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FORBEHOLD

Information og vejledning, der er trykt eller gjort tilgaengelig i dette haefte, kan ikke erstatte kontakt til og radgivning
fra laege. Haeftets rad og vejledninger bgr kun anvendes i samrad med laegen. | gvrigt bgr man altid konsultere en
lege i forbindelse med helbredsrelaterede spgrgsmal, iszer hvis det drejer sig om symptomer, der ngdvendiggar
seerlig diagnosticering eller behandling. Alle initiativer taget pa baggrund af oplysningerne i dette hafte sker pa
laeserens eget ansvar. Selv om redaktionen har bestraebt sig pa at sikre, at materialet er sa praecist og fuldsteendigt
som muligt, kan dette ikke garanteres, og behandlingen ma i hver situation tilpasses den individuelle patient.

Diagnose og behandling af Duchennes muskeldystrofi: En familieguide - marts 2010 1



1. INDLEDNING

Denne familieguide er et sammendrag af det internationale konsensusprogram for medicinsk behandling af
Duchennes muskeldystrofi (DMD). Initiativet er blevet til med stgtte fra det amerikanske Centers for Disease Control
and Prevention (CDC) i samarbejde med patientforeninger og det europaeiske netvaerk TREAT-NMD. Haeftet er
baseret pa en artikel fra the Lancet Neurology.

Guiden beskriver de internationale anbefalinger, og der kan derfor veere afvigelser fra danske forhold. Den danske
redaktion har tilfgjet kommentarer, der henviser til danske forhold, hvor dette er skgnnet ngdvendigt. Tilfgjelser er
markeret med * og r@d skrift.

Referencer for baggrundsartiklen:

Bushby K, et al. The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy, part 1: diagnosis, and
pharmacological and psychosocial management, Lancet Neurology 2010, 9(1) 77-93.

Bushby K, et al. The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy, part 2: implementation of
multidisciplinary care, Lancet Neurology 2010, 9(2) 177-189.

Baggrundsartiklen kan hentes gratis pa
http://www.treat-nmd.eu/diagnosis-and-management-of-DMD

Anbefalingerne bygger pa en omfattende undersggelse, udfgrt af 84 internationale eksperter i diagnosticering og
behandling af DMD, som repraesenterer en bred vifte af specialer. De har uafhaengigt af hinanden "vurderet" de
metoder, der anvendes i behandlingen af DMD ud fra, hvor "ngdvendige", "hensigtsmaessige" eller
"uhensigtsmaessige" de er pa forskellige stadier af DMD-forlgbet. | alt har de forholdt sig til mere end 70.000
forskellige haendelsesforlgb, hvilket har givet dem mulighed for at opstille retningslinjer, som flertallet af dem

vurderede som "god praksis" for behandling af DMD.

Eksperterne understreger, at en multidisciplinaer indsats med deltagelse af mange forskellige fagfolk giver den
bedste behandling af DMD, og at indsatsen skal koordineres af en laege eller en anden sundhedsperson. Da alle
mennesker er forskellige, bgr personen med DMD og hans familie have en aktiv tilknytning til en medicinsk
fagperson, som har pataget sig at koordinere og individualisere den kliniske behandling.

Hzeftet indeholder de oplysninger, der er ngdvendige for at kunne deltage effektivt i denne proces. Den laege eller
medicinske fagperson, som koordinerer behandlingen, skal vaere opmeerksom pa alle de potentielle problemer, der
kan opsta ved DMD, vide hvilke tiltag, der er grundleeggende for en god behandling, samt kunne hente radgivning fra
forskellige specialister. Der vil blive lagt vaegt pa forskellige tiltag afhaengigt af, hvor i forlgbet man er. Haeftet guider
dig igennem DMD-behandlingens forskellige temaer og faser (figur 1). Det er ikke ngdvendigt, at alle specialister
deltager pa alle stadier i forlgbet, men det er vigtigt, at de er tilgaengelige, og at den koordinerende person har
opbakning fra alle de forskellige specialister.
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2. SADAN ANVENDS GUIDEN

Guiden indeholder mange informationer og kan anvendes pa to
forskellige mader. Nogle familier foretraekker at koncentrere sig om det
stadie af DMD, som deres barn aktuelt befinder sig pa. Andre vil gerne
vide sa meget som muligt om alle aspekter af DMD fra begyndelsen.

| dette afsnit og i Figur 1 kan du lzese, hvad eksperterne siger om de
forskellige stadier af DMD, og hvordan behovet for rehabilitering sendrer

"Dette er en guide til de ‘medicinske’
aspekter af DMD, men husk altid, at den
medicinske side ikke kan std alene.
Hensigten er et minimere de medicinske
problemer, s jeres sgn kan fortsaette
med at leve sit liv, og | kan fortsaette

med at veere en famile. Husk ogsd pd, at
de fleste drenge med Duchenne er glade
bgrn, og at de fleste familier klarer sig
rigtigt godt, ndr de er kommet sig over
det farste shock, efter diagnosen er
stillet.

sig med tiden. Hvis man gnsker at ga direkte til de dele af guiden, som er
relevante lige nu, er guiden nem at overskue. | slutningen af guiden er
der to afsnit, som kan vaere gode at bruge som en nem reference. De
handler om, hvad man skal huske i forbindelse med planlagt operation
og hvad man skal tage hensyn til i tilfaelde af akut hjaelp. Vi har
farvekodet de forskellige afsnit, sa de passer til farverne i figuren. |
slutningen af haeftet er der en liste over sveere ord i teksten eller ord,
som behandlerteament maske bruger.

Elizabeth Vroom, United Parent
Projects Muscular Dystrophy

DMD TRIN FOR TRIN (Figur 1)

DMD er en sygdom, der aendrer sig med alderen. Leeger og andre behandlere veelger ofte at inddele
sygdomsforlgbet i en raekke ngglestadier, som de bruger som vejledende for deres anbefalinger, selv om disse
stadier kan veere en lidt kunstig afgraensning. De kan dog stadig bruges som en guide til de tiltag, der anbefales pa
det pagldende tidspunkt og give jer en ide om, hvad | kan forvente af behandlerteamet i denne fase.

Preesymptomatisk

De fleste drenge med DMD bliver ikke diagnosticeret i den PRESYMPTOMATISKE fase, medmindre sygdommen i
forvejen findes i familien, eller der tages blodprgver af andre grunde. Der kan vaere forsinket gang eller tale, men
det er ofte sa lidt, at det ikke pa dette tidspunkt bliver opdaget eller giver anledning til bekymring.

Tidlig gangfase

| den TIDLIGE GANGFASE udviser drengene symptomer, der typisk betragtes som "klassiske" tegn pa DMD, fx
Gowers mangvre (som betyder, at de kommer op at sta ved at stgtte med haenderne pa larene), en vraltende gang
samt tagang. De kan stadig ga pa trapper, men typisk pa den made, at de seetter det ene ben op til det andet i
stedet for at ga fod over fod.

Disse to tidlige faser ses pa det tidspunkt, hvor arbejdet med at stille en diagnose sandsynligvis er gaet i gang (Afsnit
3).

DIAGNOSE: Det anbefales, at der udfgres en raekke szerlige undersggelser af en blodprgve, som kan pavise en
a&ndring i arveanlaegget (dna’et eller en sakaldt genetisk mutation), som er arsagen til DMD. Det kan vaere
ngdvendigt at fa en specialist til at vurdere undersggelsesresultaterne og drgfte, hvordan resultatet far betydning
for bade jeres sgn og andre familiemedlemmer.

LZERING OG ADFZARD: Drenge med DMD har en stgrre risiko for at fa problemer pa dette omrade. Nogle problemer
skyldes at den genetiske mutation ved DMD ogsa indvirker pa hjernen, andre skyldes fysiske begraensninger. Visse
medicinske praeparater som fx steroider kan ogsa spille ind. Det er vigtigt, at familien far den rigtige stgtte og
radgivning om indleeringsproblemer og adfaerdsvanskeligheder (Afsnit 10).

FYSIOTERAPI: En henvisning til et fysioterapeutisk team (Afsnit 5) i denne tidlige fase betyder, at drengen gradvist
kan introduceres til en raekke gvelser, der holder musklerne smidige og forhindrer eller minimerer stramninger
omkring leddene. Fysioterapeuterne kan ogsa radgive om, hvilke gvelser der med fordel kan udfgres i skolen for at
fastholde drengens deltagelse i daglige aktiviteter.

STEROIDER: Dette er et godt tidspunkt at blive informeret om, hvilke muligheder der findes, fx steroider (Afsnit 4),
nar drengens kurve for opnaelse af motoriske faerdigheder begynder at flade ud. Hvis man planlaegger at fa
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behandling med steroider er det vigtigt at sikre, at drengen har faet alle sine vaccinationer, og finde ud af, hvilke
bivirkninger man kan forvente eller minimere. Det kan fx blive ngdvendigt med vaegtkontrol.

HJERTE- OG VEJRTREKNINGSMUSKULATUR: Typisk vil der ikke veere problemer med hjerte- og
vejrtraekningsmuskulaturen i denne fase, men dette bgr alligevel tjekkes i forbindelse med de regelmaessige
kontroller pa hospitalet, for at man kan fa et udgangspunkt for at fglge udviklingen. Kontrol af hjertet anbefales fra
diagnosetidspunktet til drengen er 10 ar og derefter med hyppigere intervaller. Det er ogsa vigtigt, at drengen er
vaccineret mod pneumokokker og influenza (Afsnit 7).

Den sene gangfase

| den SENE GANGFASE bliver det sveerere og svaerere at ga, ga pa trapper og komme op fra gulvet.

INDLERING OG ADFARD: Det er fortsat ngdvendigt med professional stgtte i forbindelse med indlaerings- og
adfeerdsproblemer, ligesom det kan blive ngdvendigt med professionel hjzelp til at handtere tabet af gangevnen
(Afsnit 10).

FYSIOTERAPI: Rehabiliteringsindsatsen fokuserer fortsat pa drengens beveaegelighed og evne til at klare sig selv
(Afsnit 5). Hvis der er problemer med stramme led og muskler, som ikke laengere kan afhjelpes med fysioterapi,
kan det blive ngdvendigt at konsultere en ortopaedkirurg. Det er vigtigt for drengens fortsatte komfort og evne til at
klare sig selv, at han har en kgrestol med tilpasset sade og ryg.

STEROIDER: I denne fase er det vigtigt Igbende at evaluere steroidbehandlingen i forhold til det specielle
behandlingsregime og den anvendte dosis (Afsnit 4) og at veere opmaerksom pa eventuelle bivirkninger. Det er
ligeledes vigtigt at male styrke og fysiske faerdigheder to gange arligt. Vaegten bgr Igbende kontrolleres med szerlig
fokus pa under- og overvaegt, og der skal saettes ind for at Igse eventuelle problemer (Afsnit 9).

HJERTE OG VEJRTREKNINGSMUSKULATUR: Der er stadig kun en ringe risiko for vejrtraknings- og hjerteproblemer
(se henholdsvis Afsnit 7 og 8), men Igbende kontrol af hjerte- og vejrtraekningsmuskulatur er ngdvendig.
Ekkokardiogram og andre testtyper bgr udfgres arligt fra 10-ars alderen. Hvis der observeres aendringer i
ekkokardiogrammet vil laegen anbefale den ngdvendige behandling.

Lige efter ophgr af gang

LIGE EFTER AT DRENGEN ER OPH@RT MED AT GA har han brug for en kgrestol. | begyndelsen kan han maske selv
ke@re stolen, og typisk vil hans siddestilling stadig vaere god. (Afsnit 5).

LZRING OG ADFZRD: Pa trods af sygdommens eller symptomernes fremadskriden er det vigtigt at have gget fokus
pa drengens evne til at klare sig selv og opmuntre ham til at deltage i skole- og fritidsaktiviteter pa lige fod med
andre i hele den tidlige ungdomsfase.

FYSIOTERAPI: Det bliver vigtigt at vaere saerlig opmaerksom pa stramninger i skuldre, albuer, handled og fingre og
der bliver behov for stastgtteudstyr, sa jeres sgn kan bevare sin stafunktion. Med den udbredte brug af steroider
ses skavhed i rygsgijlen (skoliose) ikke sa hyppigt, men det er stadig vigtigt at vaere opmaerksom pa ryggen efter at
drengen er ophgrt med at ga. | nogle tilfaelde kan en skoliose forveerres temmelig hurtigt, ofte i Ipbet af nogle
maneder (Afsnit 6). Det kan blive ngdvendigt at radfgre sig med en ortopaedkirurg i forbindelse med problemer
med fodstillingen, der kan give smerter og begraense brug af fodtgj.

STEROIDER: Opretholdelse af steroidbehandlingen er stadig en vigtig del af rehabiliteringen i denne fase (Afsnit 4),
uanset om den er pabegyndt tidligere og fortsat ind i denne fase, eller om den lige er pabegyndt.

