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1

Inledning

Vid Brickless-motet i Aarhus hosten 2004 presenterades ett gemensamt skandinaviskt
referensprogram om Duchenne muskeldystrofi. Programmet var resultatet av ett skandinaviskt
samarbetsprojekt i syfte att ta fram gemensamma rekommendationer for diagnostik och
behandling av sjukdomen.

Resultatet uppfattades positivt och motiverade de skandinaviska Brickless-deltagarna att gripa
sig an ytterligare tva sjukdomar, dystrophia myotonica och spinal muskelatrofi, dir gemensamma
rad och rekommendationer syntes angeldgna.

Det nu foreliggande arbetet, referensprogrammet om dystrophia myotonica, ir resultatet av
gemensamma anstringningar i syfte att finna grundlaggande rad och rekommendationer,
baserade pa vetenskap och erfarenhet, rérande diagnostik, utredning, behandling och
omhindertagande.

Dystrophia myotonica ir
e den vanligaste drftliga muskelsjukdomen bland vuxna
e en systemsjukdom med engagemang av manga organsystem
¢ en sjukdom dir manga komplikationer kan behandlas
¢ en sjukdom som bor kénnas till dven av icke-neurologer

Foreliggande arbete dr aktuellt varen 2007 och da kunskapsliget hela tiden fordndras, riknar vi
med regelbundna uppdateringar av materialet med hjélp av respektive ansvarig forfattare.

Dystrophia myotonica forekommer hos savil barn som vuxna. Sjukdomsbilden och problemen &r
till en del gemensamma, men samtidigt forekommer mer aldersspecifika komplikationer. Vi har
darfor latit texten inledas av tva kapitel som behandlar vuxna patienter respektive barn. Liksom i
referensprogrammet for Duchennes muskeldystrofi foljer direfter kapitel om genetik, olika
organmanifestationer, arbetsterapeutiska, sjukgymnastiska och neuropsykologiska aspekter, samt
rekommendationer kring tandhélsa och orala problem.

De enskilda kapitlen inleds med kortfattade rekommendationer foljda av mer utforligt redovisad
bakgrundskunskap. Referenser finns for varje kapitel samlade i slutet av skriften, kapitel 17.

Vi har valt att genomgaende anvinda sjukdomsbeteckningen ’dystrophia myotonica’ med
forkortningen DM, varvid avses DM typ 1, dvs DM1. Flera andra stavningsvarianter férekommer
men vi har forsokt att enhetligt anvinda samma terminologi. Man skulle ha kunnat anvéinda
bendmningen Steinerts sjukdom eller varfor inte *myoton dystrofi’, i analogi med den engelska
bendmningen myotonic dystrophy, men med hinsyn till forkortningen DM1 forefaller
’dystrophia myotonica’ for ndrvarande vara den mest gangbara.

Som referenslitteratur inom, i stort sett, alla relevanta &mnesomraden kan namnas PS Harpers
bok om Myotonic dystrophy, vars tredje upplaga utkom 2001 pa forlaget W B Saunders Co.

Bjorn Lindvall
2007-06-06
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En ny reviderad upplaga av koncensusprogrammet foreligger (version 3). Ett helt nytt kapitel
rorande *Voksenrehabilitering” har tillfogats (kapitel 16) samtidigt som kapitlen om arbetsterapi
och sjukgymnastik har omarbetats och nu istillet sammanforts till ett kapitel (kapitel 15). Aven
kapitlet som behandlar DM1 hos barn och ungdomar har reviderats och aktualiserats (kapitel 3).
P4 nitet finns nu ocksé en engelsk version, dversatt frin version 2. Oversittningen har bekostats
av The Marigold Foundation i Canada och har stillts till vart forfogande av dem.

Bjorn Lindvall
2010-01-08
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2

Klinisk bild, diagnostik och utredning (vuxna)
Bakgrund

Den kliniska bilden hos vuxna med DM ér oftast helt karaktiristisk och vallar endast i
undantagsfall svarigheter for en neurolog. Diagnostiska svarigheter kan ddremot intréffa i de fall
DM patienten soker andra specialister sdsom t ex internmedicinare, kardiolog eller 6gonlikare.
En bidragande orsak till svarigheterna dr DM patienternas obenzgenhet att sjdlva patala eller soka
for olika symptom, speciellt muskelsvaghet — detta leder till att manga fall med klassisk DM
kommer sent till diagnos.

Debutaldern for symptom dr mycket svar att faststilla, men ett medianvirde for hela DM
gruppen pa omkring 20-25 ars alder anges [1]. Som ovan ndmnts har patienter en obendgenhet att
sjdlva soka for symtom, varfor alder for diagnos ofta &r betydligt hogre. Manga kvinnor med DM
kommer till diagnos genom att de foder ett barn med kongenital DM. Numera kommer vissa fall
till tidigare diagnostik genom aktiv genetisk diagnostik i drabbade familjer.

Fordelningen av muskelsvagheten vid DM skiljer sig tydligt fran andra muskelsjukdomar.
Svaghet och muskelatrofi i ansiktsmuskler i temporalis- och massetermuskler dr tydlig, vilket ger
DM patienterna ett typiskt avlangt ansikte, i svarare fall ocksa med halvoppen mun. De flesta har
en symmetrisk ldtt-mattlig ptos, som dock séllan &r sa svar att den ger synfiltspaverkan. Tidigt
forekommer en uttalad svaghet i sternocleidomastoideus, vilket gor att patienterna inte kan lyfta
huvudet i liggande. Extremiteterna drabbas mindre svart och senare — mest framtradande ar
svaghet i distala underarmsmuskler, smamuskler i hander och fotter, samt
fotbladslyftarmusklerna. Detta innebir at de flesta DM patienter forblir gangare under hela livet.
Diafragmamuskeln drabbas, vilket medfor nedsatt andningsformaga [2].

Myotoni innebir en férlangsammad relaxation av aktiverad muskulatur. De flesta beskriver det
som en “stelhet”, eller &r inte alls medvetna om det. Mest tydligt ses myotoni 1 hinderna, vilket
kliniskt undersoks genom att be patienten krama hart 2-4 sekunder och sedan slippa — om
myotoni foreligger gar detta langsamt. Myotoni kan ocksa pavisas genom perkussion av
thenarmuskeln med reflexhammare varigenom man utldser en tonisk, ofta 2-5 sekunder lang
muskelkontraktion. Handmyotonin minskar efter en kort stunds muskelaktivitet [2].
Diafragmamuskeln drabbas ocksa av myotoni [3], vilket framst bidrar till att DM patienter har
dalig hoststot. Aven tungan drabbas av myotoni, vilket bidrar till att DM patienter ofta talar
otydligt.

Flera andra organ och organsystem paverkas, och detta kommer att avhandlas i kommande
kapitel. Paverkan pa glatt muskulatur dr mer pataglig vid DM &n ndgon annan muskelsjukdom.
Mag-tarmkanalens funktion paverkas (sviljning, matstrupe, forlangsammad magsickstomning,
diarre, sfincterpaverkan)[4, och kapitel 8}, hjdrta (framst 6verledningsrubbningar [5, kapitel 6],
perifer nerv (kdnselstorning — dock ovanligt), endokrina organ (testikelatrofi, insulinresistens,
diabetes)[ kapitel 9], 6gon (katarakt, retinal degeneration, ptos) och hud (frontal tunnharighet).
Hilften av patienter med DM har serumnivaer av immunglobuliner som ligger ldgre én nedre
referensnivaerna [6]. skelettfelstidllningar (fotter, kdke, tandstéllning) ses inte séllan.
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Trotthet i olika former dr vanligt hos patienter med DM. Dels har patienterna en minskad
uthallighet vid muskelarbete, kroppslig trotthet, dels har manga patienter dalig fysisk kondition
pa grund av otridning. SGmnighetstrotthet, eller dagovertrotthet dr vanligt och forekommer hos
33% av patienterna [7]. Dagovertrotthet manifesterar sig i oférmaga for DM patienten att halla
sig vaken dagtid med behov av somnpauser pa eftermiddagen. Dagovertrottheten korrelerar svagt
till grad av muskelsvaghet och inte till antalet CTG repetitioner [7]. DM patienter har samtidigt
ett Okat nattligt somnbehov [7]. Dagovertrottheten kan behandlas med Modiodal® (se kap om
behandling). Dirtill uppfattas ibland den apati och oféretagsamhet som patienterna har av manga
som en trotthet.

Medan manga patienter med lindrig DM har inga eller endast minimala symptom pa
hjarnpaverkan, dr det uppenbart att det 4ven bland vuxna finns patienter med pataglig
nedsittning av hjarnfunktioner. Symptom pa detta &r trétthet, amotivationssyndrom, kognitiv
nedsittning Dessa symptom &r progressiva, och dr i manga fall med klassisk DM, det symptom
som utgor det storsta orsaken till handikapp. Med magnetkameraundersokning (MRT) ses
framtradande fordndringar i vit substans [8, 9] och atrofi [10]. Neuropatologiska studier har visat
forandringar i hjarnstamskérnor i form av neurofibrilldra tangles [11, 12], fordandringar som dven
finns hos patienter med Alzheimers demens. For detaljer avseende kognitiv funktion och
personlighetsforandringar, se kapitel 10.

Patienter med DM utgor en 6kad risk i samband med narkos (se kapitel 13).

Graviditet och forlossning innebéir ofta komplikationer. Urinvigsinfektioner forekommer ofta,
okad risk for fortidsbord (19%), i de flesta fall orsakad av polyhydramnios dé barnet har DM.
Sjélva forlossningen kompliceras ofta, vilket medfor en 6kad frekvens av kejsarsnitt (34%) [13].

Prognos

Det finns ingen enkel tumregel for att beskriva sjukdomsforloppet. Studier har kunnat bekrifta
att de som debuterar forsta levnadsaret (Kongenital DM) har pataglig kognitiv
funktionsnedséttning, initialt betydande men senare lindrigare muskelsymptom. Patienter med
debut i ungdom eller vuxen alder (Klassisk DM), har i regel muskelsymptom som initialt
dominerande problem. Muskelfunktionen avtar med &ren, [14]. Aldre debuterar i hog grad med
katarakt, och har lindriga eller inga muskelsymptom.

Patienter med klassisk DM har ocks4 i varierande grad andra organmanifestationer. Aven dessa
symptom progredierar men det dr ej mojligt att ge detaljerad prognos.

Reduktion av kognitiv funktion dr den frimsta anledningen till att DM patienter har lidgre grad av
arbetsformaga dn i 6vriga. Studier fran Quebec, dir DM ir sidrskilt prevalent, visar [15] att endast
25% av mian med DM over 16 ars alder var i arbete, mot 74% av befolkningen. Motsvarande
siffror for kvinnor var 6% respektive 37%. Mer dn 20% av midn med DM och 50% av kvinnor
med DM hade aldrig arbetat.

Livslidngden ar klart forkortad for personer med DM. Genomsnittlig alder vid dod har befunnits
vara 54 respektive 53 ar i 2 studier [14, 16]. Overlevnadsdata for patienter med klassisk DM
visar att 99% lever vid 25 ars alder, 88% vid 45 ars alder (forviantat 95%) och endast 18% vid 65
ars alder. Hjartarytmier och plotslig dod utgor upp till 30% av dodsfallen i denna grupp, medan
43% dog pa grund av andningsproblem [16].
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3

Dystrophia Myotonica hos barn

Rekommendationer

Arlig kontroll hos neuropediater.

Nira samarbete med andra barnspecialister sasom kardiolog, gastroenterolog,
endokrinolog, oftalmolog, ronlidkare, ortoped, neuropsykiater m fl. da barnen har en
mangfasetterad problematik.

Regelbunden kontakt med habiliteringsteamet.

Speciell uppmérksamhet bor riktas pa forekomst av neuropsykiatrisk problematik och
uttalad dagtrotthet. Uttrottbarheten och koncentrationssvarigheterna kan vara sa
omfattande att medicinering bor inledas. Med tanke pa risken for arytmier bor arbets-
EKG utforas regelbundet, sérskilt om behandling med centralstimulantia skulle vara
aktuellt, 24-timmars EKG, samt arbetsEKG (om patienter medverkar) fore insittning, och
under behandling.

Neuropsykologisk beddmning bor goras fore skolstart, med uppfoljning upptill flera
ganger under skolalder, framforallt hos barn som har svagbegavning respektive lindrigt
forstandshandikapp, da inldrningssvarigheterna kan tillta under aren, och pedagogiska
insatser darfor maste anpassas efter hand.

Alla individer med DM1 skall ha ett viloEKG vid diagnos. Barn yngre dn 10 ar EKG
vartannat ar till 10 ars alder, direfter en gang arligen. Arbets EKG vid
anstrangningsutlosta besvir.

UKG vid diagnos av kongenital DM 1, darefter efter klinisk bedomning.

Patient med AV-block II eller pavisad/misstankt takyarytmi och/eller oklar svimning/
oklart falltrauma bor genomga 24-timmars bandspelarEKG och UKG samt i samrad med
specialist fa 6vervigt pacemakerbehandling/arytmiskydd.

