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Vardprogram for fysioterapeutisk intervention

Barn och ungdomar, 0-18 & med Duchennes Muskeldystrofi (DMD)

Syftet med vardprogrammet &r att sékerstalla evidensbaserat arbetssatt vid
Fysioterapikliniken, Karolinska Universitetssjukhuset. Vardprogrammet riktar sig
framst till fysioterapeuter internt men &ven externt och till andra som kan tillgodogéra
sig innehallet.
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Introduktion

Duchennes muskeldystrofi (DMD) ar en x-kromosombunden recessivt arftlig sjukdom
som orsakas av brist pa, eller forandrat dystrofinprotein. Sjukdomen karakteriseras
en progressiv muskelsvaghet och forekommer nastan bara hos pojkar och man. (1)
Varje ar far cirka 10 pojkar i Sverige diagnosen DMD (2). Det totala antalet personer
med sjukdomen &r okant, men férekomsten beraknas till cirka 1 per 3600-6000
levande pojkfodslar (1).

Symtom

Under det forsta levnadsaret har de flesta pojkar med DMD inga symptom.
Muskelsvagheten drabbar initialt framfor allt proximal muskulatur. Mellan 2-5
arsaldern blir den mer pataglig vilket resulterar i en forsenad motorisk utveckling.
Tidiga motoriska tecken ar att pojkarna har svarigheter att lara sig att springa, hoppa
och gd i trappa. (1) Pojkarna har dven ofta svarigheter att resa sig upp fran golv och
anvander sig da av s.k. Gowers mandover (3). Annat tidigt och karaktaristiskt symtom
ar att vaderna ar forstorade (pseudohypertrofi) (1). | Sverige sker diagnosticering
numera i 3-5 arsaldern.

Pojkar med DMD har ofta, men langt ifran alltid, en nedsatt inlarningsférmaga.
Utvecklingsstorning kan forekomma. Manga far ocksa symtom i form av
beteendeavvikelser eller nedstamdhet som ibland utvecklas till depression. (2)

Sjukdomsprogress

Pojkarnas gangformaga avtar med 6kad alder (se figur 1) till fljd av den progressiva
muskelsvagheten (4). Upphord gangformaga sker nu i genomsnitt 5 ar senare jamfort
med tidigare. Bidragande orsak till detta ar andringar i kortisonmedicinering samt ett
forbattrat omhandertagande i form generella riktlinjer och vardprogram. (5, 6)
Utveckling inom kortisonbehandling, andningsvard, hjartvard, skoliosoperationer
samt rehabiliteringsinsatser under de senaste aren har lett till férbattrad funktion,
livskvalitet, halsa och livslangd hos barn som idag diagnosticeras med DMD. (1, 6)

| aldre litteratur angavs medel6verlevnaden till cirka 18-19 ar. Medel6verlevnaden
idag ar okand men okar och det forekommer man med DMD som &r 6ver 40 ar. (1, 2)
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Figur 1. Utveckling av sjukdomsfdrloppet (4)
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Muskelsvagheten leder aven redan under tidig gangfas till stramhet i hdlsenorna
vilket kan leda till equinovarus-felstallning i fotlederna. Under den sena gangfasen ar
det vanligt med inskrankt ledrorlighet i hoftextension, hoftadduktion samt stramhet i
larets baksida.

Knaledsextension och armbagsextension blir ofta inskrankt som foljd av att
gangformagan upphdr och pojkarna blir sittande storre delen av tiden. Skolios kan
ocksa utvecklas pa relativt kort tid efter att pojkarnas gangférmaga upphért. Detta i
kombination med en svag andningsmuskulatur bidrar till en férsdmrad

lungfunktion. (1, 7)

Malséttning

Att férebygga och minska konsekvenserna av de komplikationer som
muskelsvagheten medfor. Att bibehalla en optimal formaga till aktivitet och
delaktighet i vardagen.