HJERTE OG VEJRTREKNINGSMUSKULATUR: Det er stadig vigtigt at kontrollere hjertefunktionen med arlige
intervaller, og en forvaerring skal behandles omgaende (Afsnit 8). Efter tabet af evnen til at ga vil der sandsynligvis
vaere en begyndende forveerring af vejrtraekningsfunktionen, og der bgr iveerksaettes en raekke seerligt tilrettelagte
foranstaltninger for at hjeelpe med vejrtraekningen, ligesom hostestgtte ogsa bgr introduceres (Afsnit 7).
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Kgrestolsfasen

| KBRESTOLSFASEN bliver det tiltagende sveert at vedligeholde fysiske feerdigheder i overkroppen og bevare en god
siddestilling, og der kan lettere opsta komplikationer.

FYSIOTERAPI *OG ERGOTERAPI: Det er vigtigt at tale med terapeuten om, hvilken type udstyr, der ggr det lettest for
drengen at klare sig selv og deltage i aktiviteter med jaevnaldrende. Det kan ogsa blive ngdvendigt med justeringer i
forhold til hjeelp med at spise, drikke, ga pa toilettet, komme i seng og vende sig i sengen.

STEROIDER: Steroidbehandling samt ernaering og vaegtkontrol bgr evalueres og drgftes med behandlerteamet.

HJERTE OG VEJRTREKNINGSMUSKULATUR: Det anbefales, at hjerte- og lungefunktionen kontrolleres to gange om
aret, og det kan blive ngdvendigt at gennemfgre mere intensive undersggelser og tiltag.

Mange unge maend med DMD lever et rigt og tilfredsstillende liv. Det er vigtigt pa forhand at laegge en plan for,
hvordan man som voksen kan fa et uafhangigt liv med den ngdvendige hjzaelp og alle de muligheder og
udfordringer, det medfgrer.

De fplgende afsnit handler om de ti forskellige indsatsomrader for DMD, som er beskrevet i Figur 1.
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Fase 1: Fase 2: Fase 3: Fase 4: Fase 5:
PRASYMPTOMATISK TIDLIG GAENDE SENE GANGFASE LIGE EFTER OPH@R K@RESTOLSFASEN
FASE AF GANG
Diagnosen kan vaere Kan stadig bevaege
stillet i denne fase, enten Tiltagende Er maske i stand til armene, men kan
ved tilfeeldig opdagelse af Gowers mangvre gangbesvaer selv at kgre manuel

forhgjet CK-veerdi eller pa

baggrund af DMD i
familien

Vraltende gang

Evt. tagang

Er ved at miste
evnen til at ga pa
trapper og rejse

stol

Sidder op uden

have brug for stgtte,
ogsa til at sidde
oprejst

stgtte
Kan udvise forsinket Kan g& pa trapper sig fra gulvet )
udvikling, men ingen Kan UfiVIk|e
gangforstyrrelser skoliose

Kraever diagnostisk udredning og genetisk Er sandsynligvis diagnosticeret pa dette stadie, medmindre dette

radgivning er forsinket af andre &rsager (fx. andre sygdomme) DIAGNOSE
Planlaegning af hjaelp i Lgbende vurdering af, at sygdommen forlgber som forventet i forhold til fortolkningen af
forbindelse med de diagnostiske prgver.
I NEUROMUSKULAR
fremtidige behov Evaluering af funktion, styrke og bevaegeudslag mindst hvert halve ar for at bestemme BEHANDLING
. N sygdomsfase og dermed behovet for behandling med steroider, Igbende forvaltning af
Sikre at alle vaccinationer . R : -
steroidregimet og behandling af bivirkninger.
er foretaget

Uddannelse og stgtte

Forebyggende behandling til vedligeholdelse af

ledbevaegelighed /minimere kontrakturer Hidtidige tiltag fortsaettes

Tilskyndelse til treening/aktiviteter Tilvejebringelse af egnet kgrestol og siddeanordninger samt

hjeelpemidler og tilretninger for at opna maksimal uafhangighed i
de daglige aktiviteter

REHABILITERING
Stgtte til deltagelse i fysiske og sociale
aktiviteter

Tilvejebringelse af relevante hjelpemidler

Overveje
muligheder for Regelmaessig kontrol for skoliose:
Kirurgisk Behandling med stivggrende rygoperation i
Ortopadkirurgi er sjeeldent ngdvendig korrektion af bestemte situationer ORTOPADISK
konFrakturer i' Mulig behandling med fodkapsler for at BEHANDLING
Achillessener i opna korrekt fodstilling i kgrestol
visse situationer
Normal vejrtraekningevne ¢g(:)%:liis:ll(<:tfor @Bget risiko for nedsat
Sikre', ai_dEt hormale Minimal risiko for vejrtraekning vejrtraekning
vaccinationsprogram vejrtraekningsproblemer
fglges, herunder ! gsp Bgr udigse rzfriradtlc?rsi:k LUNGEFUNKTION
vaccination mod Lgbende kontrol af lungefunktion henvisning til unde’r)scb else o
influenza og respiratorisk konfrol J
lungebetandelse kontrol

Maksimalt 24
maneder mellem
undersggelserne

indtil det fyldte 10
ar og derefter
hvert ar

Samme kontrol som for den yngre gruppe
Ekkokardiogram pa
diagnosetidspunktet eller
ved 6-ars alderen

@get risiko for hjerteproblemer med alderen. Kraever behandling,

selv hvis der ikke er kliniske symptomer. HJERTEFUNKTION
Ved svaekkelse af hjertefunktionen anvendes de almindelige

behandlingsformer

Observation af om vaegtggningen er alderssvarende Opmaerksomhed pa

MAVE/TARM-
mulig synkebesvaer

Vurdering af kosten ved over-/undervaegt FUNKTION

Stgtte til familien/tidlig
vurdering/indsats i
forhold til udvikling,
leering og adfzerd

Vurdering/indsats i forbindelse med laring, adfeerd og

Planlaegning af
handtering af psykiske problemer

overgang til
voksenalder

PSYKOLOGISK

Stgtte til at klare sig selv og udvikling af sociale kompetencer BEHANDLING

Figur 1. Indsatsomrader pa de forskellige stadier af DMD
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3. DIAGNOSE

BEHANDLING PA DIAGNOSETIDSPUNKTET

Hvis din lzege har mistanke om muskelsvind f.eks DMD, er det
meget vigtigt at fa fastlagt den praecise diagnose. Med en pracis
diagnose kan familien informeres om DMD’s generelle
sygdomsforlgb, tilbydes genetisk radgivning og oplyses om
behandlingsmuligheder. Ligeledes kan man starte pa den rigtige
behandling og give familien den ngdvendige stgtte og
uddannelse. Ideelt set bgr diagnosen stilles af en laege, som er
specialist i neuromuskulaere sygdomme, og som kan vurdere
barnet klinisk og ivaerksaette og fortolke de relevante
undersggelser. Efter diagnosen er stillet vil opfglgning med
familien ofte blive suppleret med genetisk radgivning.

HVORNAR SKAL MAN FA MISTANKE OM DMD

Den fgrste mistanke opstar typisk pa baggrund af et af fglgende
tre tegn (selv om der ikke er andre tilfeelde af DMD i familien):

e Problemer med musklernes funktion. Det er ofte et
familiemedlem, som bemaerker, at der er noget galt. Drenge,
som har DMD gar senere end andre drenge pa samme alder.

Vigtigt at huske:

1.

At fd en diagnose er et vigtigt skridt til at
| sammen med leegen kan leegge en plan
for jeres s@ns rehabilitering.

Laeger kan ikke stille diagnosen DMD
udelukkende pd baggrund af en CK-test.
Hvis jeres s@n har forhgjet CK-veerdi, kan
laegen bekraefte diagnosen ved hjeelp af
en genetisk undersggelse.

| ER IKKE ALENE. Bed legen svare pa alle
de spgrgsmdal, | mdtte have, og bliv
henvist til en genetisk radgiver.

Pag dette tidspunkt kan det vaere en god
hjaelp at have kontakt til en stgttegruppe
eller patientforening. | kan finde en liste
over disse pG www.treat-
nmd.eu/dmdpatientorganisations.

Deres laegmuskler er forstgrrede, og de har besvaer med at Igbe, hoppe eller ga pa trapper. De falder nemt og
kan have tendens til at ga pa teeer. De kan ogsa have forsinket tale. Et af de klassiske tegn pa DMD er det, som
kaldes en Gowers mangvre, hvor drengen bliver ngdt til at bruge haender og arme til at “kravle” op ad larene
for at komme i opretstaende stilling. Dette sker som fglge af svaghed i hofter og larmuskler (se Figur 2).

¢  Hgje koncentrationer af muskelproteinet kreatinkinase (CK) i en blodprgve. En hgj CK-veerdi bgr udlgse en
omgaende henvisning til en neromuskulaer specialist, som kan bekraefte diagnosen. Hgje CK-veerdier ses ogsa
hos personer med andre muskelsygdomme, og en hgj CK-vaerdi kan derfor ikke i sig selv bekrzefte diagnosen

DMD.

e Hgje koncentrationer af ”“leverenzymerne” ASAT og ALAT i en blodprgve. Hgje koncentrationer af disse enzymer
i blodet forbindes ofte med leversygdomme, men muskeldystrofier kan ogsa veere skyld i denne forggelse.
Uventet hgje koncentrationer af disse enzymer, som ikke er opstaet af andre arsager, bgr give mistanke om, at
CK-veerdien ogsa vil vaere hgj og dermed, at der kan vaere tale om en muskeldystrofidiagnose. Leverbiopsi

anbefales ikke.

e Drenge med DMD er ofte forsinkede i deres taleudvikling, og nogle gange er dette det fgrste symptom, man

bliver opmaerksom pa (se Afsnit 10).

BEKRAFTELSE AF DIAGNOSEN DMD

DMD er en genetisk sygdom, som skyldes en mutation eller aendring i dna’et for et gen kaldet dystrofin- eller DMD-
genet. Diagnosen bekrzeftes ved en genetisk undersggelse, normalt i form af en blodprgve, men der kan ogsa veere
andre former for undersggelser. Kasse 1 indeholder baggrundsinformation om genetiske undersggelser.
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Figure 2. Gowers’ Manoeuvre.

Diagnose og behandling af Duchennes muskeldystrofi: En familieguide - marts 2010




UNDERS@GELSERNE

1) GENETISK UNDERS@GELSE

Diagnosen DMD bgr altid bekraeftes genetisk, ogsa selv om den allerede er
bekrzaeftet ved en muskelbiopsi. Forskellige genetiske undersggelser kan give
specifikke og mere detaljerede oplysninger om sndringen i dna’et eller
mutationen. Det er vigtigt, at diagnosen bekraeftes genetisk af flere grunde.
Man kan vurdere, om drengen er egnet til at deltage i en raekke
mutationspecifikke kliniske studier. Kendskab til mutationen kan ligeledes ggre
det muligt for familien at tage beslutninger om fosterdiagnostik og fremtidige
graviditeter.

Nar man kender den ngjagtige mutation eller dna-aendring i dystrofingenet,
skal moderen tilbydes genetisk undersggelse for at afklare, om hun er bzerer
af sygdommen. Denne information er vigtig for andre kvindelige
familiemedlemmer pa mgdrene side (s@stre, dgtre, mostre, kusiner), fordi de

ogsa kan vaere bzrere. Figur 3. Muskelbiopsi; @verst
Genetiske undersggelser og en henvisning til genetisk radgivning kan hjaelpe en normal muskel med
familien med at forsta testresultaterne og den mulige indvirkning pa andre dystrofin rundt om fibrene;
familiemedlemmer (se Kasse 1). nederst en dystrofisk muskel

med manglende dystrofin.

2) MUSKELBIOPSI

leres laege anbefaler maske en muskelbiopsi (hvor man analyserer et lille stykke af musklen). Den genetiske
mutation i DMD-genet betyder, at kroppen ikke er i stand til at producere proteinet dystrofin, eller at den ikke
producerer nok af det. Analyser af muskelbiopsien kan give information om mangden af dystrofin i muskelcellerne
(se Figur 3).

Hvis diagnosen allerede er bekraeftet ved genetisk undersggelse, er det ikke ngdvendigt med en muskelbiopsi.

Nogle steder stilles diagnosen fgrst pa baggrund af en muskelbiopsi, men herefter er det stadig vigtigt med en

genetisk undersggelse for a kunne bestemme den ngjagtige andring i dna’et eller den genetiske mutation, der
forarsager DMD.

Der foretages normalt to typer test pa en muskelbiopsi, nemlig immunocytokemi og immunoblotting for dystrofin.
Disse test foretages for at bestemme forekomsten af eller manglen pa dystrofin, hvorved det bliver muligt at
skelne mellem DMD og en mildere form af sygdommen, Beckers muskeldystrofi (BMD).