Undvik klass-I-antiarytmika och dosanpassa alla likemedel som paverkar hjartfunktion.

Elektrolytstatus bor kontrolleras hos patienter med hjértarytmier.

Anestesi: cave propofol, annars géller rekommendationerna for vuxna, kap 13.

Lungfunktionsméitning med spirometri och nattlig andningsregistrering vid
muskelpaverkan, scolios och misstanke om hypoventilation och dagtrotthet.
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e Var observant pa gastro-intestinala problem, sdsom obstipation, diarré och gastro-
esofagal reflux. Utred och behandla vid symptom.

e Regelbunden kontroll med avseende eventuell scoliosutveckling. Operation innan
scoliosen progredierat for mycket.

e B-glukos och hormonprover tas pa indikation och ev avvikelser behandlas pa sedvanligt
satt.

e Kontrollera vikt och uppmuntra till fysisk aktivitet.

e Vaccintation mot influensa och pneumokock hos patienter med muskelpaverkan.

Bakgrund

Historik

Dystrophia myotonica typ 1 (DM1) ansags linge vara en sjukdom som forekom endast hos
vuxna individer, men redan pa 40-talet beskrevs sporadiskt barn med symptom pa DM1 [1]. Det
rapporterades dverrepresentation av sena aborter, dodfddslar och 6kad spadbarnsdodlighet 1
slakter med DM 1, men problemen tillskrevs obstetriska och sociala faktorer. Vanier var den som
1960 forst beskrev den kongenitala formen som en egen form av DM1 [2]. Foljande artionden
publicerades flera artiklar som bidrog till kunskap och igenkdnnande av DM1 hos barn, och det
framstod med all tydlighet att den kongenitala formen av DM1 var den allvarligaste
sjukdomsformen. 1984 beskrev O Brien och Harper barn med symptomdebut fore 16 ars alder,
men utan neonatalt insjuknande och nagra hade den typiska faciala diplegin och mental
retardation [3]. De var syskon till barn med den kongenitala formen. Det var dock forst 1991 som
Koch et al klassificerade barndomsformen av DM1 som en egen sjukdomsform skild fran den
kongenitala formen [4].

Prevalensen varierar i olika befolkningar; DM1 hos barn 1 Vistra Gotaland &dr 18/340 000, varav
hilften utgors av den kongenitala formen [5]. I en studie fran Orebro har incidensen av DM1
angetts vara 1/3500 levande fodda [6].

DM ir en triplet-repeat sjukdom, dir trinukleotiden CTG upprepas. Flera studier har pavisat
samband mellan CTG repetitionsstorlek och svarighetsgrad av sjukdomen [7-9]. De storsta
mutationerna aterfinns i den kongenitala gruppen. Daremot kan man inte utifran CTG-
repetitionsstorleken hos en enskild individ ange vilken form av DM1 individen har, da det finns
overlappning i expansionsstorlek mellan grupperna.

Den kongenitala formen nedérvs med fa undantag maternellt, medan #rftligheten hos individer
med barndomsformen kan vara bade maternell och paternell.

Ej sillan dr det barnet som forst far diagnosen i en familj, trots att flera familjemedlemmar sedan
en langre tid haft symptom pa DM1 [8].
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Kliniska former av DM1 hos barn
Kongenital form

Den kongenitala formen av DM1 debuterar redan under fosterlivet eller vid fodelsen.
Symptomen domineras av den uttalade muskelsvagheten och beror pa forsenad mognad av
muskulaturen [10]. Intrauterint forekommer minskade fosterrorelser, polyhydramnios och inte
sdllan utvecklas kontrakturer. Barnets tillstand vid fodelsen karakteriseras av olika grader av
hypotoni. Vid den svara kongenitala formen dr barnet uttalat floppy. Trots initialt normalt
navelstrings-pH leder muskelsvagheten till andningsinsufficiens da barnet ej uppnar
tillfredsstédllande spontanandning med grav asfyxi som foljd, vilket kridver akut behandling med
olika former av andningsunderstod, sasom ventilator eller eventuellt CPAP.
Andningsproblematiken beror pa flera faktorer, sasom svaghet i diafragma och
interkostalmuskulatur, pulmonell omogenhet, och bristande cerebral respiratorisk kontroll [11].
Tillstandet kan dven kompliceras av aspirationspneumoni. Pa rontgen finner man en typisk bild
med hogtstiende hoger diafragma och tunna revben. Aven ansiktsmuskulaturen 4r drabbad, och
man finner den karakteristiska ansiktsdiplegin med tdltformad mun och ptos [11].
Muskelsvagheten leder ocksa till sug- och sviljningssvarigheter, och tillforsel av foda via
nasogastrisk sond krévs i manga tillfdllen. Den nedsatta gastro-intestinala motiliteten som
forekommer kan ocksa ge obstipation.

Ovrig kardiovaskulir problematik forekommer sisom Sppetstdende ductus arteriosus och
pulmonell hypertension. Ledfelstéllningar #r vanligt, allt fran talipes equinovarus till
flexionskontrakturer i flera stora leder, som vid arthrogryposis multiplex congenita [11]. Andra
neonatala symptom &r cryptorchidism, ventrikulomegali och ibland dven shuntkrivande
hydrocephalus.

Nir tillstandet dr livshotande och kriver intensivvardsinsatser bendmns formen svar kongenital
DM1. Vid presentation i nyfoddhetsperioden utan asfyxi/andningsinsufficiens och lindrigare
uppfédningssvarigheter medfor detta en mildare kongenital form [7,8].

Den svara kongenitala formen nedérvs maternellt (7), medan vid den milda kongenitala formen
forkommer paternell arftlighet, &ven om maternell dominerar.

Barndomsform

Enligt Kochs definition &r graviditet och neonatalperioden okomplicerad vid bardomsformen av
DM1 [4]. Psykomotorisk utveckling under det forsta levnadsaret 4r normal. Sjukdomen
debuterar mellan 1 och 10 ars alder och debutsymptom &r varierande grad av tal- och
inldrningssvarigheter. Muskelsymptomen dr mindre uttalade 4n vid den medfédda formen och
oftast diskreta. Abdominala symptom dr vanliga under smabarnsaren, ddremot forekommer inte
myotoni fore skolaldern.

Arftligheten #r bade maternell och paternell.

Sjukdomsforlopp

Kongenital form

Hypotonin forbittras successivt, oftast redan under neonatalperioden. Andningsunderstodet kan
darfor ofta successivt upphora efter dagar till veckor. Hur linge barnet kriaver andningsunderstod

ger vigledning om prognosen — ju langre behandlingstid desto sdmre prognos. Rutherfords studie
angaende Overlevnad som publicerades 1989 visade 100 % mortalitet vid respiratorbehandling
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>30 dagar [12]. Campbell et al har dock senare visat att ventilatorbehandling i >30 dagar endast
medfor 25 % mortalitet under forsta aret, till skillnad fran gruppen med barn som ventilerades
<30, dir ingen mortalitet forekom under forsta aret [13]. I samma studie rapporterades
overlevnad hos en individ efter 812 dagars respiratorbehandling. Saledes géller inte ldngre
rekommendationen att avsluta respiratorbehandling efter 30 dagar. Enligt Campbells studie
erovrade alla barn som 6verlevde forsta levnadsaret vissa fardigheter, &ven om utvecklingstakten
gick langsammare i gruppen av barn som hade respiratorvardats >30 dagar dn i gruppen med
farre dagar i respirator [13].

Den faciala diplegin i tilldgg till paverkan pa den mjuka gommen och esofagus medfor sug- och
sviljningssvarigheter i neonatalperioden. Uppfodningssvarigheterna och risken for aspiration
behandlas med nasogastrisk sond. De flesta barn kan efterhand forsorja sig per os, men nagra
behover gastrostomi. Framforallt kan detta bli aktuellt om det samtidigt forekommer kvarstaende
kronisk respiratorisk insufficiens.

Redan 1948 identifierade Thomasen barn med DM1 bland individer med mental retardation
boende pa institutioner. Den forsta systematiska studien betraffande kognition hos barn med
DM1 publicerades 1973 didr 70% av barnen med kongenital DM1 visade sig ha mental
retardation [14]. Senare studier har konfirmerat att mental retardation nirmast dr obligat vid den
kongenitala formen for DM1 och férekommer fran tidig alder [7, 11, 13, 15-19]. Tillbakagang av
intellektuella formagor har pavisats av Echenne et al [15], men ej av Trevisan et al [20].
Neuroradiologi har pavisat CNS patologi sasom ventikeldilatation, corpus callosum och
hjarnstamshypoplasi, mild atrofi av frontala kortex, cerebelldra anomalier samt hyperintensitet i
vit substans [21-23]. Mycket talar diarfor for en prenatal orsak till CNS patologin och den
mentala retardationen. Vid kongenital DM1 har Modoni et al postulerat att forekomst av antingen
stora CTG repetitioner, eller deras korrensponderande CUG RNAs, paverkar andra gener som
reglerar senare stadier av hjarnans utveckling [24]. Stod for denna hypotes kommer fran
musmodeller [25].

CNS paverkan medfor forutom kognitiva svarigheter och somnolens, dven beteendeavvikelser.
Autismspektrumstorningar har sporadiskt beskrivits i litteraturen hos barn och ungdomar med
kongenital DM1 [15, 26-28], och i ytterligare andra studier karakteriseras vissa individer som
socialt tillbakadragna [18,29]. Echenne et al beskriver ocksa hog forekomst av neuropsykiatrisk
problematik, da 7 av 17 hade ADHD, 2 av17 angestsyndrom, 5 av 17 uppforandestorning, vilket
innebar psykiatrisk problematik 1 82.5 %. Vilka diagnosinstrument som anvéndes i studien har ej
redovisats [15]. I var studie fran 2008 kunde vi pavisa en hog forekomst av
autismspektrumstorningar, dir 13 av 19 i den svara kongenitala gruppen och 12 av 18 i den milda
kongenitala gruppen hade nagon diagnos inom autismspektrat varav autistiskt syndrom var den
vanligaste diagnosen. Dérutover hade tva individer ADHD, en pojke hade Tourette syndrom i
tillagg till autistiskt syndrom, och slutligen en flicka hade bade selektiv mutism och autistiskt
syndrom. Sammanlagt hade 68 % av individerna i studien nagon neuropsykiatrisk diagnos [7].
Autism vid DM1 motsvarar den passiva undergruppen av autism definierad av Lorna Wing 1997,
dér individerna har en minskad spontan social interaktionsférmaga, men accepterar pa ett passivt
sdtt ndrmanden fran andra [30]. Endast ett fatal av individerna med autismspektrumstorningar i
var studie hade stereotypier och sjdlvdestruktivt beteende. Vidare karakteriserades individernas
beteendemissiga fenotyp av att de var fogliga och passiva, tog séllan initiativ till kontakt, men
kunde svara pa kontakt. De var trotta, responderade efter lang latens och var faordiga med
konkret sprak. Dagtrotthet forekommer, och nir sa dr fallet bor en nattlig andnings-

registrering samt métning av vitalkapaciteten utforas. Ytterligare lungfunktionsutredningar kan
bli aktuella i enskilda fall.
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Kardiell paverkan hos barn och ungdomar med DM1 har beskrivits i ett flertal publikationer [11,
31-36]. Flera studier inkluderar bade den kongenitala och barndomsformen av DM1, och i vissa
studier dr definitionen av vilken form som asyftas ej tydligt definierad. Ductus arteriosus,
pulmonell hypertension samt kardiomyopati dr de vanligaste kardiovaskuldra symptomen i
nyféddhetsperioden [11, 37, 38]. De flesta 6ppetstaende ductus sluter sig spontant, nagra kriver
dock medicinsk ductusslutning, och ytterligare ndgra kan behdva sutureras. Overgiende
asymptomatiska rytmrubbningar och klaffinsufficiens kan forekomma. Efter neonatalperioden
brukar hjartsymptom inte forekomma under smabarnsaren utan tillkommer sannolikt forst efter
10 ars alder [31]. Bassez et al har beskrivit forekomst av symptomgivande, behandlingskridvande
hjartsymptom hos patienter mellan 10-18 ars alder, varav nagra letala ventrikuldra takyarytmier. I
denna studie hade alla patienter med kongenital form fatt diagnosen DM1 fore uppkomsten av de
kardiella symptomen. De vanligaste fynden var arytmier, mer séllsynt ledningshinder och
kardiomyopati. De kardiella problemen forekom mer frekvent hos pojkar @n hos flickor, de var ej
korrelerade till CTG-repeat ldngd, eller 6kad forekomst av hjiartsymptom hos 6vriga
familjemedlemmar med DM 1. Enligt denna studie kunde hjartsymptomen vara forsta symptom
pa DM1 hos barnen och ungdomarna, vilket tidigare har varit ként fran vuxensidan. Da fysisk
aktivitet visades vara den utlosande faktorn i > 50 %, rekommenderas arbets EKG som led i den
kardiella uppfoljningen av barn och ungdomar [31]. I studien fran Echenne et al, hade ingen av
individerna med kongenital form arytmier, endast en individ uppvisade en mild form for
kardiomyopati efter 16 ars alder [15]. Rekommendationer kring kardiell uppf6ljning av barn och
ungdomar med DM1 omfattar EKG och ultraljudsundersokning (UCG) vid diagnos [31, 33, 39].
Om EKG direfter skall utforas arligen eller ej dr diskutabelt, sannolikt dr vartannat ar ett rimligt
intervall till 10 ars alder, men dérefter &r arlig undersokning rimlig. Nér det giller val av
behandling, géller samma forsiktighetsmatt med klass-I-antiarytmika som hos vuxna med DM1.
Skall barnet genomga anestesi, bor en aktuell kardiell undersokning goras dessférinnan. Om
behandling med centralstimulantia dvervégs av beteendemissiga skil eller p g a dagtrétthet,
krivs extra noggrann kardiologisk utredning fore insittning av behandling samt frekvent
uppfoljning under tiden medicinering pagar, med avseende centralstimulantias eventuella
kardiella paverkan (arytmi).

