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Syftet med vardprogrammet ar att sékerstalla evidensbaserat arbetssatt vid
Fysioterapikliniken, Karolinska Universitetssjukhuset.

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

FSHD ar en arftlig muskelsjukdom som karaktériseras av svaghet i ansikte, skuldror
och dverarmar foljt av svaghet distalt i nedre extremiteten samt rygg och bukmuskler
(1). Prevalensen ar 5/100 000 invanare och ar jamnt fordelad mellan kénen. | Sverige
beraknar man att det finns ca 450 personer med FSHD (2). FSHD beror pa en
mutation i genen DUX4 i kromosom fyra. | normala fall & genen inaktiv men man vet
att om den aktiveras far den en skadlig inverkan pa musklerna. Sjukdomen arvs
autosomalt dominant vilket innebar att om en av foraldrarna har FSHD ar det 50 %
risk att barnet skall drabbas. Hos 10-30 % uppkommer mutationen utan att den arvts
fran en foralder (2).

Debutaldern och svarighetsgraden varierar i familjerna. Ofta debuterar symtomen
under tondren. En tredjedel av kvinnorna far lindriga symtom medan 95 % av
mannen har symtom fore 30 ars alder. Hastigheten i symtomutvecklingen varierar
och perioder med stabila tillstand forekommer (2). Ungefar 20 % av personer som
araldre an 50 ar och som har FSHD kan fa behov av rullstol (1). Ogonens, svalgets
muskulatur eller hjartat drabbas inte. Den férvantade livslangden ar normal (1).

Symtom (1,2, 3)
Typiskt ar att debutsymtomen &r tydligt asymmetriska. Nedan foljer en lista med de
vanligaste symtomen.

e Svaghet i skuldermuskulaturen. Vanligt &r vingskapula och svarighet att
lyfta armarna. Deltoideus kan vara besparad men hindras att vara till nytta da
det inte finns nagon muskulatur som stabiliserar skapula.

e Svaghet i armar. Vanligt ar svaghet i biceps och triceps men med bevarade
underarmsmuskler.

e Svaghet i ansiktsmuskulaturen. Svarighet att bland annat vissla, blasa upp
ballonger, pluta med lapparna eller nypa ihop dgonlocken. Det forekommer att
vissa personer sover med 6ppna dgonlock.

e Svaghet i balmuskulaturen.

o Tunn bréstkorgsmuskulatur kan ge brostkorgen ett insjunket utseende.

o Svaga bukmuskler kan ge en hangmageprofil.

o Ryggmusklerna kan vara svaga och ge symtom av uttalad landlordos
och scolios.

e Svaghet i nedre extremiteterna. Det &r vanligt med droppfot.

e Horselnedsattning i varierande grad drabbar ca hélften av patienterna med
FSHD och ar vanligast vid tidig debut.

Malsattning
e Sakerstélla ett enhetligt sjukgymnastiskt omhandertagande med hog kvalité
utifran aktuell vetenskap och beprévad erfarenhet.

¢ Bibehalla funktion och formaga till aktivitet i dagliga livet. Specifika mal
utformas i dialog mellan sjukgymnast och patient utifran varje patients behov.
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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. Vanliga

interventioner och dess syften ar listade nedan i Tabell 1.

Tabell 1.

Intervention Syfte Kropps- Aktivitet  Omgivning
funktion /delaktighet /milj6

Rad angaende Bibehalla eller 6ka X

styrketraning muskelstyrka

Rad och instruktion i Bibehalla rorlighet X

rérlighetstraning

ffa skuldror,
armbage, fotter

Radgivning om lamplig Optimera X
fysisk aktivitetsniva aktivitetsniva

Forskrivning av Optimera X
hjalpmedel for aktivitetsniva

forflyttning och aktivitet

Ordination och Optimera X

uppféljning av
ortopedtekniska
hjalpmedel

aktivitetsniva

e Vanligtvis sker ingen traning eller behandling inom Fysioterapikliniken utan inom
specialiserad rehabilitering, primarvard, privatpraktiserande fysioterapeut eller
inom friskvard. | enskilda studier har man sett att personer med FSHD kan ha
nytta av styrke- och konditionstraning men att effekten kan vara begransad (4, 5).

e Behovsbeddmning och forskrivning av forflyttningshjalpmedel, t.ex. kappar,
kryckkappar, rollatorer och rullstolar gors vid behov.

e BedOmning gors om behov finns av ortopedtekniskt hjalpmedel till exempel for att
minska effekt av droppfot. Det finns ingen evidens for att fixering av scapula vare
sig kirurgiskt eller med ortos skulle 6ka funktionen i armen (3). Ordination av
ortopedtekniska hjalpmedel gors av specialistlakare eller av fysioterapeut med
delegering via webportalen Thord, Tekniska Hjalpmedel Ordersystem

(www.thord.sll.se).
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Matmetoder

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

Tabell 2.

. o . Kropps- Aktivitet/  Omgivning
Funktionsnedsattning Méatmetod funktion delaktighet /miljo
Nedsatt muskelkraft Observation X

Funktionella
rorelser
Manuellt
muskeltest (0-5)
enligt Daniels &
Worthingham
Nedsatt ledrérlighet Observation Aktiv X
och passiv
matning av
rérlighet med
goniometer
Nedsatt formaga att Intervju X
bibehalla balans i stdende |Qpservation
och gaende Romberg
Bergs balansskala
Nedsatt Observation X
forflyttningsforméaga 20-m gangtest
6 minuters
gangtest
Upplevd anstrangning Borg RPE X

Halsotillstdnd

EuroQuol, five
dimensions, EQ-
5D

Restriktioner

Det finns inga restriktioner nar det galler styrke- eller konditionstraning for personer
med FSHD. Det finns for fa studier for att kunna séaga nagot om effekten av traning
men slutsatsen ar mattligt intensiv traning inte ar skadlig (5).
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Uppfoljning/vardkedja
e MYO-team (l&kare, sjukskoterska, fysioterapeut, arbetsterapeut och kurator)
finns i Solna (Norra) med regelbundna teamtraffar.

e 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.

e Vid behov kan patienten remitteras till Rad- och stodenheten, Neurologklinken
for ett kartthggande hembesok.

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