3) ANDRE UNDERS@GELSER
Fg@r i tiden anvendtes undersggelsesmetoder som elektromyografi (EMG) og nerveledningsundersggelser

(naleteknik) til at vurdere et barn, som var under mistanke for en neuromuskulaer sygdom. Eksperterne er dog
enige om, at disse undersggelser IKKE er egnede eller ngdvendige for at stille diagnosen DMD.
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Kasse 1. Vigtigheden af genetisk verificering

GENETISK RADGIVNING OG BARERTEST:

¢ Nogle gange opstar den genetiske mutation, der forarsager DMD hos drenge, ved et tilfaelde. Dette
betegnes som en spontan mutation. | andre tilfaelde er den blevet givet videre af drengens mor.

e Hvis moderen har mutationen siger man, at hun er baerer, og hun kan give den genetiske mutation videre til
sine andre bgrn. De drenge, hun giver den videre til, far sygdommen DMD, mens de piger, hun giver den
videre til bliver baerere. Hvis moderen er undersggt, og man har fundet mutationen hos hende, kan hun
beslutninger om fremtidige graviditeter pa et informeret grundlag. Hendes kvindelige slaegtninge (sgstre,
mostre, dgtre) kan ligeledes blive undersggt for, om de er baerere og dermed har risiko for at fa en dreng
med DMD.

e Selv hvis kvinden ikke er baerer, er der en lille risiko i forbindelse med fremtidige graviditeter, da
mutationen kan forekomme i hendes zeg eller aegceller. Dette kaldes pa engelsk “germ line mosaicism”.

e En baerer har ogsa en lille risiko for at udvikle darligt hjerte eller sveekkelse af benmusklerne
senere i livet. Hvis man kender barerstatus, kan man lettere identificere risikoen og derved
give kvinden den mest hensigtsmaessige radgivning.

e | bgr saetts i forbindelse med en genetisk radgiver, som kan give en mere detaljeret forklaring
pa alt dette.

EGNETHED | FORBINDELSE MED KLINISKE FORS@G:

e Der er en raekke kliniske forsgg pa vej, som er malrettet saerlige typer af mutationer. For at forsta hvorfor
jeres dreng er egnet eller uegnet til at deltage i disse forsgg, er det ngdvendigt med en genetisk test. For at
hjeelpe leegerne med at finde egnede drenge, bgr man lade sig registrere i et patientregister.

e Det vigtigste spgrgsmal at fa besvaret, er om den udfgrte gentest er i overensstemmelse med de seneste
accepterede standarder, sa man kan veere sikker pa at finde den praecise mutation. Hvis ikke, kan der blive
behov for yderligere test. Den praecise mutation er ogsa ngdvendig for at blive registreret i et af DMD-
registrene. | kan finde finde flere oplysninger om testtyper, hvordan de udfgres, og hvor effektive de er til
at spore de mindste detaljer af mutationen, i hoveddokumentet.

I kan finde en liste over nationale patientregistre og fa yderligere oplysninger om DMD pa www.treat-
nmd.eu/patientregistries.
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4. NEUROMUSCULZAR BEHANDLING - vedligeholdelse af styrke og

funktion Vigtigt at huske:

1. Fordi jeres s@gn ikke har dystrofin vil
HVILKE VURDERINGER SKAL DER FORETAGES OG HVORFOR hans muskler gradvist blive svagere.
Jeres s@n bgr ses regelmaessigt af en speciallaege, som kender 2. Nogle former for traening og
sygdomsforlgbet, og som kan se, hvis der er noget usadvanligt, der udtraetning kan forvaerre
skal underspges neermere. Dette er vigtigt i forhold til, hvornar der muskelsvakkelsen.

skal tages beslutninger om nye behandlinger og for at foregribe og
forhindre eventuelle problemer bedst muligt. Det anbefales, at jeres
sgn ses af en laege to gange om aret og af en fysioterapeut og/eller
ergoterapeut ca. hver 4. maned, hvis det er muligt.

3. Laegen kender progressionen af
muskelsvaghed og kan hjzelpe jeres
s@n med at blive klar til den naeste

fase.
Det kan variere, hvilke undersggelser der anvendes til at fglge

personer med DMD. Det vigtigste er dog, at personen fglges
jeevnligt, sa man kan se virkningen af de forskellige behandlinger.
Disse regelmaessige kontroller bgr omfatte undersggelser, som kan
vaere med til at vise, hvordan DMD skrider frem, herunder:

4. Det er vigtigt for leegen at vide,
hvordan jeres sgns muskler
fungerer, sa den rigtige behandling
kan pdbegyndes sd hurtigt som

muligt.
STYRKE: Styrke kan males pa mange forskellige mader, for at se om

muskelkraften andrer sig.

LEDBEVZAGELIGHED: Dette sker for at kontrollere om personen udvikler kontrakturer eller ledstramninger og for at
vejlede om de bedst mulige udstraekningsmetoder eller andre behandlingsformer.

TEST PA TID: Mange behandlingssteder udfgrer rutinemaessigt test pa tid som fx, hvor lang tid det tager at rejse sig
fra gulv, ga en bestemt distance eller ga pa trapper. Dette giver vigtig information om, hvordan tilstanden andrer sig
og hvordan behandlingen virker pa drengen.

MOTORISKE FARDIGHEDSSKALAER: Der findes et stort antal skalaer, men jeres kontrolsted bgr rutinemaessigt
anvende den samme for at fglge tilstanden systematisk. Der kan vaere behov for at anvende forskellige skalaer pa
forskellige tidspunkter.

ALMINDELIG DAGLIG LIVSF@RELSE: Dette ggr jeres team i stand til at opdage, hvis der skal saettes ind med ekstra
hjeelp for at sikre drengens uafhangighed.

Aktuelt forskes der meget i nye former for medicin til behandling af DMD. | denne guide har eksperterne kun
anbefalet behandlinger, der allerede har vist tilstraekkelige resultater. Anbefalingerne vil eendre sig med tiden, nar
der kommer nye resultater (fx fra kliniske forsgg).

Selv om der forventes et stgrre udbud af behandlingsmuligheder i fremtiden, er der pa nuvarende tidspunkt kun en
type medicin, som eksperterne er enige om at anbefale, nemlig steriodbehandling. En uddybende beskrivelse af
steroidbehandling findes senere i dette afsnit, ligesom medicinsk behandling af andre saerlige symptomer, fx
hjerteproblemer, beskrives senere.
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Steroider anvendes til mange andre medicinske tilstande, og der er
stor erfaring med at anvende dem over hele verden. Der er ingen
tvivl om, at behandlingen kan vaere gavnlig for mange drenge med

Vigtigt at huske:

1. Steroider er den eneste type medicin,
der forhaler svaekkelsen af musklerne.

DMD, men den skal afstemmes med en forebyggende behandling af 2. Fortael altid laeger og andre
mulige bivirkninger. Steroidbehandling er vigtigt ved DMD og skal sundhedspersoner, at jeres sgn tager
dregftes med familien pa et tidligt tidspunkt. steroider. Det er iseer vigtigt, hvis han

skal opereres eller far en infektion, da
steroider kan haemme
immunsystemet.

Steroider (ogsa kaldet binyrebarkhormon, glukortikoider eller
kortikosteroider) er den eneste type medicin, der er i stand til
at forsinke tab af muskelkraft og fysiske feerdigheder hos

3. Jeres sgn bgr aldrig afbryde
steroidbehandlingen pludseligt.

personer med DMD. Malet med steroidbehandling er at hjzelpe 4. Jeres sgn skal ga til regelmeessig

barnet til at ga uden stgtte i leengere tid for at gge barnets kontrol hos en lzege, som har erfaring

deltagelse og minimere problemer med vejrtraekning og hjerte med steroidbehandling. Laegen kan

samt ortopaediske problemer. Den kan ogsd mindske risikoen for fortaelle om mulige bivirkninger og

skoliose (skaevhed i rygsgjlen). Zm jeres sgn har risiko for at udvikle
em.

Forebyggelse og behandling af bivirkninger ved steroider bgr
saettes i gang TIDLIGT for at forhindre problemer, og for at sikre
at de ikke bliver alvorlige. Bivirkninger ved steroidbehandling kan

variere og er beskrevet i Tabel 1.

Det optimale tidspunkt for opstart af steroidbehandling er nar den motoriske kurve begynder at “flade ud” —
nar drengens motoriske feerdigheder stopper med at udvikle sig, men heller ikke er begyndt at blive darligere.
Dette sker normalt i 4-6 ars alderen. Det anbefales ikke at starte brugen af steroider hos bgrn, som stadig
udvikler motoriske faerdigheder, isar hvis de er under to ar gamle.

Det anbefalede nationale vaccinationsprogram skal veere udfgrt, inden steroidbehandling pabegyndes, og
der skal veere vaccineret mod skoldkopper.

Pabegyndelse af steroidbehandling hos drenge/unge maend med mistet gangfunktion er en individuel
beslutning, som bgr tages i samrad med en laege under hensyntagen til bivirkninger og eksisterende
risikofaktorer. Mange eksperter anbefaler, at drenge, som var i behandling med steroider, mens de var
gaende, fortsaetter behandlingen efter mistet gangfunktion. Malet hos den ikke-gaende person er at bevare
kraften i armmusklerne, forsinke udviklingen af skoliose samt nedsaette forringelsen af vejrtraeknings- og
hjertefunktionen.

En af de ting, der kan skabe forvirring ved DMD, er at forskellige lzeger og forskellige hospitaler ofte ordinerer
forskellige steroidregimer (dosering og hyppighed), hvilket betyder, at | vil blive informeret om forskellige typer
medicin og forskellige regimer. Med disse retningslinjer forsgger vi at informere om en effektiv og sikker brug af
steroider pa baggrund af regelmaessige vurderinger af funktionsevne og bivirkninger (se Kasse 2).

Prednison (prednisolon) og deflazacort er de to typer steroider, der primeert bruges ved DMD. De menes at
have samme virkning og vaere omtrent lige gode. Der er planlagt en raekke vigtige forsgg med disse
praeparater, som skal ggre det lettere for os at forsta og anvende dem i fremtiden.

Valg af praeparat afhanger af, hvad der er tilgaengeligt i det pageeldende land, omkostninger for familien,
maden medicinen tages pa og erfaringer med bivirkninger. Prednison har den fordel, at det er billigt og
tilgeengeligt bade som tablet og i flydende form. For nogle personer er Deflazacort maske at foretraekke, da der
er lidt mindre risiko for at tage pa i veegt.
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Kasse 2. Start- og vedligeholdelsesdosis

Den anbefalede startdosis prednison er 0,75 mg/kg/dag og ved deflazacort 0,9 mg/kg/dag, som gives
om morgenen. Nogle bgrn oplever kortvarige adfaerdsrelaterede bivirkninger (hyperaktivitet,
humgrsvingninger) i et par timer efter, at medicinen er givet. For disse bgrn kan man afhjelpe nogle af
problemerne ved i stedet for at give medicinen om eftermiddagen.

For gaende bgrn gges dosis normalt, i takt med at barnet vokser, og ind til han vejer 40 kg. Den
maksimale dosis prednison er normalt ca. 30 mg/dag, og ved deflazacort er den 36 mg/dag.

Ikke-gaende teenagere, som er i langtidsbehandling med steroid, vejer som regel mere end 40 kg, og
prednison-dosis pr kg saettes ofte ned til mellem 0,3 og 0,6 mg/kg/dag. Selv om denne dosis ligger
under loftet pa ca. 30 mg, har den stadig god virkning.

Generelt foretraekkes opstart med en daglig dosis steroid frem for alternative regimer. Resultater fra
pagaende og fremtidige undersggelser vil maske andre disse anbefalinger.

Fastsaettelsen af en vedligeholdelsesdosis er en balance mellem barnets vaekst, hvor god respons der er
pa steroidbehandlingen og byrden af bivirkninger. Derfor bgr man i forbindelse med alle kontrolbesgg
evaluere dosis pa baggrund af testresultater, og om personen er i stand til handtere og tolerere evt.
bivirkninger.

Ved drenge, som far en forholdsvis lav dosis steroid (mindre end startdosis pr. kg kropsvaegt) og som
begynder at miste funktioner, er det ngdvendigt at overveje en ”"funktionel redningsjustering”.
Steroiddosis gges, til den nar malsaetningen og derefter evalueres der for evt. gunstige virkninger i ca. to
til tre maneder.

Der er ingen konsensus om, hvad den optimale steroiddosis er, hvis behandling pabegyndes hos ikke-
gaende personer. Endvidere kender man heller ikke effekten af, hvor effektiv steroidbehandlingen er i
forhold til forebyggelse af skoliose eller stabilisering af hjerte- og vejrtraakningsfunktion. Denne
problemstilling kreever naermere undersggelse.

STEROIDBEHANDLING OG BIVIRKNINGER (Kasse 3 og 4 samt Tabel 1)

Det er vigtigt, at fglge evt. bivirkninger ngje, nar en dreng er startet i langvarig steroidbehandling. Selv om
steroidbehandling pa nuveerende tidspunkt er grundpillen i medicinsk behandling af DMD, bgr den ikke
pabegyndes uden tilbundsgaende undersggelser og radgivning og kun fra leeger med den forngdne ekspertise.

Kasse 3. Administration af steroidpraeparatet

En reduktion i dosis pa ca. 1/4 - 1/3 anbefales, hvis der opstar bivirkninger, som ikke tales eller kan
behandles. Efter en maned vurderes det, om der er opnaet kontrol med bivirkningerne — telefonisk eller ved
konultation hos laegen.