Respiratorisk insufficiens kan kvarsta efter neonatalperioden, och kriva bade syrgas- och
mekanisk ventilation. Efter hand som muskelmognaden fortskrider, forbéttras respirationen och
de allra flesta blir oberoende av extra syrgastillférsel och ventilation.

Okad dagtrotthet ir ett vilkint fenomen i kliniken. Om denna trétthet #r kopplad till nedsatt
lungperfusion eller centralnervost utlost dr ej fullstandigt studerat. Hos alla barn och ungdomar
med dagtrétthet bor en nattlig andningsregistrering samt métning av vitalkapaciteten. Ytterligare
lungfunktionsutredningar kan bli aktuella i enskilda fall. Medicinering kan bli aktuellt, men det
foreligger inga randomiserade kontrollerade behandlingsstudier hos barn med DM1 med de
preparat som finnes tillgingliga, dvs vare sig for modafinil eller centralstimulantia, men vid
behandling med sistnimnda preparat maste noggrann kardiell uppfoljning ske, v g se
ovanstaende stycke.

Vid tillkomst av scolios, dr lungfunktionsutredning och uppfoljning obligat. Vaccination mot
influensa och pneumokocker ér sjilvklart till barn med respiratorisk paverkan, men
rekommenderas dven till barn med kongenital DM1 och bestaende muskelsvaghet.

Gastrointestinala symptom rapporteras av flera forfattare [6, 11, 15, 35, 40] bl a till foljd av
paverkan pa glatt muskulatur. De vanligaste symptomen &r obstipation och diarré, och oftast som
separata symptom. Buksmartor férekommer orsakad av antingen colondilatation, anormal
colonperistaltik eller pseudoobstruktion. Forvanansvirt sillan anges besvar med buksmartor
under smabarnsaren, men blir mer patagliga i ungdomsaren. Utover sedvanlig behandling mot
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obstipation, dr det bristféllig erfarenhet av annan medicinsk behandling som anvinds vid gastro-
intestinala symptom hos vuxna med DM1. Ett stort problem f6r barn med DM ér soiling till
foljd av slapphet i den anala sfinktern. I Reardon studie fran 1993 hade 15 % av barnen
fortfarande anal inkontinens vid 5 ars alder och 73% hade reflexorisk anal dilatation [35]. Denna
slapphet har dven misstolkats vara orsakad av incest [40]. Patienter med kongenital DM 1 kan
ocksa ha gastro-esofagal reflux [15].

Icke-descenderade testis ir ett annat relativt vanligt forekommande fenomen. Kombinationen
svag bukmuskulatur, paverkan pa glatt muskulatur i colon samt forstoppning medfor att en stor
andel av barnen utvecklar inguinalhernier, med risk for inklamning om de ej kirurgiskt atgérdas.
Muskulaturen i urinvigarna kan ocksa vara engagerade med bl a vesico-uretral reflux och
blasdysfunktion [15] och risk for utveckling av urinvigsinfektioner. Obstipation kan, i tillagg till
paverkan pa glatt muskulatur i urinvdgarna, bidra till uppkomst av urinvigsinfektion.

Ledfelstilllningar &r vanligt forekommande vid den kongenitala formen och kriver tidig
behandling med ortoser och regelbunden sjukgymnastik. PEVA felstéllningarna behandlas under
spadbarnsaret pa konventionellt sitt med gipsning. Daremot dr det manga barn som senare kriver
ortopediska interventioner, upp till flera ganger. Vanligast dr achillotenotomierna.
Kontrakturerna visar sig tillta med tiden enligt Koksmark et al [8]. Scolios kan forekomma och
kan behova korrigeras operativ vid progress [8, 15].

Muskelkraften fortsitter att forbittras under smabarnsaren, for att na en plata nagon gang under
puberteten och dérefter successivt forsamras. De allra flesta barn blir sjédlvstindiga gangare,
medan nagra kan behdva ganghjilpmedel [8, 15]. Kvarstaende ledfelstéllningar kan dock
paverka ambulatorisk formaga. Nagon enstaka blir beroende av rullstol.

Muskelsvagheten tilltar i vuxen alder. Myotoni kan forekomma fore skoldldern, men blir allt mer
framtriadande efter 10 ars alder, men kréver séllan medicinering [8, 11, 15]. Preparat som kan
vara aktuella vid myotonibehandling sasom fenantoin, karbamacepin och mexiletin kan medfora
arytmirisk. Behandling med tricykliska antidepressiva kan vara av vérde.

Tecken pa katarakt forekommer inte fore narmare 10-ars alder, men blir inte
behandlingskrivande forrdn i vuxen alder [11, 15]. I Bollingers studie [41] ingar barn och
ungdomar, men nagon uppdelning av de med kongenital respektive barndomsform ér ej gjord.
Studien visar att det under sméabarnsaren &r vanligt forekommande med behandlingskrivande
hyperopi, likaledes strabism och amblyopi [41].

Endokrinologiska forandringar ér sillsynta under smabarnsaren. Echenne et al pavisade
hypothyroidism hos 2 av 17 patienter med kongenital DM1 (mild form, vid 15 resp 18 ars alder)
och partiell tillvixthormonbrist hos en individ (14 ars alder) [15]. Diabetes har inte rapporterats
forekomma under barndomsaren, dven om en av patienterna i forfattarens studie har typ 1
diabetes [7]. Hyperinsulinism finns beskrivet hos en 16 ar gammal individ med mild kongenital
DM1 [15].

Barnen har ofta frekventa infektioner under spid- och smabarnsaren, dér otit 4r den vanligast
forekommande. Manga behandlas med transmyringeala drinage for kvarstaende
horselnedsittning pga. ledningshinder.

Vad betriffar rutiner for anestesi hianvisas till kapitel 13, da det inte forekommer sérskilda
rekommendationer for barn och ungdomar med DM 1, med undantag av cave propofol, da det
generellt hos barn och ungdomar foreligger risk for PRIS ( propofol infusion syndrome):
rhabdomyolys, metabolisk acidos, hjartsvikt, stord karnitin metabolism [2].
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Det foreligger en 6kad mortalitet i den kongenitala gruppen. Resultaten i Reardons studie fran
1993 visade 25 % mortalitet under de forsta 18 levnadsméanaderna, varav de flesta neonatalt
[35]. Enligt samma studie foreligger det 50 % risk att d6 vid 35 ars alder. Respiratoriska
svarigheter och kardiella arytmier dr den huvudsakliga dodsorsaken.

Barndomsform

Graviditet och forlossning dr normal. Barnen fods i normal tid, med normal fodelsevikt.
Spédbarnsaret forloper normalt, 6vergaende mild muskulédr hypotoni kan férekomma, likaledes
vissa sugsvarigheter men medfor inga uppfodningsproblem. Gangdebut sker fore 18 manaders
alder, men viss klumpighet kan féorekomma. Inga ledfelstillningar forekommer vid fodelsen, men
kan tillkomma senare under barndomen [8].

Antydd paverkan pa ansiktsmimiken forekommer, men ingen utpréglad ansiktsdiplegi (facies
myopatika) eller tdltformad mun. Otydligt nasalt tal ir mycket vanligt forekommande, och
barnen behover diarfor kontakt med logoped/talpedagog. Dysartri i tillagg till olika grader av
inldrnings- och beteendemaissiga svarigheter dr de symptom som medfor att barnen
uppmirksammas och efterhand diagnostiseras.

Kognitiva svarigheter forekommer dven vid barndomsformen. Enligt Steyaerts studie fran 1997
var medel FSIQ 80 hos de 14 barn med barndomsformen som ingick i studien [19]. Hos de 36
barn med barndomsformen som ingick i Angeards studie, var medel FSIQ 70 (range 42-114)
[43]. 55 % av individerna hade dock mental retardation, och denna hdga prevalens av mental
retardation har ocksa pavisats i tva andra studier [7, 15]. Angeards studie visade ocksa signifikant
hogre VIQ dn PIQ hos 44 % och individerna hade framforallt svarigheter med uppgifter géllande
visuell konstruktion. Vidare pavisades korrelation mellan storleken pa CTG expansionen och 1Q;
ju storre expansion, desto ldgre IQ. Negativ korrelationen kunde ocksa pavisas mellan
expansionsstorlek och arbetsminne respektive visuospatiala formagor. Enligt Angeard et al kan
inldarningssvarigheterna vara kopplade till exekutiva svarigheter sasom arbetsminne och
planeringsférmaga. Hos individer med normal eller subnormal intelligens pavisade Cohen et al
lds- och skrivsvarigheter samt svarigheter att extrahera information trots normal fonologi och
ordforstaelse [44]. Svarigheter med inldrning, 14s- och skrivf6rmaga och sprakliga fardigheter
kan forekomma dven om individerna inte har mental retardation. Echenne visade 1 sin studie att
det var sprakforsening eller skolsvarigheter som medforde att individerna forst
uppmirksammades och utreddes i 13 av de 15 fall som ingick i studien [15]. Forsamrade 1Q
resultat over tid har pavisats hos nagra patienter med barndomsformen, och medfor att man bor
Overviga att testa individer med denna DM1 form infor stadiebyte i skolan [15, 45].

Barnen har stora problem dagtrotthet, de dr langsamma och litt uttréttbara [15, 33]. 21 patienter
med barndomsformen har undersokts med polysomnografi i Quera Salvas studie [46]. 76 %
rapporterade uttrottbarhet, medan 52 % angav somnolens. Somnstudien visade somnrelaterade
avvikelser, s k mikro-uppvaknande hos 66 % varav 29% berodde pa somnapnésyndrom och 38%
pa extremitetsrorelser. Symptom pa okad dagtrotthet och dysregulering av REM s6mn som
forekommer vid DM1 liknar problematiken som ses vid narkolepsi, men nyligen publicerade data
fran vuxna patienter visar att hypocretinsystemet ej ar involverat vid DM1 [47]. Vid dagtrotthet
bor, som beskrivits for den kongenitala gruppen, nattlig andningsregistrering samt mitning av
vitalkapaciteten utforas. Ytterligare lungfunktionsutredningar kan bli aktuella i enskilda fall.
Foreligger 6kad dagtrotthet eller hallpunkter for somnapné, bor forekomst av eventuell adenoid- ,
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tonsillhypertrofi eller nasal obstruktion undersokas och atgiardas. Kontakt med
specialisttandlidkare dr ocksa indicerad da bettfel kan paverka forekomsten av somnapné [46].

Neuropsykiatriska symptom forekommer dven i barndomsformen, och vissa individer far en
neuropsykiatrisk diagnos innan diagnosen DM stélls. Goossens et al rapporterade att 63 % av de
24 individerna med barndomsform som ingick i deras studie hade en psykiatrisk diagnos,
overviagande ADHD (33 %) och angestsyndrom (25 %). Fore 2008 hade endast enstaka patienter
med barndomsformen rapporterats ha nagon diagnos inom autismspektrat [19, 48]. I Echennes
studie hade 4 av 15 individer ADHD, 6 av 15 uppforandestorning, 1 av 15 depression och
slutligen 1 av 15 angestsyndrom, vilket ger sammanlagt en hog prevalens av psykiatrisk
problematik da hela 80 % av individerna hade diagnos. I var studie, publicerad 2008, kunde vi
pavisa att av de 18 individerna som ingick i studien med barndomsformen, hade tva individer
autistiskt syndrom, 1 av 18 autism + ADD, 2 av 18 kroniska tics [7]. Sammantaget hade saledes
33 % av individerna en neuropsykiatrisk diagnos.

Nir det giller beskrivning av kardiologiska problem vid barndomsformen, har som ovan
beskrivits, flera studier inkluderat bade kongenitala och barndomsformen av DM1, och
definitionen av vilken form som asyftas ej alltid tydligt definierad. Echenne et al beskriver 3
patienter med tidiga kardiella symptom: AV-block hos en patient mellan 6-8 ars alder, 1 patient
med prolaps av mitralisklaffen och ledningshinder vid 15 ars alder, samt slutligen en 12 arig
individ med arytmi och prolaps av mitralisklaffen [15]. Vad betriffar 6vrig symptomatologi och
behandling hinvisas till beskrivningen under kongenital form.