Specifik fysioterapeutisk malséattning

e Att bibehalla/forbattra ledrorlighet och motverka kontrakturer

e Att bibehalla muskelstyrka

e Att bidra med ortos- och hjalpmedelsforsérjning for att motverka kontrakturer samt
underlatta sjalvstandighet och delaktighet

e Att ge information/strategier for rorelse, traning och delaktighet

e Att smartlindra

e Att bidra med hjalpmedelsforsorjning for att bibehalla/férbattra andnings- och
hostfunktion
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Intervention

Efter att barnet fatt diagnosen DMD sker inskrivning i Habilitering och Halsa for
fortsatt regelbunden behandling. En gang per ar genomfors en omfattande
bedomning i muskelteamet vid Astrid Lindgrens barnsjukhus, Karolinska
Universitetssjukhuset Solna, utifran foreslaget internationellt vardprogram (7).
Muskelteamets funktion ar konsultativ for att ge stod for behandling till personal pa
habilitering, i skola, foraldrar, assistenter samt barnen/ungdomarna sjalva. Féljande
interventioner och bedémningar &r en del i denna arsuppféljning (se aven tabell 1).

En viktig del av behandlingen &r instruktioner till féraldrar/assistenter i
kontrakturprofylax i form av langvarigt passivt rorelseuttag samt anvandande av
nattortoser for positionering av fotlederna (vanligtvis modell Ankle-Foot-
Orthosis/AFQO). Om kontrakturer val har utvecklats kan senlésande operationer ibland
anvandas for att aterge ledrorlighet. Nar gangformagan har upphort bor formagan att
sta uppratthallas med hjalp av staskal, tippbrada och vissa elektriska rullstolar.
Vanligtvis 6vergar man i samband med detta till att anvanda ortoser for positionering
av fotlederna under dagtid. (7)

Lagintensiv konditionstraning och styrketréning i syfte att 6ka konditionen har visat
sig kunna motverka sekundara effekter av inaktivitet, motverka overvikt, osteoporos,
hjart- och karlsjukdom samt medverka till 6kad livskvalitet och bibehallen eller 6kad
formaga i dagliga aktiviteter (7, 8). Ett exempel pa en lamplig form av lagintensiv
traning ar bad och simning (garna ryggsim), dar man far avlastning for svag
muskulatur och motstand for den muskulatur som klarar det. Daremot bér man
undvika hogintensiv styrketraning och excentrisk traning som ger uttalad trétthet,
eftersom det kan medféra en risk foér nedbrytning av muskulaturen och darmed
snabbare sjukdomsutveckling (7, 8, 9). Overtraning kan visa sig som smérta, svaghet
och uttréttbarhet och finnas kvar flera dagar eller i véarsta fall permanent.

Allteftersom sjukdomen fortskrider blir hostférmagan mindre effektiv. Behandling i
syfte att mobilisera sekret, t.ex motstandsandning med PEP-mask eller i ett senare
skede (vanligen i samband med upphdrd gangférmaga) med hjalp av hostapparat.
Vid nedsatt lungfunktion ar en CPAP/Bi-level PAP nattetid till stor hjalp.
Forebyggande atgarder avseende nattlig ventilation och hoststod har visat sig kunna
forlanga vélbefinnande och dverlevnad (7).
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Tabell 1. Fysioterapeutisk intervention pa Karolinska Universitetssjukhuset

Funktionsnedsattning Intervention Syfte ICF-niva
Rérelseinskrankning Dagligt uttag av passiv Motverka kontrakturer/ | Kroppsfunktion
rorlighet asymmetri