Hvis det daglige doseringsskema resulterer i bivirkninger, som ikke tales eller kan behandles, og som
ikke bedres, nar dosis sattes ned, bgr man skifte til et alternativt regime.

Man skal aldrig afbryde steroidbehandlingen, hvis bivirkningerne IKKE tales eller IKKE kan behandles,
for dosis er forsggt reduceret en gang, eller et alternativt regime er forsggt. Denne anbefaling gaelder
for bade gaende og ikke-gaende personer.

Hvis justeringer af steroiddosis og/eller behandlingsregime ikke har den gnskede effekt pa bivirkningerne,
er det ngdvendigt at afbryde steroidbehandlingen. En sadan beslutning skal bero pa en individuel
vurdering i samrad med barnet og familien. Steroidbehandling ma aldrig afbrydes pludseligt.
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Kasse 4. Andre typer medicin og kosttilskud

Eksperterne har set pa en lang raekke andre praeparater og tilskud, som i nogle tilfaelde er blevet anvendt i
behandlingen af DMD. Ved at gennemga de publicerede data om praeparaterne har de vurderet, om der er
tilstreekkelig bevis for, at de er sikre og effektive nok til at kunne anbefales.

Eksperterne har konkluderet fglgende:
e Brugen af oxandrolon, som er et anabolsk steroid, anbefales ikke.

e  Sikkerhed i brugen af Botox er ikke undersggt i forbindelse med, om praeparatet kan forhindre
kontrakturer hos personer med DMD, og anbefales ikke.

e Der eringenting, der taler for systematisk brug af kreatin. En randomiseret, kontrolleret undersggelse
af kreatin ved DMD viste ingen klare fordele. Hvis en person tager kreatin og viser tegn pa
nyreproblemer, er det ngdvendigt at afbryde behandlingen med dette tilskud.

e Andre tilskud eller preeparater, der nogle gange anvendes i behandlingen af DMD, kan ikke anbefales
pa dette tidspunkt, herunder coenzym Q10, carnitin, aminosyrer (glutamin, arginine), anti-
inflammatoriske midler/antioxidanter (fiskeolie, E-vitamin, grgn te-ekstrakt, pentoxifyllin), og andre
praeparater, herunder urteekstrakter og botaniske ekstrakter. Eksperterne har konkluderet, at der i
literaturen ikke findes tilstraekkelig bevis for deres virkning.

e  Eksperterne er enige om, at det er ngdvendigt med mere forskning pa dette omrade. De opfordrer til,
at familierne aktivt deltager i forskningsrelaterede aktiviteter sasom patientregistre og kliniske studier.

Steroider er den eneste type medicin, som eksperterne er enige om at anbefale. Selv om anvendelsen af nogle af
de preeparater, der omtales i Kasse 4, er udbredt, er der ikke tilstraekkeligt bevis for om de virker. Det er vigtigt at
drgfte alle former for medicin med jeres laege, inden | beslutter jer for enten at begynde eller stoppe med den.

Tabel 1 (pa neaeste side) opsummerer de vaesentligste bivirkninger ved steroidbehandling, man bgr vaere
opmarksom pa, samt hvordan de kan afhjalpes. | forbindelse med vedligeholdelse eller forggelse af dosis bgr der
tages hensyn til reaktion pa behandlingen, veegt og veekst, om der er bivirkninger, og om de kan afhjzelpes.
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Nedenfor ses en liste over nogle af de mest almindelige bivirkninger ved hgjdosis-steroidbehandling hos bgrn i
voksealderen. Det er vigtigt at vaere opmaerksom p3, at forskellige personer reagerer forskelligt pa
steroidbehandling. Ngglen til vellykket steroidbehandling er at veere opmaerksom pa eventuelle bivirkninger og om
muligt at forebygge dem. Det er ngdvendigt at reducere dosis, hvis bivirkningerne ikke kan behandles eller ikke
tolereres. Hvis dette ikke giver det gnskede resultat, bgr man reducere dosis yderligere eller skifte til et andet

doseringsregime, inden man beslutter sig til helt at stoppe behandlingen.

Bivirkninger

Kommentar og anbefalet
kontrol

Hvad | bgr overveje, og hvad |
kan tale med jeres lege om

Generelt og kosmetisk
Vaegtegning

Fedme

Der bgr gives kostvejledning til
alle familier inden opstart af
steroidbehandling. Der bgr
advares om, at steroider gger
appetitten.

Det er vigtigt, at hele familien
spiser fornuftigt for at forhindre
kraftig veegtstigning. Seg
radgivning for hele familien om
kost og ernzering.

Cushingoide traek
(fuldmaneansigt)

Rundt ansigt og runde kinder,
som bliver mere fyldige med
tiden.

Seerlig opmaerksomhed pa
kosten og reduktion af sukker-
og saltindtaget modvirker
vaegtggning og kan maske
minimere de cushingoide traek.

Overdreven vaekst af
kropsbeharing (hirsutisme)

Klinisk undersggelse.

Dette er normalt ikke sa
alvorligt, at det kraever aendring
i medicineringen.

Akne, ringorm, vorter

Ses mest hos teenagere.

Brug seerlige preeparater
(lokalt). Se tiden an, inden
steroidbehandlingen a&ndres,
medmindre drengen er
felelsesmaessigt pavirket.

Vakstheemning

Kontroller hgjden mindst hver
6. maned. (Selv uden
steroidbehandling er lav vaekst
almindelig ved DMD).

Sperg jeres sgn, om han er
bekymret for sin korte statur.
Hvis det er tilfaeldet, bgr |
konsultere laegen med henblik
pa kontrol af veeksthormon.

Forsinket pubertet

Hold gje med udviklingen.

Undersgg, om der er tilfeelde af
forsinket seksuel modenhed i
familien.

Tal med jeres spn om
puberteten. Spgrg, om han er
bekymret for evt. forsinket
pubertet.

Tal med laegen om at fa en
vurdering af hormonbilledet,
hvis | eller jeres sgn er
bekymrede.
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Negativ @ndring af adfaerd

(Der findes meget mere
information om adfaerd i afsnit
10 i dette haefte.)

Definer evt. problemer i
forhold til humer,
temperament og ADHD ved
behandlingsstart. Vaer
opmaerksom p3, at disse
problemer ofte midlertidigt
forveerres i de fgrste seks uger
af steroidbehandlingen.

Overvej om evt. problemer bgr
behandles, inden
steroidbehandling pabegyndes,
fx radgivning eller medicinsk
behandling af ADHD.

Det kan hjalpe at tage
medicinen senere pa dagen —
dette bgr drgftes med laegen,
som ogsa kan henvise til
behandling af
adfaerdsproblemer.

Immun-/adrenal-
undertrykkende behandling

Var opmaerksom pa, at der er
risiko for alvorlig infektion, og
at selv mindre infektioner
derfor bgr undersgges
omgaende.

Oplys alle sundhedspersoner
om, at barnet er i
steroidbehandling, og hav altid
et kort med information om
behandlingen pa jer.

Serg for, at
steroidbehandlingen ikke
ophgrer pludseligt.

Det er yderst vigtigt, at
personer i permanent
steroidbehandling ikke
undlader at tage deres dosis i
mere end 24 timer, iszer ikke
hvis de samtidig fgler sig
utilpas.

Fa jeres barn vaccineret mod
skoldkopper, inden
steroidbehandling pabegyndes.
Hvis ikke bgr | spge laegehjzelp,
hvis barnet har veeret i kontakt
med personer smittet med
skoldkopper.

Hvis der lokalt er problemer
med tuberkulose, kan der
maske vaere behov for seerlig
kontrol.

Tal med jeres laege om, hvordan
| klarer jer, hvis der er en pause i
steroidbehandlingen, fx erstatte
med et lignende prednison-
praeparat, hvis deflazacort ikke
er tilgaengeligt i en periode, eller
om | maske far brug for
intravengs (V) behandling i
forbindelse med sygdom eller
faste.

Drgft brugen af en intravengs
"stressdosis" methylprednisolon
i forbindelse med operation
eller alvorlig sygdom.

Giv IV-behandling ved faste.

Hypertension

(forhgjet blodtryk)

Fa malt blodtrykket ved hvert
kontrolbesgg.

Ved forhgjet blodtryk kan et
reduceret indtag af salt samt
vaegtreduktion veaere de f@rste
skridt til at afhjeelpe problemet.

Hvis dette ikke har nogen positiv
effekt, kan leegen overveje ACE-
hammere eller betablokkere.

Glukoseintolerans

Test urinen for glukose/sukker
med urinstix ved hvert

Det kan blive ngdvendigt med
blodprgve, hvis urinprgven er
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kontrolbesgg.

Spgrg til gget vandladning eller
gget tgrst.

positiv.

Irritation af mavens slimhinde /
sure opstgd

Vaer opmaerksom pa
symptomer pa sure opstgd
(halsbrand).

Undga ikke-steroide
antiinflammatoriske lsegemidler
(NSAID) sasom aspirin,
ibuprofen og naproxen.

Medicin og antacid
(syreneutraliserende midler)
kan anvendes, hvis der er
symptomer.

Mavesar Oplys om symptomer pa Undga NSAID (aspirin,
mavesmerter, da dette kan ibuprofen, naproxen).
vaere tegn pa, at mavens
slimhinde er beskadiget. Medicin og antacid kan
anvendes, hvis der er
Affgringen kan undersgges for symptomer.
blod, hvis drengen tidligere har o
vist tegn pa blodmangel. Konsulter en specialist i mave-
tarmsygdomme.
Gra staer Arlig gjenundersggelse Overvej skift fra deflazacort til

prednison, hvis den gra staer
begynder at pavirke synet.

Konsulter en gjenlaege.

Det er ikke ngdvendigt at
behandle for gra steer,
medmindre den rammer synet.

Afkalkning af knogler og risiko
for knoglebrud

Der skal optages udferlig
sygehistorie (anamnese) ved
brud.

Arlig DEXA-scanning for at fglge
knogleteetheden.

Arlig blodprgve for indhold af
D-vitamin (helst sidst pa
vinteren) og tilskud af D3-
vitamin, hvis indholdet er lavt.

En dizetist evaluerer dosis af
calcium og D-vitamin.

Der kan blive behov for tilskud
af D-vitamin afhaengigt af
indhold i blodet. Kontroller
indholdet af D-vitamin igen
efter tre maneders behandling.

Vaegtbaerende aktiviteter kan
vaere gavnlige.

Serg for, at kosten indeholder
godt med calcium. Hvis ikke kan
det blive ngdvendigt med
kosttilskud.

Myoglobinuri

(Urinen er cola-farvet, da den
indeholder nedbrudt
muskelprotein. Der bgr testes
for dette.)

Kontroller, om urinen har
unormal farve efter traening —
urinprgve.

Undga energisk og eksentrisk
traening sasom at Igbe ned ad
bakke eller hoppe pa trampolin.

Det er vigtigt at indtage meget
vaeske. Huvis tilstanden fort-
saetter, bgr nyrerne undersgges.

Diagnose og behandling af Duchennes muskeldystrofi: En familieguide - marts 2010

17




5. FYSIOTERAPI OG ERGOTERAPI

Personer med DMD har behov for forskellige typer rehabilitering livet igennem. Meget af denne udfgres af fysio- og
ergoterapeuter, men der kan ogsa blive behov for at involvere andre fagpersoner sdsom rehabiliteringsspecialister,
bandagister, leverandgrer af kgrestole og andre stole samt ortopadkirurger.

Behandling af muskelstramninger og ledkontrakturer er et veesentligt led i rehabiliteringen.

Formalet med udstraekning af musklerne er at bevare funktion og velbefindende. Udstrakningsprogrammet
udfgres under vejledning af en fysioterapeut og skal blive en del af familiens daglige rutine.

Der er mange faktorer ved DMD, der medvirker til, at leddene har tendens til at strammes, fx at musklerne bliver
mindre elastiske pga. begraenset brug eller pga. af forkert stilling, eller fordi musklerne rundt om et led er ude af
balance (en er steerkere end en anden). Det er vigtigt at vedligeholde en god bevaegelighed og god balance omkring
de forskellige led. Dette hjzlper med at bevare den bedst mulige funktion og forhindre udvikling af permanente
deformiteter og trykgener.