Till skillnad fran den kongenitala formen foreligger ingen forsenad muskelmognad.
Muskelsvaghet kan forekomma och distal muskulatur dr mer paverkad 4n proximal. Svagheten
progredierar langsamt och liknar efterhand bilden hos vuxna med svaga dorsiflexorer i hiander
och fotter. Nackflexorerna &dr svaga, speciellt sternocleidomastoideus, vilket dven ir fallet for den
kongenitala formen. Myotoni kan forekomma i smabarnsaren, men blir oftast inte
symptomgivande forrin efter 10-ars alder [8, 11, 15].

Gastrointestinala problem dr vanligt forekommande, och liknar de man ser vid den kongenitala
formen, v g se ovanstaende [15]. Blasdysfunktion och vesiko-uretral reflux &r beskrivet hos
patienter med barndomsformen [15].

Forekomst av katarakt ir beskrivet fran 9 ars alder, men i 6verenstimmelse med fynden vid den
kongenital formen &r den sidllan behandlingskrdvande [15]. Vad giller hyperopi, strabism och
amblyopi, vg se ovanstaende.

Vad betriffar rutiner for anestesi hianvisas till kapitel 13, da det inte forekommer sérskilda
rekommendationer for barn och ungdomar med DM 1, med undantag av cave propofol, da det
generellt hos barn och ungdomar foreligger risk for PRIS ( propofol infusion syndrome):
rhabdomyolys, metabolisk acidos, hjéartsvikt, stord karnitin metabolism [42].

Mortalitetsrisken ar lagre i barndomsformen dn for den kongenitala formen. Mathieu et al fann
att medelaldern vid dodsfall for denna form av DM1 var 44,7 ar [34].
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4

Differentialdiagnoser

De kliniska symtomen vid DM hos vuxna idr typiska och medfor ofta inte nagra
differentialdiagnostiska problem. I vissa fall kan dock icke-neuromuskuldra symtom dominera,
eller sa dominerar antingen muskelsvaghet eller myotoni, vilket medfor att andra neuromuskuléra
sjukdomar kan komma ifraga. Under senare ar har dessutom flera varianter av DM identifierats
och man kan nog rikna med att flera typer kommer att beskrivas i framtiden.

Muskelsvaghet vid DM ir av mycket varierande grad, dr progressiv och kan bli uttalad.
Svagheten ir fr a distal i armar och ben men paverkar ocksa ansiktsmuskler. Vid Proximal
Myoton Myopati (PROMM eller DM2) [1, 2, 3] dr svagheten fr a proximal. Facio-scapulo-
humeral muskeldystrofi (FSHD) [4] kan vara en differentialdiagnos med tanke pa ansiktssvaghet
och 1 6vrigt en likartad fordelning som vid DM1, men hir saknas myotoni och andra
organsymtom.

Vid kongenitala myotona sjukdomar [5] dr myotonin i regel generell. Vid DM1 dr myotonin mer
uttalad i handerna. Myotonin dr dessutom, till skillnad fran vid DM, ett tidigt fenomen vid
Myotonia Congenita (MC). Myotoni vid PROMM iér diskret och kan saknas kliniskt, &ven om
den kan detekteras vid EMG-undersokning.

PROMM ir betydligt ovanligare dn klassisk DM1. Symtomen 4r mildare och lokalisationen av t
ex svagheten skiljer sig dessutom. I 6vrigt har sjukdomarna manga likheter och behandling och

uppfoljning bor vara likartad. Genetisk analys finns nu tillgéinglig for att sirskilja sjukdomen fran
DM1 [6]

DM3 ir en dnnu mer séllsynt variant och beskrivningarna dr fortfarande knapphindiga.

Tab 1

Jamforelse av karakteristika vid nagra olika myotona sjukdomar samt FSHD

DM1 PROMM MC FSHD DM3

Ansiktssvagh ++ (+) - ++ (+)
Skuldersvagh |~ + - ++ +
Myotoni + + + - +
Cataract + + - - +
Hjartpaverk + + - (-) ?
Systempaverk | ++ + - - (+)
Arftlighet AD AD AD/AR AD AD
Kromosom 19q 3q 4q 15q
Mutation CTG-repeat | CCTG-repeat Punktmutation | krympning

CNS + + - - +
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Genetik vid Dystrophia Myotonica
Rekommendationer
e Samtliga fall dir DM misstédnks bor erbjudas DNA analys for att sdkerstélla diagnosen.

e Alla bor fa tillgang till genetisk vigledning med genomgang av familjehistoria,
erbjudande om anlagstestning for att identifiera sjuka sliktingar till sldktingar samt
information om mojlighet till fosterdiagnostik.

Bakgrund
Etiologi/mutationsmekanism

Orsaken till DM1 &dr en mutation i genen DMPK (OMIM 605377), lokaliserad till langa armen pa
kromosom 19 (19q13.2-q13.3). Genen kodar fér myotonin, ett proteinkinas som &r lokaliserat till
speciella cellstrukturer i hjéarta och skelettmuskler och &r associerat med impuls-ledning och -
overforing. I den 3~ otranslaterade delen av genen finns en DNA sekvens med ett trinukleotid-
repeat (upprepning av de tre nukleotiderna CTG). Den repeterade CTG-sekvensen transkriberas
till RNA men translateras inte till protein.

Hos en frisk individ &r antalet repeterade CTG mellan 5 och 35. Antal CTG hogre dn 50 dr
associerat med symtom pa DM1. Vid klassisk form av sjukdomen ses ofta repetitioner kring 100
—300. Det foreligger en viss korrelation mellan antalet repetitioner och svarighetsgraden av
symtom, och vid den svara, kongenitala formen kan repetitionerna vara 1000-3000 till antalet.

Repeat mellan 35-49 &r instabila men ej associerade med symptom. CTG-repeat storre 35
tenderar att expandera vid bildningen av gameter, framfor allt vid bildningen av oocyter. Detta
innebdr att antalet repetitioner tenderar att 6ka for varje generation. Detta dr den molekyléra
forklaringen av till varfor sjukdomen uppvisar anticipation.

Det dr idag inte helt klart varfor expanderade repeat orsakar sjukdom. En mojlig forklaring &r att
den expanderade CTG sekvensen paverkar kromatin-strukturen i regionen, och pa sa sitt
inhiberar transkriptionen av DMPK och andra, nédrbelidgna gener. En annan effekt ér att den
muterade RNA-molekylen halls kvar i kdrnan och ddrmed inte translateras till protein, vilket ger
en minskad méngd proteinkinas hos sjuka individer. Den muterade RNA-molekylen verkar
dessutom interagera med andra DNA eller RNA molekyler och pa sa sitt inhibera deras funktion.
Denna mutations paverkan pa flera olika gener 6verensstimmer med att sa manga olika organ
drabbas.
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Arftlighet/upprepningsrisk

DM nedirvs autosomalt dominant med hég penetrans. Nymutationer ér troligen mycket ovanliga.
En individ som har DM har 50% risk att fora sjukdomsanlaget vidare vid varje graviditet, och
barnet far da sjukdomen. Graden av symtom ir delvis beroende pa hur mycket CTG repeatet
expanderar. Kvinnor med DM har en hog risk (25-30%) att fa ett barn med den allvarliga
kongenitala formen. Om en kvinna fott ett barn med den kongenitala formen okar den risken till
40 % vid nista graviditet. For mdn med DM ér risken att fa ett barn med den kongenitala
formen mycket 1ag, men enstaka fall finns rapporterade.

I vissa fall kan ocksa trinukleotid repeat kontrahera, det vill siga minska i storlek, och ett barn
kan da fa lindrigare symtom 4n fordldern. Detta dr dock mycket ovanligt.

Det ar inte ovanligt att en kvinna med mild DM 4r omedveten om sin sjukdom tills hon foder ett
barn med den kongenitala formen och forst da far hon sin egen diagnos.

Diagnostik

Diagnosen kan sikerstidllas med DNA-analys. Vid PCR analys amplifieras CTGrepeatet i DMPK
genen, och CTG repeat upp till 100 kan detekteras. Southern blot anvinds for att detektera
storre CTG repeat. DNA-analys rekommenderas i samtliga fall dir DM1 misstinks. Aven
presymptomatisk testning dr mojlig vid sliaktutredningar.

Fosterdiagnostik

Fosterdiagnostik i form av chorionvillibiopsi (CVB) kan erbjudas par dir nagon av forildrarna
har DM1. Risken for kongenital form dr hg om det dr den blivande modern som har sjukdomen.
Det finns en korrelation mellan storleken pa repeatet och svarighetsgraden av sjukdomen, men
denna &r inte absolut. Det dr darfor svart att utifran storleken pa repeatet avgora hur sjukt det
vintade barnet kommer att bli. Repeatstorlek éver 1000 indikerar dock en kongenital form av
DMI.

Vid preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) utfors den genetiska analysen pa 3 dygn gamla
embryon innan implantationen i kvinnan. Metoden kréaver saledes att paret genomgar
provrorsbefruktning. Denna form av fosterdiagnostik kan vara aktuell i familjer déar kvinnan har
DMI1.

Differential diagnostik

I 1-2 % av fallen med klinisk bild av Dystrophia myotonica finner man inte den typiska DM1 -
mutationen. Nyligen identifierades en ny typ av DM, Dystrophia myotonica typ 2 (DM2), som
dven kallas ”’proximal myoton myopati” (PROMM).

DM2 (OMIM#602688) orsakas av en expansion av ett CCTG repeat i genen ZNF9 lokaliserad pa
kromosom 3. Sjukdomen nedérvs autosomalt dominant och uppvisar anticipation. Svarighetsgrad
och symtom varierar mellan drabbade individer, men vanligen dr symtomen mildare 4n vid DM1
och kongenital form forekommer sannolikt inte.

Molekylér testning for denna mutation finns tillginglig.
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6

Hjartsjukdom vid Dystrophia Myotonica (DM1)

¢ Allaindivider med DM1 skall ha ett viloekg som referens vid diagnostillfillet.

¢ Asymtomatiska genbirare personer med DM! bor undersokas med ekg vid
hjirtrelaterade besvir och vid avvikande fynd foljas upp som patient med muskulért
handikapp.

e Alla patienter med muskelhandikapp och/eller avvikande ekg bor oberoende av alder
kontrolleras med viloekg ca en gang per ar.

e Patient med AV-block II eller pavisad/misstiankt takyarytmi och/eller oklar svimning/
oklart falltrauma bor genomga 24-timmars-ekg och ekokardiografi samt i samrad med
specialist fa overvigt pacemakerbehandling/arytmiskydd.

e Patient med (tillkomst av) patologisk Q-vag pa viloekg bor utredas avseende
koronarsjukdom/kardiomyopati.

e Kirurgiska ingrepp bor ske med dkad observans pa hjartfunktion.
e Undvik klass-I-antiarytmika och dosanpassa alla likemedel som paverkar hjartfunktion.

Bakgrund

Medan andningsrelaterad sjukdom dominerar vid livets slut, anses hjirtarytmi vara nést
vanligaste orsak till ofta plotslig och ovéntad dod hos patienter med DM1 [1-4]. Redan innan
sjukdomen allmént erkénts som sirskild entitet rapporterades patientfall med avvikande viloekg
[S]. Under de foljande artiondena bekriftade observationer pa oftast sma patientgrupper fran
olika hall i virlden att ekg-fordndringar dr vanliga framst i form av ledningshinder som
forminskar P-vagen samt forlanger PR-intervall och QRS-bredd [6, 7].

I en litteraturgenomgang pa 1960-talet noterades abnormt viloekg hos 86% av DM 1-patienter,
medan endast 16% hade rapporterat hjértrelaterade symptom varav hilften bedomdes hénforbara
till arytmi [8]. Vi fann vid tvérsnittsstudie i Norrbottenskohorten av DM1 (65 patienter) abnormt
ekg hos 63%, frimst AV-block I och vinster frimre fascikelblock (LAFB), som var vanligt redan
hos kliniskt 14tt och mattligt handikappade, medan de svarast sjuka (och dldre) ocksa uppvisade
abnorma Q-vagor och repolarisationsstorningar utan anamnes for koronarsjukdom [9]. En senare
stor amerikansk multicenter tvirsnittsstudie fann abnormt ekg hos 65% men arytmidiagnos hos
endast 5,6%. PR-intervall och QRS-bredd korrelerade till alder, CTG-repeatlingd och manligt
kon [10]. Sannolikt indikerar PR-intervall 2240ms, sérskilt hos ildre patient, en kad risk for
symtomgivande arytmi och plotslig dod [11, 12].

