation och fysiska forutsattningar far styra utformandet av ett individuellt
traningsprogram.

Bibehalla rorlighet

Aktivt och/eller passivt rorelseuttag ar ofta indicerat, speciellt i fotter och hander.
Fokus ligger pa att undvika felstallningar som leder till nedsatt funktionsférmaga
och/eller smarta i aktuell led eller intilliggande leder. Nedsatt rorlighet i fotens
dorsalflexion kan ge 6kade gangsvarigheter och nedsatt balans. Patient och
eventuella narstdende/ hjalpare instrueras enligt ett individuellt anpassat program.

Hjalpmedel for forflyttning och aktivitet
Behovsbeddmning och foérskrivning av forflyttningshjalpmedel, t.ex. kappar,
kryckkappar, rollatorer och transportrullstolar gors vid behov.

Ortopedtekniska hjalpmedel
Bedomning gors om behov finns av ortopedtekniskt hjalpmedel. Det kan vara
¢ Hjalpmedel for att minska effekt av droppfot med t.ex. Dictusband, enklare
plastskenor s&som AFO Light® eller mer avancerade skenor av Toe-off®-typ.
e Hjalpmedel for att minska effekten av felstallningar i foten sdsom fotbaddar med
medialt stod och pelott vid hammartar.
¢ Individuellt anpassade egna skor eller subventionerade bekvamskor, t.ex. med
oppning framtill for att ratta till tarna och dragkedjor med férlangning for battre
handgrepp.

Ordination av ortopedtekniska hjalpmedel gors av specialistlékare eller av
fysioterapeut med delegering via webportalen Thord, Tekniska Hjalpmedel
Ordersystem (www.thord.sll.se).

Smarta
Fysioterapeuten kan bedéma och ge rad kring fysisk aktivitet, ortopedtekniska
hjalpmedel och forflyttningshjalpmedel for att avlasta smartande leder. Rad ges om
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aktiv/passiv rorelsetraning for att 6ka eller bibehalla rérlighet och minska negativa
effekter av immobilisering.

Hembesok och utbildning

Patienter informeras om Neurologklinikens Rad och stédenhet. Verksamheten
vander sig till personer som har en neurologisk sjukdom, har stora problem i sin
dagliga tillvaro och/eller har behov av rad- och stédinsatser fran fler &n en
yrkesgrupp. De erbjuder bl.a. kartlaggande hembesdk, diagnosspecifik
patientutbildning och utbildning till personal.

Matmetod/Utvarderingsinstrument

De vanligaste symtomen och beddmningsinstrumenten som vi anvander hos
patienter med CMT ar listade i Tabell 2.

Tabell 2
Halsotillstand Delaktighet
Nedsatt muskelkraft Observation Hislopetal.® X
Funktionella rérelser
Manuellt muskeltest enligt
Daniels & Worthingham
Nedsatt ledrorlighet Observation Aktiv och passiv Norkin et X
métning av rérlighet med al.
goniometer
Nedsatt formaga att forflytta sig Observation Finchetal.” X X
sjalv Intervju Bohannon et
20 m gangtest al ®®
6 minuters gangtest
Nedsatt berdrings och Sensoriktest, ytlig beréring och  Fugl-Meyer X
proprioceptiv funktion proprioception etal.’’
Nedsatt formaga att bibehalla Intervju Finchetal.” X
balans i stdende och gaende Observation
Romberg
Bergs balansskala
Smarta Visuell analog skala (VAS) Finchetal.” X
Smartteckning
Upplevd anstrangning Borg RPE Borg™ X
Halsotillstand EuroQuol, five dimensions, Brooks et
EQ-5D al.’?

Restriktioner

Langvarigt séangliggande bor undvikas eftersom dessa patienter har svarare att aterfa
forlorad muskelmassa/-funktion efter immobilisering.

Uppféljning / vardkedja
MYO-team (lékare, sjukskoterska, fysioterapeut, arbetsterapeut och kurator) finns i
Solna (Norra) med regelbundna teamtraffar.
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Patienter identifieras via remiss fran neurolog eller via slutenvarden. Efter forsta
kontakt kan patienten sjalv initiera ny kontakt och aterbesok bokas pa egen
mottagning vid behov.

Vid behov slussas patienter vidare till fysioterapeut inom specialiserad rehabilitering,
primarvarden eller till privatpraktiserande fysioterapeut.
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