Kasse 5. Behandling af muskelstramninger og ledkontrakturer

e | forbindelse med behandling af ledkontrakturer er jeres fysioterapeut ngglepersonen. Den bedste
behandling opnas ved, at den lokale fysioterapeut samarbejder med en specialiseret fysioterapeut ca.
hver 4. maned. Udstraekningsgvelser bgr udfgres mindst 4-6 gange om ugen som en del af den daglige
rutine.

e  Effektiv udstraekning til forebyggelse af kontrakturer kraever forskellige teknikker, som jeres
fysioterapeut kan vise jer, samt udstyr som skinner og staudstyr.

e Det er vigtigt med regelmaessig udstraekning af ankler, knae og hofter. Senere bliver det ngdvendigt med
regelmaessig udstraekning af armene, saerligt fingre, handled, albuer og skuldre. Ved individuel
undersggelse kan der ogsa findes andre omrader, der kraever udstraekning.

e Natskinner (ankel-fod-ortoser) kan afhjeelpe kontrakturer i anklerne, men de skal veere specialtilpassede
og ikke en standardmodel. Efter ophgr af gangfunktion kan dagskinner vaere at foretraekke, men
anbefales ikke til drenge, der stadig er gaende.

e Lange benskinner (knae-ankel-fodortoser) kan vaere gavnlige pa det stadie, hvor det bliver tiltagende
vanskeligt at ga. Lange benskinner kan med fordel anvendes til at kontrollere stramhed i leddene,
forlaenge evnen til at ga og udsaette symptomerne pa skoliose.

e Stagvelser (i et stastativ eller el-kgrestol med stafunktion) anbefales, nar gangfunktionen er ophgrt.
e  Hvileskinner til haender er velegnede til personer med stramning i de lange fingerfleksorer.

e | bestraebelserne pa at forleenge gangperioden anbefaler man af og til operation, men kun efter
individuel vurdering. De forskellige muligheder er neermere beskrevet i hoveddokkumentet.
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K@RESTOLE, SADER OG ANDET UDSTYR

I den tidlige gangfase, kan et udenddrs elektrisk k@retgj, en klapvogn eller en kgrestol vaere ngdvendig for at
spare pa kraefterne, nar drengen skal bevaege sig over lange straekninger. Nar jeres sgn begynder at anvende
k@restol i leengere tid ad gangen, er det vigtigt, at siddestillingen gennemgas minutigst, og sandsynligvis ogsa at
stolen specialtilpasses.

Nar drengen begynder at fa vanskeligere ved at ga, anbefales det, at han far stillet en elektrisk kgrestol til
radighed sa hurtigt som muligt. Den f@rste el-stol bgr specialtilpasses, sa drengen opnar den bedste komfort og
sidder korrekt. Nogle eksperter anbefaler om muligt ogsa en elektrisk stafunktion.

Med tiden vil den aftagende kraft i armene give flere problemer. Fysioterapeuter og ergoterapeuter kan
anbefale egnede hjzlpemidler, som g@r det muligt for drengen at bevare sin uafthaengighed. Det er bedst at
teenke fremadrettet i forhold til at vaelge det udstyr, der bedst styrker uafhaengighed og deltagelse samt at
legge planer for fremtiden sa tidligt som muligt.

Yderligere tilpasninger kan blive ngdvendige i den sene gangfase og kg@restolsfaserne, hvor drengen kan fa brug
for hjeelp til at komme op ad trapper, forflytninger, spise, drikke, vende sig i sengen og bade.

Kasse 6. Smertebehandling

Det er vigtigt at spgrge drenge og unge maand med DMD, om de har problemer med smerter, sa de kan fa
den rigtige behandling. Desvaerre ved vi pa nuvaerende tidspunkt kun lidt om smerter ved DMD, da der
mangler forskning pa omradet. Hvis jeres sgn har smerter, bgr | tale med en lzege og forklare problemet.

Effektiv smertebehandling opnas bedst, hvis drsagen til smerterne kan bestemmes, s3 laegerne kan
finde den egnede behandling.

Mange smerter stammer fra problemer med siddestillingen og besvaer med at finde en behagelig stilling.
Behandlingen kan besta i, at drengen far specialtilpaset udstyr i form af skinner, siddeanordninger og
sengeudstyr kombineret med standard medicinsk behandling (fx muskelafslappende og anti-
inflammatorisk medicin) *| Danmark anbefaler vi ikke muskelafslappende medicin, for at undga
yderligere pavirkning af kraftnedsaettelsen. Ved medicinsk behandling bgr der tages hgjde for
interaktion med andre typer medicin (fx steroider og non-steroide antiinflammatoriske midler [NSAID])
og relaterede bivirkninger, saerligt dem, der pavirker hjerte eller vejrtraekning.

Ortopadisk behandling anbefales kun sjeeldent og kun mod smerter, der ikke kan afhjaelpes pa anden
made end ved operation. Rygsmerter, iseer hos mennesker, der er i steroidbehandling, indikerer, at
legen skal kontrollere grundigt for brud pa rygsejlen, hvilket kan behandles med bisfosfornat med god
effekt.
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6. ORTOPZADISK BEHANDLING — hj=lp til knogle- og ledproblemer

Vigtigt at huske:
Personer med DMD, som ikke er i steroidbehandling, har 90 % risiko
for at udvikle fremadskridende skoliose (en sideleens krumning af
rygsdjlen, der forveerres med tiden). Det er pavist, at daglig
steroidbehandling kan reducere risikoen for skoliose eller i det
mindste forhale dens debut. Fremadrettet forebyggelse af skoliose

1. Drenge og unge maend med DMD
har svage knogler, iser hvis de
tager stedoider.

2. Det er vigtigt for jeres sgn, at han

omfatter: fdr den rette maengde calcium og
D-vitamin for at bevare styrken i

Observation knoglerne.

¢ Rygsajlen bgr vurderes for skoliose. Dette sker ved kliniske 3. Laegen bgr undersgge jeres sgns
undersggelser i hele den gédende fase, og hvis der ses skoliose, rygsdjle jaevnligt, ndr han stopper
ved rgngtenfotografering af rygsgijlen. | kgrestolsfasen er det med at gd, isaer hvis han stadig
ngdvendigt med en klinisk vurdering for skoliose ved hvert vokser, da skoliose hurtigt kan
kontrolbesgg. forveerres.

e Som udgangspunkt bgr der tages rgntgen pa det tidspunkt, hvor 4. Huvis det er ngdvendigt at operere,
drengen bliver afhaengig af sin kgrestol. Det er ngdvendigt med opnds det bedste resultat hos en
seerlige rontgenfotografier, der viser to sider af den fulde rygsgjle. erfaren kirurg, som ogsd er
Som opfplgning bar der tages rgntgen mindst en gang om aret, opmaerksom pd ]
hvis der er problemer. Hvis der er mere end et ar mellem rgntgen- vejrtraekningsmusklerne og hjertet.

billederne, risikerer man ikke at opdage forvaerringer af skoliosen. 5. Hvis jeres sgn klager over
Nar drengen er ovre voksealderen, er det kun ngdvendigt med rygsmerter, bgr | kontakte lzgen.
rentgen, hvis der er kliniske forandringer.

Profylakse (forebyggende behandling)

¢ Siddestillingen bgr altid vurderes: Forebyggelse af uens kontrakturer pa de to ben hos drenge, som stadig er
gaende, egnede saedeenheder i kgrestolen, der modvirker at rygsgjle og baekken bliver skaevt samt
vedligeholder et naturligt svaj i rygsgjlen. Korsetbehandling kan ikke udskyde tidspunktet for operation, men
kan anvendes hvis operation ikke kan foretages eller fravaelges.

Behandling

¢ Stivggrende rygoperation bliver aktuelt nar kurven (kaldet Cobb-vinklen) er mere end 20° hos drenge, som
endnu ikke er holdt op med at vokse, og som ikke er i steroidbehandling. Malet med operationen er at
opretholde den mest behagelige og funktionelle siddestilling. Nar drenge er i steroidbehandling, er der mindre
risiko for, at en skoliose forvaerres, og beslutningen om at operere kan vente, ind til Cobb-vinklen er stgrre end
40°,

e Det ervigtigt at drgfte med kirurgen, hvilken type operation, der er ngdvendig, og at udtrykke, hvilke
bekymringer | matte have.

Behandling af knogler

¢ | bade den gaende og siddende fase er det vigtigt, at knoglerne er sunde. Drenge med DMD har svage knogler
livet igennem, isaer hvis de er i steroidbehandling. De har lavere knogleteethed og dermed hgjere risiko for
frakturer (breekkede knogler) sammenlignet med den gvrige befolkning.

Behandling af frakturer i de lange rgrknogler (arme og ben)

e Et braekket ben kan vaere en alvorlig trussel mod gangfunktionen. Derfor bgr man altid overveje et kirurgisk
indgreb, sa drengen med DMD kan vzere tilbage pa benene sa hurtigt som muligt. Hvis knoglen er braekket, er
det ogsa vigtigt at kontakte fysioterapeuten.
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Hvis drengen, som stadig er gaende, brakker benet, er det ngdvendigt med intern fiksation (dvs. operation,
hvor bruddet hurtigst muligt stabiliseres) for at genoptage gangfunktionen og dermed have stgrst mulighed for
at vedligeholde den.

Hos drenge, som ikke laengere er gdende, kan et breekket ben udmeerket behandles med skinner eller gips, nar
man tager hgjde for, at benet skal kunne straekkes helt ud for at forhindre udvikling af kontrakturer.

Knoglernes sundhed generelt

Det er kendt, at steroidbehandling indebaerer en risiko for lav knogletaethed (knogleskgrhed), og at det ogsa
gger risikoen for brud pa ryghvirvlerne. Brud pa ryghvirvlerne ses normalt ikke hos drenge, som ikke er i
steroidbehandling. Knogletaetheden bgr males ved blodprgver, knoglescanninger og rgntgen (se Kasse 7).
Dette er et omrade, hvor yderligere forskning er pakraevet for at seette nogle standarder for god praksis.

Kasse 7. Knoglesundhed

De primaere grunde til knogleskgrhed er:
e Nedsat mobilitet

e Muskelsvaghed

e Steroidbehandling

Mulig behandling:
e D-vitamin — ngdvendig, hvis der er underskud. Det bgr overvejes at give kosttilskud til bgrn.

e  Calcium — optages bedst i kosten, men det kan overvejes at give tilskud, hvis kosten ikke er
fyldestggrende. Dette bgr ske under vejledning fra en dizetist.

e Bisfosfonater — intravengst bisfosfonat anbefales mod brud pa ryghvirvierne.
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7. NEDSAT VEJRTRZKNING - kontrol af
lungefunktion

Normalt har drenge med DMD hverken besvaer med at traekke vejret eller hoste, sa laenge de er gdende. Nar

drengene bliver &ldre, pavirkes vejrtraekningsmuskulaturen, og der er
derfor risiko for lungeinfektioner, ofte fordi de ikke kan hoste kraftigt
nok. Senere opstar der problemer med at traekke vejret, nar de sover.
Nar de bliver aldre, kan de ogsa fa brug for hjeelp til at traekke vejret
om dagen. | takt med at der sker gradvis forvaerring af problemerne,
er det muligt at handle fremadrettet i forhold til forebyggende
behandling og en gjeblikkelig indsats. Behandlerteamet skal besta af
en laege og en terapeut, som har erfaring med respiratorbehandling
pa maske og med de teknikker, der er forbundet med at gge den
maengde luft, der kan komme ind i lungerne, samt manuel og
mekanisk hostestgtte.

Observation

¢ Mens drengen med DMD stadig er gaende, giver
lungefunktionsmalinger (sasom forceret vitalkapacitet [FVC] en
gang om aret) drengen mulighed for at blive fortrolig med det
udstyr og det team, der senere indgar i vurderingen af den
maksimalt opnaede vejrtraeekningsevne.

¢ Vurdering af lungefunktionen bgr hovedsageligt finde sted efter
ophgr af gangfunktion og skal indeholde maling af vitalkapacitet
samt “peak flow” som mal for for hostekraften. Det kan ogsa vaere
en god ide med tiden at introducere andre malinger, herunder
iltniveauet under sgvn. Hyppigheden af kontroller vil afhaenge af
sygdomsstadiet, men malinger af vitalkapacitet bgr foretages
mindst hvert halve ar.

| takt med at jeres sgn bliver xldre er det meget vigtigt at veere

opmaerksom pa, om han har sveert ved at traekke vejret. Hvis | synes,

| ser tegn pa dette, skal | forteelle det til leegen. Kontakt leegen, hvis

jeres sgn:

e har svaert ved at blive rask efter mindre infektioner i de gvre

Vigtigt at huske:

1.

Gem altid en kopi af jeres s@gns
seneste vejrtraekningstest (FVC),
og vis den til den laege, der tilser
ham.

Jeres s@n bgr aldrig inhalere
bedgvelse pd maske (fx lattergas)
eller stoffer, der indeholder
succinylcholin.

Jeres s@ns lungefunktion bgr
kontrolleres f@r operation. Det er
godt at tage fat om skjulte
problemer, sa de kan blive
behandlet med det samme.

Huvis jeres s@n far en lungeinfek-
tion, har han brug for antibiotika
og hjeelp til at hoste.

Hold @je med symptomer pa
nedsat vejrtraekning og svag
hoste, og kontakt laegen, sa

behandling kan pdbegyndes.