Longitudinella studier har bekriftat att ekg-fordandringar (ledningshinder) vid DM1 som regel
langsamt 6kar med aren och tilltagande sjukdomshandikapp, men mycket varierande fran individ
till annan, och nagon gang med plotsligt tillkommande behov av pacemaker [13-17]. Huruvida
progressen av ekg-fordndringar dr olika mellan konen eller beror pa debutildern av DM1 dr
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oklart, men mojligen okar fordndringshastigheten liksom risken for plotslig dod hos patienter
med storre CTG expansion [18].

Vid sidan av viloekg har Holter-ekg pavisat 6kad forekomst av paroxysmalt eller permanent
formaksflimmer/-fladder och takyarytmier, foretradesvis supraventrikuléra, i olika aldrar och
grader av muskulért handikapp [19-21]. Invasiva elektrofysiologiska studier har pavisat
ledningshinder dven nér viloekg dr normalt [22] och vanligt forekommande sena potentialer har
korrelerat vl till QRS-bredd och ledningshinder i His-Purkinje vdavnad utan samtidig
anmérkningsvird benigenhet till kammararytmi vid Holter-ekg eller programmerad intrakardiell
stimulering [23]. En italiensk studie pa 42 medelalders patienter med Holter-ekg pavisade ckad
forekomst av kammarextraslag , inklusive hopade, hos de svarast handikappade juvenilt
insjuknade med langsta CTG-repeat och storsta ledningshindren [24]. Vid en fransk studie
utgaende fran en kohort pa 204 DM 1-patienter gjordes invasiv elektrofysiologi pa 83 individer i
aldern 41*12 ur 73 familjer. Man fann utmérkt korrelation mellan standardekg och invasiva
parametrar (PR- och AH-intervall respektive QRS-bredd och HV-intervall) samt observerade
ingen malign arytmi vid Holter-ekg eller intraventrikulir stimulering [22]. De 49 patienter som
hade HV-intervall >70ms fick, oberoende av eventuella symtom pa hjértarytmi eller
ledningshinder pa viloekg, en arytmidetekterande pacemaker som féljdes i cirka 4,5ar. Darvid
registrerades paroxysmalt AV-block med bradycardi hos 21 av 45 patienter, oftast kortvarig och
symptomgivande endast hos en patient, vartill bradycardiskyddande pacemaker ansags bidra. De
flesta takyarytmier var supraventrikuldra men sjdlvterminerande kammartakykardi registrerades
vid nagot tillfille hos 13 patienter. Under uppfoljningsperioden dog 10 patienter varav 4 plotsligt
och ovintat, 2 av dessa dokumenterat icke av arytmi, en 1 asystoli p gr av respiratorisk
insufficiens och dekompenserad ischemisk kardiomyopati, samt en av oklar orsak. Dod var inte
ovintat korrelerad till hog alder, stort muskuldrt handikapp och nedsatt vitalkapacitet, men ocksa
negativt till behandling med amiodarone eller betablockad. Saledes pavisade studien ingen
arytmidod under bradykardiskyddande pacemakerbehandling (med eller utan samtidig
betablockare/amiodarone), vilket inte hindrade ovintade plotsliga dodsfall som alltsa tycks kunna
utlosas av annan (andningsrelaterad?, hf:s anm) orsak vid DM1 [25].

Trots att histopatologiska studier pa obduktionsmaterial och hjértbiopsi talar for att fibros, atrofi
och fetttinfiltration drabbar hjartat som helhet, ir kliniskt betydande hjartsvikt ovanlig vid DM 1
[26-30]. Dessutom ir den ekokardiografiska bilden i olika patientkohorter sa splittrad att
forekomst av signifikant kardiomyopati vid sjukdomen ifragasatts [31-34]. Elektronmikroskopi,
modern MR-teknik och ekokardiografi med vivnadsdoppler talar dock bestamt for att ocksa
hjértats kontraktila funktion &r direkt paverkad vid sjukdomen, om &n kliniskt sidllan pafallande i
jamforelse med ekg-fordndringarna [35, 36]. Enda anmérkningsvirda klafforandring brukar
anges vara prolaberande mitralklaff [35]. Daremot dr 6kad forekomst av kranskirlssjuka inte
pavisad vid DM1.

Nyupptiackt Q-vag bor foranleda koronarutredning, men man far inte forvanas av att finna DM1-
patient med omfattande ledningshinder och patologiska Q-vagor pa viloekg som samtidigt har
normalt koronarangiogram utan anamnes for koronarinsufficiens eller hallpunkter for
genomgangen transmural infarkt vid ekokardiografi och dr utan klinisk hjartsvikt [37, egna erf.].

All likemedelsbehandling vid DM 1 maste beakta att patientgruppen har en avvikande fordelning
av kroppsmassan och benidgenhet till habituell vaskulér hypotoni [38, 39] Det paverkar
dostolerans och medfor allmint 6kad likemedelskédnslighet samt problem med foljsamhet till
ordinationer. Sarskilt bor observeras risker med klass I-antiarytmika som sannolikt helt bor
undvikas oberoende av DM 1-fenotyp och grad av handikapp [20,40] Alla farmaka som paverkar
hjartfunktion bor dostitreras noggrant och fortlopande med titare kliniska och
laboratoriekontroller 4n hos rutinpatienten.
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Tidigare misstankar kring sérskilda narkosmedel ddmpas av fynden vid stor retrospektiv studie
fran Quebec (med virldens storsta kdnda koncentrat av DM1). Vid operation i narkos drabbades
av 219 DM-patienter 16 av andnings-lungrelaterad komplikation inom en vecka postoperativt,
och en vardera av muskulér hypertoni respektive gravt blodtrycksfall vid narkosinduktion. Ingen
allvarlig arytmi eller hjarthdndelse angavs och komplikationer ansags inte relaterade till nagot
specifikt narkosmedel [41]. Det hindrar inte at alla operativa ingrepp, och foérlossning, pa DM 1-
patienter bor ske med 6kad observans pa hjartfunktion [42,43]
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7

Respiratoriska aspekter vid icke kongenital DM1
Rekommendationer

e Ventilationsformagan ska foljas med upprepade undersokningar, inkluderande
undersokning av andningsfrekvens och —monster, spirometri, arteriella blodgaser,
blodprover samt EKG och ECHO-undersokningar. Kontinuerlig monitorering kan ge
viardefulla upplysningar.

e Sekretstagnation kan motverkas med rorelseaktivitet, motstandsandning alternativt
mekaniskt understodd hoststot, sk hostmaskin

e Val av behandling gors utifran resultat av ventilationsutredning.
e Dagtrotthet dr ett vanligt fenomen och bor alltid efterfragas.

e Patienten ska instrueras om aterhallsamhet med stora maltider, alkohol sent pa kvillen
och restriktion med anvidndandet av hypnotika.

e Det ir angeldget med adekvat kosthallning savil for tillrdckligt kaloriintag som
undvikande av dvervikt.

Bakgrund

Liksom vid ett flertal neuromuskulidra sjukdomar (NMS) [1,2] medfdljer vid dystrophia
myotonica (DM) andningsmissiga komplikationer. Redan tidigt i sjukdomsforloppet ses en
kraftnedsittning i andningsmuskulaturen med fram for allt en paverkan av exspiratorisk
muskulatur fram till dess att proximal muskelsvaghet upptriader, da svagheten i inspiratorisk
muskulatur blir mer pataglig med en 6kad bendgenhet for koldioxidretention [3]. I jamforelse
med andra NMS, forefaller det vid DM inte foreligga ett lika klart samband mellan graden av
svaghet i andningsmuskulaturen och koldioxidnivaer [4], implicerande andra bidragande faktorer
till respiratoriska stérningar och symtom [3, 4, 5]. Centrala komponenter har framhallits,
grundade pa somnstudier med pavisade centrala apneer/hypopneer [5, 6] och pa
dagtrotthetsaspekter som inte har kunnat forklaras med nattlig respiratorisk storning [7, 8].
Pavisad myotoni i andningsmuskulaturen forefaller inte paverka ventilationen i nagon storre
omfattning atminstone inte vid lugn viloandning men med en tendens att ka vid forcerad
andning [9].

Olika typer av nattlig respiratorisk storning har rapporterats vid DM. De flesta studier har
fokuserats pa hypoxi och apné registeringar men endast ett fatal inkluderande koldioxid for
diagnostisering av nattlig hypoventilation [10,11].

En rad studier vid NMS men endast en specifikt vid DM har pavisat gynnsam effekt av icke

invasiv assisterad ventilation. I denna pavisades symtomforbéttring och forbattrad nattlig
respiration och forbéttrade dag-blodgaser men ej i samma utstrickning som en kontrollgrupp
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med postpolio patienter och dessutom med en sdmre utnyttjandegrad av assisterade ventilationen
och konkluderade att det dr visentligt att registrera omfattningen av anvindandet [11].

Utover risken for hypoventilation 16per DM patienter liksom flera andra NS patienter risk att far
problem med sekretstagnation p.g.a. nedsatt hostfunktion och aspirationskomplikationer till f61jd
av nedsatt sviljningsfomaga [2].

Hypoventilation definieras i regel som ett tillstand da artédr-koldioxid (PCO,) nivaer dverskrider
6,0 kPa och kan ha savil central som perifer genes. I de flesta DM studier riktas fokus pa
symtomet dagtrétthet men for NS gruppen som helhet anges symtom med
koncentrationssvarigheter, morgonhuvudvirk, ortopné och sémnstorning [2]. Enligt egen
erfarenhet dr det angeldget att dven efterfraga forekomst av nedre luftviagsinfektioner.
Orgelbundet andningsmonster ses vid vakenhet och ytlig sémn men inte under djupsémn [12,13].
Under normalférhallanden nedregleras andningen under somn med sénkt minutvolym, aktiviteten
i Ovre andningsvégars muskeltonus minskar och under fasisk REM somn minskar aktiviteten i
andningsmuskulaturen utdver den 1 diafragma [14,15]. Dessa normalfysiologiska skeenden
medfor for patienter med NS en 6kad risk for symtomgivande andningsstorning under sémn.

Trots att dagtrotthet hos DM patienter inte behover indikera nattlig respiratorisk stérning maste
dnda detta beaktas.

Utredning
Klinisk undersokning

Patienten undersoks om mojligt i savil sittande som liggande.

Andningsfrekvens noteras liksom eventuellt anviandande av accessorisk andningsmuskulatur
som kan bedomas visuellt eller palpatoriskt. Patientens andningsmdénster noteras. Normalt sker
en eversion av bukviggen i samband med inandning men vid mer uttalad diafragmasvaghet kan
ett paradoxalt monster inspekteras eller palperas med inversion av bukviggen i samband med
inandning, framfor allt noterbart med patienten liggande i rygglége.

Laboratorieutredning.

I den basala laboratorieutredningen ingar spirometri som vid nedsatt andningsmuskelfunktion
kdnnetecknas av nedsatt vitalkapacitet (VC) och lag total lungkapacitet. En minskning av VC
fran sittande till liggande som 6verskrider 25% uppfattas som en indikator pa betydande
diafragmasvaghet [16].

Arteriella blodgaser kinnetecknas vid NS av koldioxidforhdjning (PCO,) och en sédnkning av
artirsyrgastryck (PO,) med beaktande att syrgasmittnaden i regel inte sjunker under 90% forrin
PO; sjunker under 8 kPa. Syrgasmittnadsbestdmningen r alltsa ett trubbigt instrument for
bedomning av graden av respiratorisk storning vid NS. Men enligt egen erfarenhet sa har vissa
DM patienter till skillnad fran 6vriga NS patienter, fransett de med uttalad skolios, manga ganger
en forhallandevis storre paverkan av PO, dn vad som skulle forvintas vid ren hypoventilation.
En del patienter har redan innan den respiratoriska bedomningen uppméirksammats p.g.a.
polycytemi med hoga hemoglobinnivaer indikerande en kronisk hypoxi. Olika dagparametrar har
studerats 1 syfte att prediktera nattlig respiratorisk storning. Ett forhojt basoverskott eller
standardbikarbonat ger en uppfattning om PCO, 6ver tid och som vid normal eller l4tt forhojt
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PCO; indikerar hogre PCO, virden under delar av dygnet och inger misstanke fram for allt om
nattlig hypoventilation [17, 18, 19]. EKG och ECHO- kardiografi motiverat utifran
kardiologiska aspekter vid DM kan dven ge sekundér information om patienternas respiratoriska
situation. EKG kan pavisa amplitudférhdjda P-vagor indikerande cor pulmonale och ECHO
undersokningen medgivande icke invasiv information om tryckforhallanden i lungkretsloppet.
Med hinsyn till DM:s progressiva forlopp foreligger behov av upprepade undersokningar, dar
kliniken och graden av avvikelser far avgora intervallen.