Ortoser (vanligtvis AFO som
anvands nattetid)/ staskal
Justering av sittande i
rullstol/elrullstol
Korsett
Muskelsvaghet Radgivning om lamplig Forebygga Kroppsfunktion
Nedsatt uthallighet traning '“akt'V't?tS?tIZOf:(. _ Aktivitet
Nedsatt grovmotorisk Anpassning av aktivitet geno.r.r:thyosl:s KUVt pejaktighet
formaga Stotta tranings- alternativt ppratthalla .
g hjalpbehov funktionsformaga samt Omgivning
Radaivning om Okad delaktighet och
fdrflg/ttninggsh jalpmedel sjalvstandighet |
. _ - vardagen
Forflyttningstraning Underlatta
forflyttningar
Social segregering i Kontakt med Mojliggora delaktighet | Aktivitet
aktiviteter habiliteringssjukgymnast/ i skolidrott, Delaktighet
idrottslarare fritidsaktiviteter L
i ] ] Omgivning
Information om fysisk tréaning
(bad/simning, cykling, ridning,
rullstolssporter, el-hockey)
Smarta Information om Forebygga och minska | Kroppsfunktion
smartlindring samt smarta
energibesparande atgarder
Positionering i séng/stol
Andningsbesvar Information om Stimulera Kroppsfunktion

andningsgymnastik

Hosthjalp/sekretmobilisering

CPAP/Bi-level PAP

Tata
vandningar/lagesandringar

Optimera sittstallning
Mojliggora stédende

andningsmuskulatur
och djupandning
Forhindra
sekretstagnation,
atelektaser, pneumoni

Motverka
andningsbegransande
hallning
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Matmetod/ utvarderingsinstrument

Tabell 2. Fysioterapeutisk utvardering vid Karolinska Universitetssjukhuset

Funktionsnedséttning Matmetod ICF-niva
Rorelseinskrénkning ROM (10, 11) Kroppsfunktion
Muskelsvaghet 0-5 skalan/MRC (12, 13) Kroppsfunktion

Funktionella évningar Aktivitet
Nedsatt uthallighet 10 meter ga/springa pa tid (14, 15) Kroppsfunktion

6-min walk (16, 17) Aktivitet/

Delaktighet

Nedsatt grovmotorisk férmaga | Vignos Functional Rating Scale (18) Aktivitet/

North Star Ambulatory Assessment Scale (19, 20) Delaktighet

Funktionsstatus enligt Hammersmith (21)

Brooke Upper Extremity Functional Rating Scale

(13)

Egen Klassifikationsskala (EK) (22)

Tidstester:

10 meter pa tid (15)

4 trappsteg pa tid (15)

Uppresning, liggande-staende pa tid (15)
Smarta VAS-skalan (23) Kroppsfunktion
Andningsbesvar PEF (24) Kroppsfunktion

Host-PEF (24)

Anamnes

Egen Klassifikationsskala (EK) (24)

Restriktioner

Patienter med DMD b6r undvika traning som kan ge 6vertraningsbesvar i form av
symtom av kvarstadende trotthet, svaghet och vark i flera dygn efterat (9).
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Uppfdljning/ vardkedja
Muskelteamet p& Astrid Lindgrens Barnsjukhus

Muskelteambeddmningar

En gang per ar genomfors en omfattande beddémning i muskelteamet vid Astrid
Lindgrens barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset Solna, utifran foreslaget
internationellt vardprogram (7). Under dessa beddmningar traffar patient och
foraldrar fysioterapeut, arbetsterapeut, dietist, barnsjukskoterska och
neuropediatriker. Progressionen av sjukdomen i kombination med patientens
utveckling kraver en regelbunden kartlaggning av fardigheter och
aktivitetsmojligheter. Muskelteamets funktion &r att samla kunskap och erfarenhet om
denna ovanliga diagnos och bidra med stod for behandling till personal pa
habilitering, i skola, foraldrar, assistenter samt barnen/ungdomarna sjalva.

Muskelortopedmottagningar

Patienter med DMD traffar regelbundet fysioterapeut, ortopedingenjor,
neuropediatriker och barnortoped pa muskelortopedmottagningar pa Astrid Lindgrens
Barnsjukhus. P& dessa mottagningar diskuteras ortopediska fragestéallningar och
eventuell behandling i form av seriegipsning, kirurgi eller ortoslésningar.

Habilitering och Halsa

Efter att barnet fatt diagnosen DMD sker inskrivning i Habilitering och Halsa som
erbjuder fortsatt rad, stod och behandling.
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