Hvis jeres s@ns iltniveau falder,
under sygdom eller
tilskadekommelse, skal laegen
vaere meget forsigtig med at give
ham ren ilt, da det kan nedsaette
hans egen trang til at traekke

luftveje, fx almindelige forkglelser, der seetter sig til lungebetaendelse og bronkitis og kreever behandling med

antibiotika;

e er mere traet end normalt;

e er forpustet, virker som om, han har andengd eller har sveert ved at feerdiggg@re seetninger;

¢ har hovedpiner hele tiden eller om morgenen;

e ofte er traet uden grund;

¢ har besveer med at sove, vagner ofte, har svaert ved at vagne eller har mareridt;

e vagner ved, at han gisper efter vejret eller siger, hans hjerte banker hurtigt;

¢ har sveert ved at koncentrere sig.
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Forebyggelse af problemer

¢ Det kan vaere ngdvendigt for drenge i alderen to ar og op at blive vaccineret mod pneumokokker, og at gentage
vaccinationen i henhold til de lokale forskrifter. Arlige vaccinationer mod influenza anbefales ogsa. Begge
vaccinationer kan gives til drenge, der er i behandling med steroider, selv om effekten af vaccinen i sa fald kan
vaere mindre. Den nyeste information om anbefalinger, kontraindikation og vaccinationsskemaer kan
indhentes fra forskellige nationale kilder *Sundhedsstyrelsen. Det er vigtigt at veere opdateret pa
anbefalingerne for vaccination, da de Igbende kan a&ndre sig, hvis der opstar nye epidemier, som fx HIN1-
influenzaen i 2009.

e Huvis han far en lungeinfektion, bgr man, ud over at give manuel og mekanisk hostestgtte, ogsa overveje, om der
skal gives antibiotika.

Kasse 8. VIGTIGT - forsigtighed anbefales ved fglgende:
e | de sene stadier af DMD, skal behandling med ilt anvendes med forsigtighed.

e Selvom behandling med ilt tilsyneladende kan forbedre et lavt iltniveau, kan den samtidig skjule den
underliggende arsag som fx en sammenklappet lunge eller besvaeret vejrtraekning.

e Behandling med ilt kan nedseette trangen til at traekke vejret og dermed fgre til ophobning af kuldioxid.

e Der vil sandsynligvis blive behov for manuel og mekanisk hostestgtte samt hjaelp til at treekke vejret. Det
anbefales ikke at erstatte dette med behandling med ilt, da det kan veaere farligt.

e Hvis der gives ilt, hvilket kan blive ngdvendigt, skal man holde godt gje med blodgasserne og/eller
samtidig give hjzelp til at treekke vejret.

Indsats som kreever szerlig ekspertise

¢ Indsatsen afhaenger af sygdomsstadiet. Fgrst of fremmest, kan det vaere hensigtsmaessigt at gge den mangde
luft, der kommer ind i lungerne ved dybe vejrtraekninger. | takt med at DMD-forlgbet skrider frem, vil evnen til
at hoste mindskes, og denne kan med fordel forbedres ved manuel eller mekanisk hostestgtte. Med tiden vil
der ogsa veere behov for stgtte til vejrtraekning, fgrst om natten og senere ogsa i dagtimerne (non-invasiv
natlig/daglig ventilation *pa dansk kaldet maskerespirator, NIV eller BiPAP) i takt med at de symptomer, der er
beskrevet i afsnittet Observation udvikler sig. Vejrtraekningsstgtte i form af non-invasiv ventilation er vigtigt i
forhold til at bevare et godt helbred. Den kan ogsa gives ved, at man indopererer et rgr i halsen (trakeostomi)
afhaengig af, hvilket land man bor i (dette kaldes invasiv ventillation eller respiratorbehandling). Alle disse tiltag
er medvirkende til at opretholde et godt helbred og undga akutte sygdomme.

¢ | forbindelse med planlagte operationer bgr man vaere sarlig opmaerksom pa vejrtraekningen (se Afsnit 11 om
vejrtraekning i forbindelse med operationer).
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8. KARDIOLOGISK BEHANDLING - kontrol af hjertet

Vigtigt at huske:

Formalet med kardiologisk (hjerte-) behandling ved DMD er tidligt at 1. Jers sgns hjerte bgr kontrolleres

opdage og behandle en forringelse af hjertemuskulaturen (normalt
kardiomyopati — svaekkelse af hjertemuskulaturen eller problemer
med hjerterytmen, der kan fgre til hjertebanken) som normalt er en
del af DMD’s overordnede forlgb. Da dette ofte sker ubemaerket
(dvs. uden at man udvikler tydelige symptomer) er det ngdvendigt at
kontrollere for det, sa det kan behandles omgaende. Observation og
fremadrettet behandling er ngglefaktorerne i kardiologisk
behandling. | skal sikre jer, at der er en hjertelaege tilknyttet
rehabiliteringsteamet.

Observation

e Evaluering af hjertefunktionen udfgres ved bekrzeftelse af
diagnosen eller senest, nar drengen er seks ar gammel. Som
minimum, bgr evalueringen indeholde et elektrokardiogram
(EKG) og et ekkokardiogram.

e Vurdering af hjertefunktionen bgr finde sted mindst en gang

regelmaessigt, fra det tidspunkt han
far diagnosen.

Ved DMD kan hjertet allerede vaere
svagt, inden symptomerne viser sig.

Dette betyder, at jeres sgn mdske
skal pdbegynde medicinsk
behandling, selv om han endnu ikke
har symptomer pd hjerteproblemer.

Det er godt at tage fat om
ubemeaerkede problemer, sG de kan
behandles hurtigt.

Hav altid en kopi af jeres sgns
seneste hjerteunders@gelse med til
de andre lzeger, der tilser ham.

hver andet ar indtil 10-arsalderen. Efter drengen er fyldt 10 ar eller ved debut af symptomer pa
hjerteproblemer bgr han gennemga en fuld hjerteundersggelse hvert ar. Hvis hjerteundersggerlserne viser
uregelmaessigheder, bgr kontrollen gges til hvert halve ar, og medicinsk behandling pabegyndes.

Behandling

e Angiotensinkonverterende enzym- (ACE) haammere bgr gives som fgrstevalgspraeparat. Andre typer
medicin sasom betablokkere og diuretika (vanddrivende medicin) kan ogsa anvendes, hvis man fglger
retningslinjerne for behandling af hjerteinsufficiens. Kliniske forsgg viser, at der er visse belaeg for at
pabegynde forebyggende behandling med ACE-hammere, inden der er tegn pa unormal funktion.
Resultaterne af yderligere forsgg afventes, inden der kan gives mere konkrete anbefalinger.

o Uregelmaessig hjerterytme bgr undersgges og behandles straks. En hurtig hjertefrekvens er almindeligt

forekommende og harmlgs i DMD, men kan ogsa opsta, hvis der er problemer med hjertet. Hvis den

udvikler sig som et nyt symptom, bgr den undersgges.

e Personer, der er i steroidbehandling, ber i saerlig grad observeres for hypertension (for hgjt blodtryk).

Steroiddosis skal evt. justeres, eller det kan blive ngdvendigt med yderligere behandling (se Tabel 1).
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9. MAVE- OG TARMSYSTEMET - ernzering, synkning og andre

mave-tarmproblemer Vigtigt at huske:

1. Jeres sgns hgjde og vaegt skal
Der kan blive behov for at konsultere fglgende behandlere pa kontroleres ved hvert laegebes@g.
forskellige stadier af DMD: en dizetist eller ernaeringsekspert, en
synke-/tale- og sprogterapeut og en gastroenterolog. 2. Det ervigtigt for jeres sgn, at han

spiser varieret, og at han far den
rigtige maengde kalk og D-vitamin.
ERNARING
3. Erneeringseksperter og dizetister er
vigtige medlemmer af jeres sgns
rehabiliteringsteam. De kan

e Ved DMD er det vigtigt at teenke fremad for at opretholde en
god ernaeringsstatus og for at forebygge bade underernzering

og overvaegt fra diagnosetidspunket og livet igennem. Det er kontrollere hans kost og hjaelpe ham
vigtigt, at vaegten eller body mass index (BMlI) i forhold til med at spise mere sundt.

alderen holder sig mellem den 10. og 85. percentil pa de

nationale vaekstdiagrammer. Sgrg for at drengen far en 4. Jeres sgn bor ses af en leege, hvis
afbalanceret og varieret kost. Kostrad for hele familien findes han viser tegn pa synkeproblemer.
hos forskellige nationale kilder. 5. En mavesonde udggr en mulighed

e Drenge skal observeres regelmaessigt for vaegt og hgjde (som for at bevare vaegten, ndr andre
beregnes ved armmal hos ikke-gaende drenge). Henvisning til muligheder er forspgt.
disetist/ernaeringsekspet kan ske, hvis drengen er under- eller
overvaegtig, hvis han oplever utilsigtet veegttab eller tager p3,
hvis han tager for lidt pa, hvis der er planlagt en stgrre
operation, hvis han lider af kronisk forstoppelse og/eller har
problemer med at synke (dysfagi). En henvisning kan ogsa
foretages ved diagnosetidspunktet, og nar steroidbehandling
pabegyndes. Dizten bgr ogsa gennemgas for kalorier, protein,
vaesker, calcium, D-vitamin og andre neaeringsstoffer.

e Det anbefales, at drenge med DMD tager et dagligt tilskud multivitamin med D-vitamin og mineraler.

e Hvis der opstar veegttab, er det vigtigt at afklare om det skyldes synkeproblemer. Det skal dog bemaerkes, at
nedsat funktion andre steder, typisk hjerte og lunger, kan vaere medvirkende til veegttab. Hvis der opstar
uventet vaegttab, kan det veere vigtigt ogsa at kontrollere andre omrader.

BEHANDLING AF SYNKEPROBELMER

| de sene stadier af DMD kan svaghed i halsmusklerne fgre til synkeproblemer (dysfagi), hvilket yderligere kan
forstaerke de ernaeringsmaessige problemer. Synkeproblemer opstar ofte gradvist over lang tid og kan derfor veere
sveere at fa gje pa.

e Der skal foretages kliniske undersggelser og tages rgntgen, nar der er kliniske tegn pa mulig fejlsynkning (fa
mad galt i halsen) og nedsat bevaegelse af synkemuskulaturen (det fgles som om maden bliver siddende i
halsen). Symptomer pa synkeproblemer kan vaere: utilsigtet vaegttab pa 10 % eller derover, utilstraekkelig
vaegtegning hos bgrn i voksealderen, at det tager lang tid at spise et maltid (>30 minutter), eller at der under
maltidet opstar traethed, hosten og fejlsynkning.

¢ Lungebetandelse forarsaget af, at man far vaeske eller mad galt i halsen (aspirationspenumoni), far
uforklarlige problemer med vejrtreekningen eller feber af ukendt oprindelse kan vaere tegn pa synkeproblemer,
som bgr undersgges.

o | tilfeelde af synkeproblemer bgr man konsultere en specialist, som kan udarbejde en individuel
behandlingsplan med det formal at bevare en god synkefunktion.

e Mavesonde bgr tilbydes, nar vaegten ikke kan holdes ved almindelig indtagelse af mad og drikke. Eventuelle
risici og fordele ved proceduren skal drgftes grundigt. Anlaeggelse af mavesonde *foregar i Danmark ved en
kikkertoperation typisk i lokalbedgvelse, men kan ogsa udfgres i fuld bedgvelse under hensyntagen til familiens
og personens egne praeferencer. Anlaeggelse af mavesonde pa det rigtige tidspunkt kan Igfte et stort pres i
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forhold til hele tiden at skulle spise tilstraekkeligt. Hvis synkemuskulaturen stadig fungerer nogenlunde,
forhindrer mavesonden ikke, at man stadig kan spise den mad, man har lyst til, man behgver bare ikke indtage

alle de ngdvendige kalorier og naeringsstoffer gennem munden, hvilket betyder, at man bedre kan nyde den
mad, man spiser.

ANDRE FORHOLD VED GASTROINTESTINAL BEHANDLING

Forstoppelse og sure opst@d (som giver halsbrand) er de to mest almindelige mavetarmsygdomme hos
personer med DMD. Forstoppelse ses typisk hos zldre patienter og efter operation. | takt med at levetiden
gges, rapporteres der om andre komplikationer sasom oppustethed i mave-/tarmregionen, der skyldes, at
patienterne sluger luft ved brug af maskerespirator.

o Affgringsmidler og andre praeparater kan afhjaelpe problemerne. Det er dog vigtigt at drikke rigeligt med vaeske.
En forggelse af fiberindtaget kan forvaerre symptomerne, isaer hvis vaeskeindtaget ikke forhgjes tilsvarende.

e Halsbrand behandles typisk med medicin. Syreheemmende medicin gives ofte til drenge, der er i
behandling med steroider eller bisfosfonat, for at undga komplikationer.

e Selvom det ikke er omfattet af det internationale konsensusprogram for rehabilitering af DMD er mundpleje et

vigtigt omrade. TREAT-NMD har faet et hold eksperter til at udvikle et saet retningslinjer for mundpleje, som ses
i Kasse 9.