Nattliga andningsregistreringar med kontinuerlig monitorering av syrgasmittnad och
koldioxidnivaer foreslas pa vida indikationer. Koldioxidhalter kan bestimmas med endtidal eller
transkutan registrering [20]. Endtidala bestdamningar har en tendens att visa falskt laga virden
men speglar vanligen arteriella nivaer vil under forutséttning att det samtidigt inte foreligger
inslag av kroniskt obstruktiv lungsjukdom. Transkutana bestdmningar ger a andra sidan ofta
falskt hoga nivaer. For att validera nattliga andningsregistreringen foreslas arteriella blodgaser
eftermiddagen innan och morgonen efter, det senare 1 liggande med patienten fortfarande
uppkopplad till monitoreringen. Vidare dr det Onskvért att andningsrorelser registreras och om
apneer ska beddmas monitorering av luftfloden. Nattliga undersokningar kan behdva upprepas
savil innan som efter insdttande av assisterad ventilation

Fullstindig polysomnografi bedomes inte indicerad utom i undantagsfall, dér specifikt intresse
riktas gentemot eventuell somnstorning trots adekvat nattlig respiration.

Behandling

Behandlingen utgors 1 regel av ett mekaniskt andningshjdlpmedel med en mask anslutning till
patienten, nasmask eller en helmask som ticker savil ndsa som mun och mindre ofta med endast
munanslutning.

Om den nattliga andningsregistreringen pavisar ett monster forenligt med obstruktion av dvre
luftvigar kan CPAP (continuous positive airway pressure) overvigas under forutsittning att
betydande restriktiv ventilationsinskrinkning med reduktion av patientens vitalkapacitet inte
foreligger. Med hinsyn till att det vid tidpunkten for stillningstagande till behandlig ofta redan
foreligger en icke betydelselos restriktivitet med koldioxidpaverkan behdver patienten assisterade
andningsvolymer med ventilator.

Pa markanden finns en rad olika fabrikat med i princip tva olika styrningar, tryckkontrollerad och
volymkontrollerad [2]. Tryckstyrda ventilatorer dr utformade att antingen ge endast ett positivt
inspiratoriskt tryck eller ett kombinerat inspiratoriskt och expiratoriskt positivt tryck sa kallad Bi-
level ventilation, dir skillnaden mellan inspiratoriskt och expiratoriskt tryck bestimmer den
givna volymen. Volymkontrollerade ventilatorer stills in med att ge en given volym som erhalles
med varierande trycknivaer. Tryckstyrda ventilatorer har férdelen att dessa kompenserar for
masklidckage. Bi-level ventilation ir till férdel om det foreligger obstruktiva apneer/hypopneer.
Volymstyrda har den fordelen att vid behov 6ka trycknivaerna for att uppna efterfragad volym i
situationer med Okat motstand i luftvagar som vid sekretproppar. Med volymstyrda kan dessutom
andetag ldggas till andetag sa kallad air stacking. Patienten tar emot ett andetag och sluter glottis
varvid patienten tar emot ytterligare ett andetag fran ventilatorn. Genom den 6kade inspiratoriska
volymen Okar patientens mojlighet att generera ett forbittrat hostflode.

Tidpunkten for assisterad ventilation far bedomas utifran en kombination av patientens symtom,
kliniska undersokningsfynd och utredningsresultat. Som utgangspunkt kan tas
sammanstéllningen fran en consensus konferens publicerad i ”Chest” 1999, baserad pa symtom,
PCO,> 45 mmHg (5,9 kPa) eller nattlig oximetri med syrgasmittnad < 88% under 5 konsekutiva
minuter eller Forcerad Vitalkapacitet < 50% av forvintad [21]. Aterigen dock 6nskviirt med
information om nattliga koldioxidnivaer. Sammanfattningsvis dr det angeldget att patienterna
identifieras i tid sa att behovet av assisterad ventilation insitts innan patienten behdver bli
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foremal for intensivvardsinsatser. Den initiala intrdningen kan ske inneliggande pa sjukhus, men
lampligen 1 lugnt skede polikliniskt dér patienten kan borja anvindandet under dagtid.
Dagtidsventilering har hos NMS nmd patienter visats ha likvirdiga effekter pa blodgaser och
symtom som samma anvidndningsgrad under natten [22]. Redan en begrinsad anvindning kan ha
gynnsamma effekter.

Om icke invasiv ventilation inte &r tillrdcklig kan invasiv ventilation via tracheotomi dvervégas
med hinsyn tagen till patientens 6vriga tillstand och inte minst med avseende pa patientens
kognitiva status, som i sig kan utgora hinder for framgangsrik icke invasiv assisterad ventilation.

Behandling av sekretstagnation

Patientens svaga utandningsmuskulatur kan medfora problem med sekretstagnation i och med
patientens nedsatta hostfunktion. Om patienten har tillricklig kraft i ovre extremiteter foreslas
patienten att kraftigt trycka handerna mot buken i samband med hoststot alternativt att vardgivare
instrueras. Patienten kan inforskaffa en sa kallad BA-tub alternativt en PEP mask for
motstandsandning for att underlitta sekretmobilisering. Sjukgymnastisk instruktion eller
intervention avseende aktiva eller passiva rorelser som medfor brostkorgsrorelser bidrar till
sekretmobilisering. Patientens hostflode kan forbittras genom att en Rubensblasa anvénds for att
oka inandningsvolymen. Om trots detta betydande sekretstagnationsproblem kvarstar kan
anvdndning av hostmaskin dvervégas [23, 24]. Ett positivt tryck appliceras via en helmask och
snabbt efterfoljes av ett negativt tryck. Manovern upprepas i f6ljd nagra ganger och expektoratet
kommer passivt ut i masken eller evakueras manuellt fran munnen. Efter en paus upprepas
proceduren.
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8

Magtarmpaverkan vid Dystrophia Myotonica

e Vid diarré dr gallsaltsmalabsorption den vanligaste orsaken, och behandling med
cholestyramin (Questran®) ofta effektivt. Borja med en pase (4 gram) per dag till
morgonmalet, och vid behov kan dosen Okas. Blir patienten forstoppad sa ordinera Y2-1/4
pase per dag. Om effekten uteblir trots flera pasar per dag, kan effekten forstirkas genom
tilldgg av antacida.

e Diarré orskad av pancreassvikt behandlas med enzymtillforsel och bakteriell overvaxt i
tunntarmen med intermittent antibiotikatillforsel.

e Vid tecken pa stord motorik fran 6vre magtarmkanalen har tidigare cisaprid brukat
nyttjas. Med tanke pa risken for allvarliga hjartarytmier &r det bittre att prova med
erythromycin. Dosen behover ofta inte vara storre dn 50-100 mg per dostillfille, och man
kan prova 30 minuter fore maltid och f6lja effekten. Det dr ofta mer praktiskt att anvinda
endospasar med pulver som utrores i vatten, dn en fardigblandad mixtur, ty en sadan har
mycket kort hallbarhet. Da risk for toleransutveckling finns bor man ta paus med detta
likemedel nagon vecka per manad.

Bakgrund

Redan vid forra sekelskiftet, nidr sjukdomen var nyligen beskriven, rapporterades att
magtarmkanalen kunde vara paverkad [1]. Under arens lopp foljde spridda rapporter om detta
samband, men ingen mer systematisk sammanstéllning gjordes innan ett ofta citerat abstract
publicerades 1962 [2]. Den foljande sammanstillningen baseras i huvudsak pa de erfarenheter
som vunnits 1 samband med ett avhandlingsarbete vid DM-center i Boden, Norrbotten, under
1990-talet. I en aktuell review sammanfattas kunskapsldget och jamforelser gors med Duchennes
muskeldystrofi och oculopharyngeal muskeldystrofi [3]. Vad som hir skrivs om dystrophia
myotonica avser DM typ 1, det &r fn inte kint om DM typ 2 medfor nagon paverkan pa
magtarmkanalen.

Symptom

Buksmirtor &r ett mycket vanligt symptom, och rapporteras hos upp till 55% av patienterna (4).
Det symptom som oftast beskrivits i litteraturen &ar dysfagi, och det brukar finnas hos drygt 40%
[4, 5] i en population. Denna funktionsstorning &r viktig att observera da aspirationer och
pneumoni dr vanliga och brukar anses kunna vara en inte ovanlig dodsorsak [6]. T ovrigt
symptomfattig felsviljning har dven beskrivits vara en orsak till oforklarlig feber hos en patient
med DM [7]. Halsbridnna och regurgitation dr vanligt hos patientgruppen, men hér skiljer sig inte
patienterna fran en kontrollgrupp.

Symptom f6renliga med en stord magsicksfunkton (illamaende, tidig méttnadskénsla och/eller
kriakningar) kan vara framtrddande, och finns hos ca en 1/3 [4].

Cirka en tredjedel i Bodenmaterialet led av diarrée, oftare av intermittent @n kronisk karaktir.
Aven forstoppning var vanligare #n hos kontrollerna, men inte lika frekvent som diarrée.
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Ett mycket invalidiserande symptom som noterades av 30% var anal inkontinens. Detta har
beskrivits kunna leda till en felaktig misstanke om incest [8].

Hos 28% av patienterna upptradde de gastrointestinala symptomen innan sjédlva grundsjukdomen
dystrophia myotonica var kidnd, och 25% ansag att dessa symptom utgjorde det dominerande
problemet med sjukdomen.

Patofysiologi

Dystrophia myotonica dr en systemisk sjukdom, sd man kan antaga att flera olika organsystem
kan vara orsaken till den paverkade magtarmfunktionen. Tidigare studier har varit inriktade pa
muskelstorningar, men man har endast séllan kunnat pavisa detta [9]. Det har foreslagits att en
stord elektrisk kontroll av den gastrointestinala motoriken har kunnat paverka funktionen
negativt [10], och detta har vi kunnat visa nér det giller magsidckens funktion (11). Ett flertal
endokrina avvikelser dr kiinda vid sjukdomen, och detta géller dven studier som utforts ur
gastrointestinal synpunkt [11, 12]. Nir man istillet for pa celluldr och kemisk niva, studerar
funktionen pa fysiologisk niva finner man som véntat att sjidlva motoriken &r stord [13]. Ett
viktigt patofysiologiskt fynd dr en stérning av det enterohepatiska kretsloppet hos de patienter
som lider av diarré [14]. Av 20 undersokta patienter med diarré hade 12 sédnkt retention av
inmirkt gallsyra tydande pa defekt upptag av galla i terminala ileum. I samma studie pavisades
dven nagra fall med bakteriell 6vervixt i tunntarmen och nedsatt pancreasfunktion.

Behandling

Diarré orsakad av gallsaltsmalabsorption ér tacksam att behandla med cholestyramin [14]. 1
samma rapport beskrivs dven hur behandling av bakteriell 6vervixt och pancreasinsufficiens kan
hjilpa.

Metoklopramid har visat sig forbéttra ventrikeltomningen [15], men huruvida detta paverkar
symptomen redovisades inte i den artikeln. Fran samma grupp redovisas dven erfarenheterna av
cisaprid [16]. Detta likemedel paverkar bade studerade fysiologiska variabler och en
sammanviagd symptomscore gillande 6vre magtarmkanalen. Med tanke pa att cisaprid
rapporterats kunna ge allvarlig hjdrtarrytmier, maste dock stor forsiktighet rada om detta
ldkemedel ska anvindas [17], ty dessa patienter har ju redan en 6kade beniigenhet for arytmier
(var god se detta kapitel i denna sammanstéllning).

Vi har sjdlva provat att anvénda erythromycin for att paverka ventrikeltomningen vid DM [18].
Varken kliniska symptom eller sjdlva ventrikeltomningen kunde paverkas, men ett 6verraskande
bifynd var att 5 av 10 patienter forbéttrades i sin tarmfunktion. Lakemedlets effekt torde snarare
bero pa dess likhet med det motorikbefrimjande endogena hormonet motilin, dn dess
antibakteriella effekt, men en kombinationsverkan kan inte uteslutas.

Det vanligaste symptomet, buksmirtor, dr svart att behandla och inga systematiska studier av
detta har redovisats. En fallbeskrivning rapporterar att fenytoin kan hjélpa [19], och flera av de
patienter som nyttjat ovriga hiir angivna gastrointestinala farmaka, har dven forbittrats med
avseende pa smiértorna.
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Endokrina storningar vid Dystrophia Myotonica

Rekommendationer

e B-glukos bor kontrolleras regelbundet. Ett forhojt B-glukos ska utredas och behandlas pa
vanligt sitt.

e Blodfetter, cholesterol och lipider, bor kontrolleras nagon gang per ar och behandlas
enligt géllande riktlinjer.

¢ Elektrolytstatus bor kontrolleras hos patienter med hjartarytmier.
e Ovriga hormonprover tas pa indikation och ev avvikelser behandlas pa sedvanligt siitt.

e Kontrollera vikt alternativt BMI och uppmuntra till fysisk aktivitet

Bakgrund

Endokrina storningar dr vil kidnda och mycket vanligt férekommande vid DM1; stérningar 4r dessutom
beskrivna inom de flesta av kroppens endokrina system. Den kliniska relevansen av dessa storningar &r
inte alltid uppenbar och fortsatt forskning krévs for 6kad kunskap och forstaelse.

Historiskt sett har endokrina storningar varit del av sjukdomsbilden vid DM1 &dnda sedan 1880-talet.
Impotens och testikulédr atrofi var bland de tidigaste kliniska tecknen som beskrevs och 1912 foreslog
Curschmann att DM1 borde betraktas som en generaliserad endokrin sjukdom. Trots detta gjordes under
resten av 1900-talet bara en del kartldggande studier och inte forrén i slutet av seklet vaknade intresset for
endokrin forskning vid DM1 igen. De flesta studier har fokuserat pa insulin och/eller testosteron, men pa
senare tid har “nyare” hormon som tex leptin vunnit intresse. Var grupp har fokuserat pa stresshormonet
kortisol, dess reglering och dess relation till det metabola syndromet och andra hormon/cytokinsystem.

Orsakerna till de endokrina stdrningarna kan vara kopplade till flera olika mekanismer inklusive den
genetiska defekten, som i sin tur kan paverka svaret pa hormoner, och/eller vivnadsspecifik metabolism
och produktion.

Insulinreglering och det metabola syndromet

Hyperinsulinemi och insulinresistens dr kanske de mest framtridande och vanliga endokrina stérningarna
vid DM 1. Kraftigt okad andel kroppsfett med central distribution dr ocksa vanligt forekommande [1, 2].
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Det metabola syndromet [3]

Glukosintolerans, nedsatt glukostolerans (IGT) eller diabetes mellitus och/eller insulinresistens
tillsammans med minst tva av foljande:

Forsimrad glukosreglering eller diabetes

Insulinresistens

Forhojt arteriellt tryck

Forhojda triglycerider

Central fetma och/eller BMI >30 kg/m’

Mikroalbuminuri

kL=

Enligt ovanstaende definition uppfyller en stor del av vara patienter med DM kriterierna for ett metabolt
syndrom. Metabola syndromet associeras vidare med 6kad fettmassa, 6kade nivaer av leptin, forsamrad
fibrinolys och stord kortisolreglering [4, 5], samtliga vanligt forekommande storningar vid DM1 [1, 6-9].
Den vanligaste blodfettsrubbningen vid DM1 idr hypertriglyceridemi [8, 10].

Trots alla dessa storningar har inte patienter med DM1 en kraftigt 6kad incidens av kardiovaskuldr
sjukdom och/eller diabetes [11]. Forekomsten av diabetes i olika DM 1-populationer dr 0-6.5% [11]. T vart
material med 109 DMI1 patienter var forekomsten av diabetes 6.7%, att jimforas med
normalbefolkningens 6.4% for midn och 5.8% for kvinnor i samma region [12]. Lagt, snarare dn hogt,
blodtryck ér ocksa vanligt hos DM 1-patienter [13, 14]. Detta sammantaget ger bilden av en reglering som
dr annorlunda dn det klassiska metabola syndromet, kanhinda med en genetisk bakgrund, och kréaver
ytterligare forskning for okad forstaelse.

Steroidhormoner

Den kliniska bilden av DM1 innefattar ofta trotthet, apati, somnstorningar, kognitiv dysfunktion,
insulinresistens, balfetma och muskulédr dystrofi. Hormonella rubbningar som kan bidra till dessa
symptom hos patienter med DMI1 inkluderar en stord reglering av stresshormonet kortisol och andra
steroidhormoner fran binjurebarken, bl a dehydroepiandrosteron och dess sulfat (DHEA/S). Storningarna
inkluderar en onormal metabolism och en utsldtad dygnsrytmik av savil kortisol som DHEA [7, 15].
Vidare dr ocksa svaret pa corticotropin releasing hormone (CRH)-medierade stimuli okad [15-18].
Nivéaerna av androgener dr laga, mer uttalat hos mén [2, 7, 15].

Tillvixthormon

Storningar i regleringen och utsondringen av tillvixthormon (GH) dr vanliga och inkluderar savil
pulsatilitet, forsdmrat svar vid sémn, growth hormone releasing hormone (GHRH) och insulininducerad
hypoglykemi [19-22]. Behandling med GH och insulin-like factor-1 (IGF-1) har provats utan
tillfredsstillande resultat [23, 24].

Konshormoner

En av de vanligaste, och tidigast kénda, storningarna dr laga nivaer av testosteron. Nivaerna av FSH (och
i viss man LH) &r forhojda; det ror sig alltsa om en primér hypogonadism med sekundér 6verproduktion
av konshormoner. Testikulér atrofi ses hos 60-90% [11, 25, 26] och impotens och dalig utveckling av
sekundira konskarakteristika dr ocksa vanligt forekommande. Minskad spermatogenes har rapporterats,
men fertiliteten forefaller trots detta vara i stort sett normal [11]. Behandling med testosteron har provats
utan overtygande resultat.

Kvinnor med DMI1 visar inga tecken till hypogonadism eller annan rubbing i gonadsystemet [11]. Man

har inte pavisat nagon minskad fertilitet men didremot ofta komplicerade graviditeter, okat antal
spontanaborter, blodningsrubbningar och tidig menopaus [11, 27].
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Skoldkorteln och biskoldkorteln

Det finns inga klara kopplingar mellan DM1 och storningar i skoldkortel- eller biskdldkortelfunktion.
Nagra studier har rapporterat lagt TSH-svar pa TRH, normala tyroxinnivaer och inga antikroppar eller
isolerad brist pa skoldkortelhormon [11, 28-30]. Flera sma studier (mest fallbeskrivningar) har pekat pa en
association mellan DM1 och hyperparathyroidism. Férhojt calcium efter oral calciumbelastning har ocksa
rapporterats.

Cytokiner

Nivéerna av de proinflammatoriska cytokinerna ) dr forhéjda hos DM 1] (TNF-[Jinterleukin-6 (IL-6) och
tumor necrosis factor- patienter [2, 9, 10]. Bada cytokinerna kan 6ka kan bidra till muskeldystrofin vid
DM [laktiviteten i kortisolsystemet. TNF- [31], har foreslagits som en viktig ldnk i utvecklandet av
insulinresistens och lipidrubbningar [32], och kan ocksa paverka hjartfunktionen genom utveckling av
kardiell fibros [33]. Bada cytokinerna kan vidare paverka den kognitiva funktionen [34, 35]. Cytokinerna
produceras till del i fettviven och den 6kade andelen kroppsfett kan saledes bidra till de 6kade nivaerna
vid DM1 [2].

Elektrolyter

Enstaka fallbeskrivningar har rapporterat mattligt forhdjda kaliumnivaer vid DMI1. Misra et al. har
beskrivit tre fall av hyperkalemi som uppticktes pa grund av hjiartarytmier och foreslar att
hyperreninemisk hypoaldosteronism kan vara en vanligare forekommande stérning dn vad man tidigare
ansett [36]. Behandling med fludrocortisone hade ingen effekt.

Rekommendationer

Ett antal hormonella behandlingar har provats vid DM1, inklusive testosteron, GH; IGF-1 och carnitin.
Ingen behandling har visat sig sérskilt bra. 1998 publicerades en japansk studie dir man behandlade en
liten grupp av patienter med DM1 med injektioner av binjurebarkhormonet DHEA [37]. Resultaten var
goda och visade tydlig forbittring av muskelstyrka och ADL-poidng samt minskad myotoni och minskad
forekomst av arytmier. Saledes dr DHEA ett tinkbart alternativ till framtida behandling men ytterligare
forskning krévs.
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Neuropsykologi
Rekommendationer inga kommentarer

¢ Vid kongenital och barndomsvariant av DM1 bor en fullstédndig neuropsykologisk
undersokning genomforas. Denna bor omfatta en vérdering av kognitiv utveckling och
kompletteras med en skattning av beteenderelaterade avvikelser. Resultat bor ligga till
grund for stod i undervisning och med fokus pa att maximera sjélvstandighet och
egenkontroll i vardagslivet.

e Vid klassisk DM1 bor kognitiva och personlighetsrelaterade avvikelser uppmirksammas
och virderas i samrad med patient och nirstaende. Vid behov rekommenderas remiss till
neuropsykologisk undersokning for bedomning och underlag for stddinsats och
intervention. En neuropsykologisk undersokning bor vara inriktad mot att klargora
eventuella kognitiva nedséttningar som kan berdra minne, uppmirksamhet och
koncentrationsformaga, exekutiva funktioner, problemlosningsférmaga, intellektuell- och
motorisk processhastighet samt visuell konstruktionsférmaga. Denna undersokning bor
kompletteras med en virdering av kidnslomaéssig status och personlighet. Sekundéra
faktorer som kan paverka kognition och beteende i form av trétthet, krisreaktion och
nedstdmdhet bor behandlas via medicinering och stodjande terapeutisk
samtalsintervention.

Bakgrund

Forekomsten av kognitiva avvikelser har observerats vid Dystrophia Myotonica typ 1 (DM1)
sedan de forsta kliniska beskrivningarna av sjukdomen [1]. Hjdrnavbildning med olika tekniker
har kunnat pavisa patologiska forandringar sasom vidgade ventrikelsystem, cerebrala vitsubstans
lesioner, atrofi och reducerat blodflode [2]. Neurofibrilldra tangles och ett avvikande tau-protein
monster har dven dokumenterats vid neuropatologiska undersokningar [2].

Kognitiv funktionsnedsittning

Studier visar en varierande grad av kognitiv funktionsnedsittning vid DM1 vilket endast grovt
korrelerar med storlek pa CTG-repeats och klinisk svarighetsgrad.

Det finns stod for att anta att kognitiva funktionsnedséttningar vid klassisk DM1 ér
underrapporterade och att dessa samtidigt bidrar till individens handikapp och mojligheter att
etablera sig i socialt hdnseende [1]. En pataglig kognitiv funktionsnedséttning férknippas med
den kongenitala varianten (CTG-repeats > 1000) av sjukdomen [3]. Vuxenvarianten av DM 1
kdnnetecknas av stor spridning vad géller neuropsykologisk kompetens. Klassisk DM1 (CTG-
repeats 150-1000) forknippas med avgriansade exekutiva funktionsnedsittningar [4, 5] och mild
DM1 (CTG-repeats < 150) med en nedsatt verbal minneskapacitet [5, 6]. Avvikande resultat vid
testning av visuell konstruktions- och problemldsningsformaga har dven identifierats i enstaka
studier vid klassisk DM1 [7, 8]. Métningar av generell intelligens (W AIS-r) har visat en moderat
global nedsittning i kombination med skillnader mellan lidgre resultat vid visuo-konstruktiva dn
vid verbala test [1]. En aldersrelaterad forsamring av kognitiva funktioner, som resulterar i en

32(72)



mild kognitiv nedsittning, har noterats vid den variant av DM1 som debuterar i vuxen alder [9,
10]. Forekomst av kognitiv dysfunktion vid klassisk DM1 varierar i olika studier, beroende pa
anvand metod och undersokningsgrupp, men har skattats till 50-90 % [5]. Ett samband mellan
kognitiv nedsittning och hjidrnavvikelse har kunnat ses vid omfattande fordndringar i hjdrnans
vita substans (framst i anslutning till kortex) och generell intelligens, verbalt flode och
uppmirksamhet [11, 12, 13]. Ett storre antal CTG-repeats (> 1000) férknippas med en mer
omfattande kognitiv funktionsnedsittning [14].

Beteenderelaterad avvikelse

En pataglig 6verrepresentation av beteenderelaterade avvikelser har kunnat noteras vid den
kongenitala varianten av DM1 [3]. Denna avvikelse visar sig framst i sociala situationer
(tillbakadragenhet och samspelsproblem) men dven i form av brister i uppmérksamhet och
beteendekontroll. Personlighetsrelaterade avvikelser forknippas dven med den klassiska formen
av DM, framst i form av undvikande personlighetsdrag och en dverrepresentation av
personlighetsstorning [15, 16]. Ingen personlighetsméssig avvikelse kan ses vid den milda
varianten av DM1 [4]. Osikerhet rader kring forekomst av depression och angestrelaterad
symtomatologi vid DM, dér studier har presenterat motstridiga resultat [17]. Trotthet och
kraftloshet dr vanliga fenomen som noteras vid DM 1, dar omfattning av trotthet tycks kunna
paverka motivation och nedstimdhet [18, 19]. Flera studier har lyft fram eventuella sociala
konsekvenser av en bristande ansiktsmotorik och en indirekt oférmaga att uttrycka
kidnslomissiga ansiktsuttryck, dock utan att dessa formodade konsekvenser har kunnat beldggas
ur forskningshéinseende [16]. I detta sammanhang har dock en bristande férmaga att avlidsa
kidnslomissiga ansiktsuttryck kunnat associeras med en 6kande grad av CTG-repeats samt
personlighetskaraktéristika forknippade med bristande social kognition- och samspelsformaga
[20].