Kasse 9. Anbefalinger for mundpleje

e Drenge med DMD bgr konsultere en tandlaege, som har sarlig erfaring med og kendskab til
sygdommen, helst pa en centraliseret eller hgjt specialiseret klinik. Tandlaegens opgave bgr veere at
streebe efter optimal behandling, mundsundhed og velbefindende samt at fungere som
samarbejdspartner for familierne og de lokale tandlzeger. Den lokale tandlzege b@r vaere opmaerksom
pa, at taender og knogler hos drenge med DMD udvikler sig anderledes end hos raske drenge, og bgr
radfgre sig med en erfaren specialist i tandregulering.

e  Mund- og tandpleje skal vaere forebyggende med henblik pa at bevare en god mund- og tandhygiejne.

e Individuelt tilpassede hjelpemidler til mundhygiejne er seerlig vigtige, nar muskelkraften i drengens arme,
hander og hals begynder at aftage.
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10. PSYKOSOCIAL BEHANDLING — adfeerd og leering

Personer med DMD kan have en gget risiko for at fa psykosociale
problemer, fx med adfeerd og leering, men medicinsk behandling af
problemerne er ikke tilstreekkelig uden psykosocial stgtte.
Vanskeligheder med at fungere socialt kan skyldes, at drengene i
visse situationer er szerligt udfordrede, fx i at fungere sammen med
andre og bedgmme og fa overblik over sociale situationer, mens
konsekvenserne af DMD (fx de fysiske begransninger) kan
resultere i social isolation, udtraeden af sociale relationer og
begraenset adgang til sociale aktiviteter. For mange foraeldre er
barnets psykosociale problemer og vanskeligheder med at fa dem
anerkendt og behandlet rigtigt en stgrre belastning end de fysiske
aspekter af DMD.

Hvis | har mistanke om, at jeres barn er bekymret for sin sygdom,
kan | nd langt med at forebygge yderligere problemer ved at svare
abent og villigt pa hans spgrgsmal. Drenge med DMD forstar ofte
mere om deres sygdom, end deres foraldre tror. Det er vigtigt at
svare abent pa spgrgsmalene, men sgrg for, at svarene passer til
drengens alder, og at | kun svarer pa det, der bliver spurgt om.
Dette kan vaere vanskeligt, men personalet pa
rehabiliteringscentret kan give hjeelp og vejledning om, hvad der
har fungeret for andre familier. Det samme kan forzeldre- og
stpttegrupper.

Vigtigt at huske:

1. Jeres sgns og families psykosociale
helbred er vigtigt.

2. Jeres s@n kan have en hgjere risiko
for at fa psykosociale problemer.

3. Familien har risiko for at fG problemer
med fx depression.

4. Den bedste mdde at behandle
psykosociale problemer pd, er at
definere dem tidligt og pdbegynde
behandling.

5. Sproglige problemer og problemer i
skolen ses ofte hos drenge med DMD.
De kan Igses med den rigtige hjzelp.

6. Indlzeringsvanskeligheder hos drenge
med DMD kan afhjeelpes og de fleste
drenge indhenter det tabte, ndr de fdr
hjeelp.

Ikke alle med DMD far psykosociale problemer, men familier med drenge med DMD bgr veere opmaerksomme pa:

e Langsom sprogudvikling og -opfattelse samt darlig korttidshukommelse;

e Indlaeringsproblemer;

e Besveer med social interaktion og/eller at etablere venskaber (fx social umodenhed, darlige sociale

kompetencer, tilbagetraekning og isolation fra kammerater);
e Angst/bekymringer;

e Hyppige skaenderier og raserianfald;

e Der er ogsa gget risiko for neurologiske adfaerds- og udviklingsforstyrrelser, herunder
autismespektrumforstyrrelser, koncentrationsbesvar/hyperaktivitet (ADHD) og tvangsneurotiske handlinger

(OCD);

e Der kan opsta problemer med fglelsesmaessig tilpasning og depression. Der kan ogsa vaere problemer med
angst, og dette kan forstaerkes, hvis det er sveert for drengen at tilpasse og omstille sig til nye situationer;

e Trodsig/argumenterende adfaerd og temperamentsproblemer;

o Ligeledes ses der en gget grad hyppighed af depression hos forzeldre til bgrn med DMD, hvilket understreger

behovet for vurdering af og stptte til hele familien;

e | den psykosociale behandling bgr der laegges saerlig vaegt pa forebyggelse af problemer og tidlig indgriben, da
dette vil give det bedst mulige resultat. Generelt bgr psykosociale problemer behandles med de samme
effektive, evidensbaserede tiltag, som ogsa anvendes pa resten af befolkningen. Dette betyder, at det er vigtigt

at sgge hjaelp, hvis der er problemer pa dette omrade.
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Kasse 10. Tale- og sprogterapi — vaerd at vide:

e Der er et veldokumenteret mgnster af tale- og sprogproblemer hos nogle bérn med DMD, herunder
problemer med den sproglige udvikling, verbal korttidshukommelse og udtale af ord samt svaekket 1Q og
seerlige indlaeringsvanskeligheder. Disse problemer rammer ikke alle bgrn med DMD, men man bgr vaere
opmarksom pa dem og sgge hjzlp, hvis de findes.

e  Det er normalt for drenge med DMD at na de sproglige milepzele senere end raske bgrn pa same alder.
Denne forskel i at tillaere sig og blive bedre til sproget er noget, der kan forekomme gennem hele
barndommen. Det er vigtigt at vaere opmaerksom pa dette problem og fa det behandlet. Observer for
forsinket tale og sproglige problemer, og sgg behandling.

e  Hvis der er mistanke om problemer inden for dette omrade, bgr man konsultere en talepadagog i
forhold til vurdering af sprog og tale samt behandling.

e Det er relevant og ngdvendigt at traene de muskler, der bruges til at tale med, og at fa hjzelp med
udtalen. Dette gaelder bade for sma drenge med DMD, som har taleproblemer, og aldre personer, som
har svaekket muskelkraft i munden eller nedsat taleforstaelighed.

e  /ldre personer med DMD, som er svaere at forsta pga. problemer med utilstraekkelig luft til den
ngdvendige tale- og stemmeintensitet, kan benytte kompenserende strategier, talegvelser og
taleforstaerker. Ved begraenset tale kan det vaere en ide at afprgve en talemaskine med symboler. *|
Danmark Igses dette prolem, nar personen far respirator pa trakestomi.

Evaluering

Selv om behovene varierer fra barn til barn, er der tidspunkter, hvor det er vigtigt at evaluere barnet, herunder
omkring diagnosetidpunktet (det kan vaere hensigtsmaessigt med et 6- til 12-maneders tidsrum for visse
evalueringer for at tage hgjde for justeringer efter diagnosetidspunktet), inden skolestart og efter en aendring af
funktionsniveauet. Selv om alle kliniker ikke foretager alle de naevnte vurderinger og interventioner, kan
anbefalingerne bruges som en rettesnor for det kliniske personale, sa det kan henvise videre.

e  Fglgende bgr vurderes: Forhold vedrgrende accept og handtering af sygdommen, indlaering i forhold til alder,
tale og sproglig udvikling, mulige autismespektrumforstyrrelse og sociale relationer.

e De psykosociale aspekter hos personen med DMD, hans familie og spskende bgr som standard veere en del af
rehabiliteringsindsatsen for personer med DMD.

Indsatsomrader
Rehabilitering og stgtte

¢ En rehabiliteringskoordinator kan vaere en central person, da denne kan fungere som kontaktperson for
familierne og blive en fortrolig medspiller. En rehabiliteringskoordinator skal have tilstraekkelig viden om og en
baggrund inden for neuromuskulaere sygdomme og veere i stand til at give rutineinformation til familien.

e For at undga sociale problemer og den sociale isolation, som kan vaere en fglge af DMD, er det vigtigt med en
fremadrettet indsats. Eksempler pa dette kunne vaere gget fokus pa og oplysning om DMD i skolen og hos
kammeraterne, at sikre deltagelse i hensigtsmaessige sportsaktiviteter og lejre, tilvejebringelse af servicehunde
og kontakt med andre via internettet og andre aktiviteter.

Der skal udvikles en speciel individuelt tilpasset undervisningsplan, der tager hgjde for potentielle
indlzeringsproblemer og begraenser aktiviteter, der kan vaere skadelige for barnets muskler (fx idrzaet i skolen),
nedsat energi / treethed (fx at ga langt), sikkerhed (fx legepladsaktiviteter) og tilgaengelighedsproblemer.

e Det er vigtigt at sgrge for, at skolen er fuldt informeret om DMD og har alle de relevante oplysninger. Find ud af,
om skolen har en person, der fungerer som stgtte for bgrn med saerlige behov. Det er vigtigt at taenke
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fremadrettet for at sikre, at drengen med DMD har adgang til den undervisning, han har brug for, for at udvikle
gode sociale relationer og som forberedelse til videre uddannelse og arbejdsliv. Sa sgrg for at inddrage skolen.

e Det er vigtigt at opmuntre til uafhaengighed og selvbestemmelse og involvere drengen i beslutningsprocesserne
(saerligt i forbindelse med medicinsk behandling). Dette bgr indgd i den planlagte overgang fra bgrne- til
voksenregi.

¢ Hjaelp til at udvikle sociale kompetencer og indlaeringsstrategier vil ggre det lettere at finde et arbejde og have
en normal dagligdag i voksenalderen. Det er en fordel for drenge med DMD, hvis de stgttes i at nd deres
personlige mal.

¢ Palliativ behandling kan om ngdvendigt medbvirke til at lindre eller forhindre smerter og forbedre livskvaliteten.
Udover smertebehandling (Kasse 6), kan et palliativt team ogsa yde psykologisk og andelig stgtte, oplyse om og
hjeelpe familier med at tage svaere valg i forhold til behandlingsmetoder, veere det kommunikative bindeled
mellem familierne og medicinske teams samt tage fat om problemer sdsom sorg og tab. *| Danmark anvender
man ikke betegnelsen palliativ behandling til personer med DMD, men taler i stedet om livslang rehabilitering.

Psykoterapi og medicinsk intervention

Der findes flere velkendte teknikker, som kan hjalpe familien, fx instruktion for foraeldre i at handtere problematisk
adfzerd og Igse konflikter, individuel terapi eller familieterapi og adfaerdsrelaterede interventioner. Adfaerdsanalyse
kan hjelpe med visse former for autismerelateret adfaerd.

Psykiske problemer og adfeerdsvanskeligheder kan for nogle bgrn og voksne afhjeelpes med medicinsk behandling.
Sadanne typer medicin kan gives af en specialist, hvis personen er under observation for eller har faet stillet
diagnosen depression, aggressiv adfaerd, OCD (tvangshandlinger) eller ADHD.
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11. SARLIGE FORHOLD VED BED@VELSE/OPERATION

Der vil vaere en raekke situationer, bade relateret til DMD (fx
muskelbiopsi, ledkontrakturer, rygoperation eller gastrostomi) og ikke
relateret til DMD (fx akutte operationer), som kraever almindelig
bedgvelse. Der skal i den forbindelse tages en raekke saerlige hensyn,
for at operationen kan forlgbe sikkert.

Operationer skal foretages pa et hospital, hvor operations- og
plejepersonalet kender til DMD og er villige til at samarbejde om, at
alt forlgber glat. Derudover bgr der tages hensyn til "stress-steroid"-
dosis under operationen for personer, som er i steroidbehandling i
forvejen.

Bedgvelsesmidler og andre forholdsregler i forbindelse med sikker
operation

e Der er altid risici ved brug af bedgvelsesmidler, og ved DMD skal
der tages seerlige hensyn ved bedgvelse, herunder fuld intravengs
bedgvelse og undgaelse af sarlige laegemidler.

Vigtigt at huske:

1. Der er altid risici forbundet med
bedgvelsesmidler, men ved DMD
skal der tages seerlige hensyn
sdsom anvendelse af en speciel
teknik ved fuld bedgvelse og
udelukkelse af medicinen
succinylcholin.

2. Undersggelse af hjerte og lunger,
ndr operationen planlaegges.

3. Sikre at alle leger er fuldt
informerede om DMD, og hvilken
medicin jeres s@n tager.

e Ved stgrre operationer som fx stivggrende rygoperation er det szerlig vigtigt at minimere blodtabet. | en sadan
situation er der forskellige teknikker, som kirurgen og narkoselaegen kan anvende.

e For en fuld beskrivelse henvises til artiklen fra the Lancet.

Undersggelse af hjertet

e Der bgr fortages ekkokardiografi og elektrokardiografi, inden der gives fuld bedgvelse. Dette bgr ogsa
foretages i forbindelse med lokal- og regionalbedgvelse, hvis det ikke er foretaget inden for det seneste ar, eller
hvis der har vaeret unormal ekkokardiografi i de foregdende 7-12 maneder.

e | forbindelse med lokalbedgvelse bgr der foretages ekkokardiografi, hvis dette tidligere har vaeret unormal.

Undersggelse af vejrtraeekningsevnen

e Selv om en person med DMD allerede har problemer med vejrtraeekningsmuskulaturen, kan man tage visse
sikkerhedsmaessige forholdsregler i forbindelse med en operation, selv om der stadig vil vaere en gget risiko.
Det er derfor vigtigt, at vejrtraekningsfunktionen vurderes inden operationen, og at det sker pa et sted, hvor
man kender til DMD. Traening i brug af non-invasiv ventilation og hostestgtte kan ogsa veere ngdvendig.

e Man bgr altid blive vurderet af en fysioterapeut, nar en person med DMD skal opereres. *Det anbefales, at man

altid medbringer sine egne respirationshjzlpemidler ved indlaeggelse.

e Ved DMD er planlaegning samt proaktiv vurdering og forebyggelse af risici forudssetninger for en sikker

operation.
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12. SARLIGE FORHOLD VED BEHOV FOR AKUT LAGEHJALP

Vigtigt at huske:
Hvis en person med DMD far brug for at tage pa hospitalet i en
ngdsituation, er der flere forskellige hensyn der skal tages. 1. I ved sandsynligvis mere om DMD
end laegerne i leegevagten eller pa
e Modtagelsen skal have oplysninger om diagnosen DMD, aktuel skadestuen.
medicinsk behandling, eventuelle komplikationer med
vejrtraekning og hjerte, og hvilke laeger der fglger personen. 2. Oplys laegen eller sundhedsperso-
nalet om steroidbehandling, hvis
e Da mange laeger ikke kender til de potentielle jeres son fér dette.
behandlingsstrategier, der findes for DMD, bgr man ogsa oplyse
om den aktuelle forventede levetid og livskvalitet. 3. Hvis jeres s@n har braekket en

knogle, bgr | insistere pd, at laegen
. taler med jeres egen laege eller
Steroider fysioterapeut.

Der skal oplyses om vedvarende steroidbehandling. Fortal personalet,
hvor lenge jeres sgn har faet steroider, og om han er sprunget over en
dosis. Det er ogsa vigtigt at forteelle laegerne, om jeres sgn tidligere har
vaeret i steroidbehandling. 5. Hvis jeres sgns iltniveau falder, skal

laegen veere forsigtig med at give
ham ilt eller bedgvelsesmidler.

4. Medbring jeres sgns nyeste
testresultater, fx FVC og LVEF.

e Steroider kan slgre kroppens stress-symptomer ved operation, sa
det kan blive ngdvendigt med en ekstra dosis, hvis en patient, der
er i steroidbehandling, bliver utilpas.

e Steroider kan gge risikoen for dannelse af mavesar.

e Det er sjeldent, at der akut opstar andre komplikationer.

Braekkede knogler

Drenge med DMD har stgrre risiko for knoglebrud. Hvis gangfunktionen allerede volder besvaer, kan et braekket ben
betyde, at det bliver svaert at komme til at ga igen. Kontakt jeres fysioterapeut og resten af rehabiliteringsteamet,
hvis der er et brud, sa de om ngdvendigt kan tale med kirurgen.

¢ Ved et braekket ben er operation ofte en bedre Igsning end en gipsbandage, hvis personen stadig er gaende.

¢ Behandling ved en fysioterapeut er yderst vigtigt for, at drengen kommer tilbage pa benene sa hurtigt som
muligt.

e Hvis den braekkede knogle er en af ryghvirvlerne, som giver mange smerter, bgr en ortopaedkirurg eller en
endokrinolog inddrages for at sikre den rette behandling (se Afsnit 6).

Vejrtraekningsproblemer

Serg for at huske resultaterne fra de seneste malinger af vitalkapaciteten (FVC), da sddanne informationer kan vaere
nyttige for den laege, der tilser jeres sgn, hvis han bliver akut darlig.

Den stgrste risiko ved vejrtreekningsproblemer opstar, nar vejrtrakningsevnen (FVC) og hostekraften er nedsat:

e Der skal bruges hjeaelp til at rense lungerne

¢ Det kan vaere ngdvendigt med hostestptte

e Der kan vaere behov for antibiotika

¢ Nogle gange kan det vaere ngdvendigt at give atmosfaerisk luft via maske eller hjzelp til vejrtraekning;

e Hos patienter, hvis respiratoriske funktion er steerkt nedsat, er der stor sandsynlighed for at
vejrtrekningsmusklerne skal have ekstra stgtte under en infektion. Man bgr udvise stor forsigtighed i brugen af
morfin og andre slgvende praeparater og ligeledes med at give ilt uden hj=lp til vejrtraekning pga. risiko for
forhgjet CO2 hos patienter med nedsat muskelstyrke;
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e Hvis patienten allerede anvender natrespirator, er det vigtigt, at der i en ngdsituation er adgang til respiratoren,
ligesom det ogsa er vigtigt at tilkalde respirationsteamet sa hurtigt som muligt.

Hvis du har en respirator (eller lignende) er det en god ide at medbringe den til hospitalet.

Hjertefunktion

Det er en god ide at huske de seneste resultater fra hjertekontrollen (fx LVEF), hvilken type hjertemedicin jeres sgn
far, og hvilken hjertelsege der fglger ham. Dette vil hjaelpe personalet pa skadestuen/laegevagten med at bedgmme,
om det akutte problem skyldes et hjerteproblem.

e Det ervigtigt at vaere opmaerksom pa risikoen for hjerterytmeproblemer og kardiomyopati.

Hvis operation og bedgvelse bliver ngdvendig, bgr man altid tage hgjde for de forskellige risici ved bedgvelse (se
Afsnit 11).
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FORKORTELSER

ACE

ADHD

ADL
ALAT
ASAT
CK

DEXA

DMD

EKG

FVC

GC
v
LVEF

nmol

NSAIDs

ocD
B

Angiotensinkonverterende enzym (ACE-haemmere anvendes til at kontrollere
hjerteproblemer og for hgjt blodtryk)

attention deficit hyperactivity disorder — betyder forstyrrelser af opmaerksomhed, aktivitet
og impulsivitet

almindelig daglig levevis
alanin aminotransferase, leverenzym
aspartat aminotransferase, leverenzym

kreatinkinase (et enzym, hvoraf der er forhgjet koncentration i blodet ved DMD og andre
former for muskeldystrofi)

dual energy X-ray absorptiometry (en undersggelse, der udfgres for at male knoglernes
styrke) — kaldes ogsa DXA

Duchennes muskledystrofi

elektrokardiogram (den undersggelse, hvormed man fgrst og fremmest maler
hjerterytmen)

forceret vitalkapacitet (lungefunktionsundersggelse, der maler den maksimale maengde
luft man kan ind- og udande.)

glukokorticoid
intravengs (ind i blodaren)

left ventricular ejection fraction (en af de vigtigste hjertefunktionstests, hvor man maler
venstre hjertekammers pumpeevne)

Nanomol

ikke-steroide anti-inflammatoriske midler (smertestillende medicin, hvoraf de
almindeligste er ibuprofen, diclofenac og naproxen)

obsessive-compulsive disorder (tvangshandlinger og tvangstanker)

tuberkulose
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ORDLISTE

Adrenal

Anterior spinal fusion

Aspirationspneumoni

Atelektase
Baseline

BiPAP

Body Mass Index (BMI)

Baekkenskaevhed

Cobbs vinkel

Cushings syndrom *maneansigt

Dysfagi

Dystrofinopati

Ekkokardiografi

Elektrokardiogram (EKG)

Elektromyografi

Excentriske gvelser

Forceret vitalkapacitet

relateret til binyrene

en metode, hvormed man korrigerer skoliose ved at ga ind pa
forsiden af kroppen

lungebetaendelse forarsaget en irritation eller bakterier fra opkast
af maveindholdet eller spyt til lungerne pga. fejlsynkning

tilstand, hvor lungerne ikke er fuldt udfoldede
udgangspunktet for sammenligning med senere undersggelser

Bi (bilevel = to niveauer); PAP - positive air pressure (positivt lufttryk)
fungerer som natrespirator (maskerespirator). BiPAP’en tilfgrer
brugeren to forskellige positive tryk via maske, et hgjere tryk, der
tilfgres under indandingen og et lettere tryk, der tilfgres under
udanding

forholdet mellem vaegt og hgjde. BMI findes ved at dividere kropsvaegt i
kg med hgjden i meter?

beskriver en tilstand, hvor baekkenet er skaevt, fx roteret nedad eller til
den ene side

maling af skoliosevinklen pa baggrund af rgntgenfotografi af rygsgjlen

betegnelse, der anvendes til at beskrive det runde eller manelignende
ansigt, som personer udvikler som fglge af steroidbehandling. (Det kan
forekomme selv om der ikke er problemer med forgget vaegt og kan
veere sveaert at styre, medmindre steroidpraeparatet eller dosis aendres.)

problemer med synkning eller fejlsynkning

betegnelse, der daekker alle de forskellige tilstande, der skyldes fejl i
dystrofingenet (Duchennes muskeldystrofi, Beckers muskeldystrofi,
baerere af en af disse tilstande og sjeeldne patienter, som kun har en
hjertesygdom)

metode, der anvendes til at vurdere hjertets struktur og mal.
Ekkokardiografi er en ultralydsundersggelse af hjertet, som viser
billeder af hjertet

metode, der anvendes til at vurdere hjertemusklens elektriske aktivitet.
Ved EKG saettes en raekke elektroder pa, som optager hjertets signaler

en undersggelsesmetode, der maler elektriske signaler fra en muskel,
og som kan give en ide om, hvorvidt der er tale om en nerve- eller
muskelsygdom

gvelser sdsom at ga ned ad trapper eller hoppe pa trampolin, der
involverer udstrakning mere end sammentraekning af musklen

den maksimale mangde luft, der kan udandes efter en maksimal
indanding.
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Gastritis/gastrogsofagal reflukssyndrom

Gastrostomi

Glukoseintolerans

Gowers' mangvre

Holter-monitorering

Hyperkapni

Hypertension

Hypoksemi

Hypoventilation

Immunblotting
Immunosuppresiv/immundampende

Kardiomyopati

Kontraktur

Kontrakturer

Kyfoskoliose / skoliose
Malign hypertermi-lignende
reaktion

Motorisk funktionsskala
Myoglobinuri
Osteopeni/osteoporose

Oxymetri

Palpitation

forekommer, nar den muskel, der forbinder gsofagus (spisergret fra
munden) til maven dbner af sig selv eller ikke lukker ordentligt, sa
maven indhold stiger op i spisergret. Det kaldes ogsa syrerefluks eller
sure opstgd, fordi mavesyren stiger op med maden.

kirurgisk abning i maven, i dette tilfeelde for at indszaette en mavesonde
— 0gsa kaldet en PEG-sonde

beskriver en prae-diabetisk tilstand (forstadiet til sukkersyge), der
forbindes med insulinresistens (nedsat fglsomhed over for insulin)

et tegn pa svaekkelse af musklerne omkring hofterne og den gverste del
af underbenet. Den beskriver en metode, hvormed en person med
kraftnedsaettelse i disse muskler kommer op fra gulvet ved at vende sig
om pa maven, stgde fra med haenderne og med spredte ben kravle op
ad knae og lar. Det ses almindeligvis i DMD, men ogsa i andre
sygddomme, som bergrer de samme muskelgrupper (se figur 2).

metode, der anvendes til ambulant 24-timers optagelse af EKG
for meget kuldioxid (CO2) i blodet

hgjt blodtryk

lavt iltindhold i blodet

nedsat vejrtraeekningsevne

en metode til at male maengden af dystrofin i musklen
Medicin der undertrykker immunforsvaret i kroppen

svaekkelse af hjertemusklens funktion — ogsa kendt som
hjertemuskelsygdom

Muskelstramning, som medfgrer nedsat ledbevaeglighed

stramhed omkring et led, der fgrer til at leddet fastlases i en bestemt
position eller ikke har det fulde bevaegeudslag

unormal krumning af rygsgjlen, som krummer bade sidevaerts
(skoliose), frem og tilbage (kyfose)

en usadvanlig reaktion pa bedgvelse, som medfgrer meget hgj
legemstemperatur og kan veere livstruende

undersggelser, der anvendes til at vurdere fysiske faerdigheder pa en
standardiseret made

tilstedeveerelse af myoglobin i urinen som tegn pa nedbrydning af
musklen (urinen er colafarvet, fordi den indholder affaldsstoffer fra
musklen)

nedsat knogletaethed
maling af ilt i blodbanen

hjertebanken
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Pneumokokker En lungebetaendelsesbakterie

Profylakse forebyggelse
Prasymptomatisk Stadiet inden symptomerne viser sig
Regime Sammenszaetning af medicinsk behandling, dvs. hvilke typer medicin,

hvor meget, hvornar og hvor ofte.

Spidsfod stramning i Achillessenen med indaddrejet rotation af foden, som
skyldes ubalance i fodens muskler

Stress-respons Kroppens reaktion pa en belasatning, fx en operation

Tenotomi kirurgisk overskaering af en sene

Tinea en svampeinfektion i huden

Trakeostomi kirurgisk procedure i halsen, hvor man laver en direkte luftvej ved at

legge et snit i luftrgret (trachea)

Trombose dannelse af en prop i et blodkar, som bryder fri, baeres med
blodstrommen og tilstopper et andet kar

Valgus Udaddrejet

Atiologi sygdommens arsag

MDA, PPMD, TREAT-NMD og UPPMD har alle veeret direkte involveret i
tilblivelsen af denne guide.

uscular Dystrophy
TREAT-NMD

. LEADING THE FIGHT TO END DUCHENNE United Parent Proi
He]ping Jerry s Kids Neuromuscular Network Muscular Dystrophy
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