Sammanfattning

Sammanfattningsvis finns det idag stod for att kognitiva funktionsnedsittningar och
personlighetsrelaterade avvikelser kan ses vid DM1. Vid klassisk DM1 sker en successiv
progress av nedsittningen [5,10] samtidigt som det kan foreligga en risk for att patient och
anhorig ej uppméarksammar den kognitiva problembilden. Det bor noteras att variationen i
prestation och beteende dr stor vid DM1 vilket medfor att den enskilda patienten kan vara fri fran
dessa avvikelser vid den kliniska undersokningen. Sannolikheten for detta tycks dock minska da
ett stort antal CTG-repetitioner och en mer omfattande hjarnpatologi kan identifieras. Det &r av
stort virde att identifiera de DM 1-patienter som har dessa nedséttningar, da en forklaring till
vissa av patientens svarigheter kan formuleras och en vigledning till ett beméstrande av
problembilden kan ges till patient och anhorig. Avslutningsvis bor sidgas att det idag inte existerar
data som kan pavisa det direkta sambandet mellan neurokognitiva nedsittningar och de
konsekvenser som dessa kan fa i vardagen. Mathieu et al [21] har dock pavisat en patagligt lagre
utbildningsniva och hogre arbetsloshet vid DM1 jamfort med normalpopulationen; sociala
omstindigheter som bor kunna forknippas med avvikelser i1 kognitiv funktion och personlighet.
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Tandhailsa och bettutveckling hos patienter med Dystrophia
Myotonica

Rekommendationer inga kommentarer
(Se vidare mer utforliga atgdrdsrekommendationer nedan)

Barn med medfodd eller tidigt debuterande DM
¢ Tidig remiss till pedodontispecialist.
e Informationen inriktad pa kostvanor, fluortillférsel och hygieninstruktioner.
® Specialtandborstar som underlittar tandrengoring
e Samarbete pedodontispecialist — distriktstandvard.

¢ Pedodontispecialisten bor kalla for regelbundna kontroller av bettutveckling och i
samarbete med ortodontist sitta in ortodontiska behandlingar.

¢ Oralmotoriska triningsmetoder kan sittas in i samarbete med logoped for att forsoka
motverka negativ orofacial utveckling.

e Pedodontispecialisten ombesorjer ocksa undersokning och eventuell reparativ terapi i fall
av behandlingssvarigheter.

Vuxna med den milda eller klassiska typen av DM

e Anpassat profylaktiskt omhéndertagande inriktat pa kostinformation, oralhygieniska
atgérder och fluortillskott.

e Besvir fran kikleder kan foranleda remiss till bettfysiolog.

e Bitstod vid tandbehandling kan rekommenderas for att undivka trotthet i kékleden vid
langvarig gapning.

Bakgrund

Tilltagande hypotoni i den orofaciala muskulaturen ir ett av de karakteristiska symtomen for
dystrophia myotonica (DM)

Hypotoni i muskulaturen i munhala och ansikte kan paverka salivsekretion, fororsaka
tuggproblem och reducera den sjidlvrengoring av munhalan som utfores av tunga, lappar och
tuggmuskler, sa kallad oral clearance. Denna férsdmras av nedsatt salivsekretion.
Salivsekretionen i sin tur paverkas delvis av tuggformagan. Oral clearance paverkas ocksa av
oralmotorisk koordinationsformaga. Nedsatt oral clearance okar risken for plackansamling och
karies.
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Patienter med forsvagad muskulatur kring munhalan har dirfor en 6kad risk for tandsjukdomar,
speciellt karies och gingivit. De har ett 6kat behov av god forebyggande tandvard. Detta géller
speciellt om dven muskulaturen i hander och armar ér forsvagad, vilket forsvarar formagan till
oralhygieniska atgirder som tandborstning och rengoring med tandtrad och tandstickor [1].
Forsvagad orofacial muskulatur i tidig alder kan dven paverka orofaciala tillvixtmonster och
bettutveckling [2,3,4,5]. Samband mellan kédkledsbesvir och bettfel har dven visats [6].

Fyra typer av DM1 med skiftande orofacial paverkan kan urskiljas: Medfodd, tidigt debuterande,
klassisk och adult. Symtombilden varierar mellan och inom dessa grupper men karakteristiska
drag kan ses [7, 8]

Samband mellan muskelfunktion och bettutveckling har studerats. Ett vertikalt tillvaxtmonster
och en hog forekomst av bettfel som postnormal relation, korsbett och trangstéllningar hos vuxna
patienter med den klassiska formen av DM1 har pavisats, liksom svarigheter att tugga och svilja
[2,3,4,].

Besvir fran kdkleder i form av luxationer och lasningar dr mer vanligt hos vuxna med DM1 [7].
Man ser mer karies, plack och gingivit hos vuxna patienter med DM1 och forklaring till detta dr
reducerad oral clearance av socker, salivsekretion och oral muskulir koordinationsformaga, samt
okat intag av sockerhaltiga produkter. Vuxna DM 1-patienter klagar ofta dver att de kiinner sig
torra i munnen och frestas till frekvent intag av sota drycker. De klagar ocksa 6ver svarigheter att
svilja. Nedsatt tuggformaga och forlangd tuggningstid har visats hos vuxna patienter med DM 1
och det kan bidra till sviljsvarigheter [9,10].

Iakttagelser gjorda i en pagaende studie av barn och ungdomar med medfodd eller tidigt
debuterande DM ir i overensstimmelse med tidigare undersokningar av vuxna med sjukdomen.
De undersokta barnen har jimfort med en kontrollgrupp mer karies, gingivit och plack. Detta
giller sdrskilt ndr de kommer upp i tonaren.

De har fler bettfel, huvudsakligen frontaloppna bett och korsbett. Besvir fran kékleder adr ocksa
mer vanligt hos patienterna med DM1 dven om det inte #r lika patagligt som hos vuxna med den
klassiska formen.

De far mer tandvard dn barnen i kontrollgruppen och behandlas oftare inom specialisttandvarden.
Behandlingssvarigheter dr vanligt da neuropsykiatriska diagnoser och utvecklingsstorning ofta
forekommer [8].

Atgﬁrder
Barn med medfodd eller tidigt debuterande DM

Tidig remiss bor ga fran sjukvarden till pedodontispecialist sa snart diagnos ar stélld.
Pedodontispecialisten kallar familjen for information och behandlingsplanering. Det ar viktigt
med stdd till familjerna da ena fordldern alltid dr mer eller mindre paverkad av samma sjukdom.
Informationen bor inriktas pa kostvanor, fluortillférsel och hygieninstruktioner.
Specialtandborstar som underléttar tandrengoring, typ Collis Curve eller Super Brush, kan
rekommenderas och, fran ungefir 3 ars alder, eltandborste. Fordldrar eller andra vardnadshavare
bor hjilpa till med tandborstningen langre upp i aldrarna &n 10 ar som rekommenderas for friska
barn. Tandkrdm innehallande fluor, i mdngd motsvarande barnets lillfingernagel skall anvindas
vid tandborstningen. Kostrekommendationer bor inriktas pa att undvika sott smadtande eller sota
drycker mellan maltider.

De barn som klarar av det, kan rekommenderas att tugga tuggummi, giarna fluorhaltiga, nagon
gang per dag, for att stimulera tuggférmagan och salivsekretionen och tillféra fluor.
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For de barn som har neuropsykiatrisk diagnos eller utvecklingsstorning kan den s.k. TEACCH-
metoden anvindas vid inskolning. Man anvénder sig da av bilder for att hjdlpa barnen att forsta
och vinja sig vid olika moment i tandvard [11].

Samarbete pedodontispecialist — distriktstandvard.

Pa distriktstandvarden genomfors lampligen den profylaktiska behandlingen i form av polering
av tiander och fluorlackning med individuellt anpassade intervall. Det &r viktigt med tillvinjning
genom manga litta strukturerade besok da profylaktiska atgiarder och inskolning utféres. Detta
forebygger behandlingssvarigheter som annars dr vanligt.

Pedodontispecialisten bor kalla for kontroller vart eller vartannat ar for att folja bettutveckling
och i samarbete med ortodontist sitta in indicerade ortodontiska behandlingar. Da det inte dr
kontraindicerat att trina muskler for patienter med DM [12] kan oralmotoriska triningsmetoder
sdttas in i samarbete med logoped for att forsoka motverka negativ orofacial utveckling.
Pedodontispecialisten ombesorjer ocksa undersokning och eventuell reparativ terapi i fall av
behandlingssvarigheter. Da DM 1 medfor stora risker vid narkosbehandling bor detta undvikas sa
langt det gar men blir anda ofta nodvéndigt for de barn som har allvarlig utvecklingsstorning
och/eller neuropsykiatriska problem. Sedering med muskelrelaxerande medel typ Midazolam &r
kontraindicerat men lustgassedering kan provas i samarbete med patientens behandlande ldkare.

Vuxna med den milda eller klassiska typen av DM

Individuellt anpassat, utdkat profylaktiskt omhandertagande inriktat pa kost-information,
oralhygieniska atgirder och fluortillskott.

Hjdlpmedel: Eltandborste och munvinkelhallare dr limpliga hjdlpmedel for att underlitta
tandrengoring. Plack-kontroll med hjélp av klorhexidin, ev i gelskedar kan rekommenderas dir
konventionell rengdring med tandborste , tandtrad och tandstickor inte réicker. Gel innehallande
fluor och klorhexidin finns som ATL-beredning pa apoteken.

Besvir fran kikleder kan foranleda remiss till bettfysiolog for utredning och ev behandling i
form av avlastningsskenor och avslappningsévningar. I de fall kdkledsbesvir forekommer bor
langvarig tuggning, speciellt av hardtuggad foda undvikas. Kostanamneser fran patienter med
DM visar att de ofta undviker sadan foda dven utan rekommendationer.

Bitstod vid tandbehandling kan rekommenderas for att undivka trétthet i kiikleden vid langvarig

gapning.

36 (72)



12

Svilj- och talproblem hos personer med DM1

e Vid matningssvarigheter hos spadbarn ska sugreflexen stimuleras.

e Vid forsenad tal- och sprakutveckling bor man efterstriva en stimulerande spraklig
miljon, eventuellt genom kontakt med habiliteringsteamets logoped.

e Dysartri bor utredas av foniater eller logoped, som tar stillning till individuell utredning
och behandling.

e Vid tecken pa dysfagi (felsviljning) bor patienten remitteras for utredning.

¢ Vid problem med dregling bor oralmotorisk trianing initieras.

Bakgrund

Forsvagad muskulatur i ansikte, munhéala och svalg &r vanligt vid DM. Viktiga orofaciala
funktioner som att kunna &ta, tala och uttrycka sig med mimiken dr ofta paverkade. Matnings-
svarigheter under nyféddhetsperioden ingar i symtombilden vid den medfédda formen av DM.
Sviljsvarigheterna kan visa sig redan under fosterstadiet och leda till polyhydramnios (for
mycket fostervatten).

Manga personer med DM har ett karaktdristiskt utseende som ger viagledning vid diagnostisering.
Det mest typiska dr ldngsmalt ansikte, smala tinningar, hingande dgonlock (ptos), utslitad
mimik och tdltmun”. Vid uttalad tiltmun 4r munnen triangulért formad, 6verldppen uppdragen,
underldppen utatroterad, kidken slapp och munnen dppen. Den karaktéristiska munnen har kunnat
observeras redan under fosterstadiet vid ultraljudsundersokningar.

I den medfoédda och den barndomsdebuterande formen av DM ér forsenad sprakutveckling
vanligt forekommande som en f6ljd av inldrningssvarigheter och utvecklingsstorning. Stora
svarigheter att utveckla tal, sprak och kommunikations-férmaga forekommer framst hos personer
som har grav utvecklingsstorning eller nagon form av autismspektrumstorning som
tillaggsdiagnos.

Hos barn med DM finns en 6kad frekvens av interdental artikulation vilket innebér att ljud som
normalt artikuleras med tungan mot tandvallen istillet produceras med tungspetsen mellan
framtéinderna. Denna artikulationsavvikelse forknippas ofta med ett oppet bett och paverkar inte
talets forstaelighet naimnvirt.

Dysartri (talmotorikstérning) av olika art och grad férekommer frekvent vid DM och kan vara
orsakad av:

o svaga ldppmuskler som specifikt paverkar uttalet av bilabiala konsonanter (/m/, /b/ och
/p/). T enstaka fall paverkas dven uttalet av labiodentala konsonanter (/f/ och /v/) och

overrundade vokaler (/y/, /u/ och /wy/).

o hypoton velofarynxmuskulatur medfor svarighet att stinga till luftflodet upp mot nésan
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vid produktion av orala ljud (samtliga sprakljud utom /m/, /n/ och /n/ i svenskan) vilket
gor talet hypernasalt. Hypernasalering kan vara ett debutsymtom vid den klassiska
formen av DM.

o allmdnt forsvagad orofacial muskulatur och nedsatt rorlighet som ger ett generellt
otydligt tal ("sluddrigt” tal), séarskilt i samband med trétthet.

o myotoni i tungan (kramp i tungan efter muskelkontraktion) vilket forekommer frimst hos
vuxna och forsvarar artikulationen tillfalligt.

Rosten kan paverkas av forsvagad andningsmuskulatur och allmén trotthet sa att roststyrkan blir
svag, rostkvalitén ldckande” eller “knarrig” och satsmelodin monoton.

Muskelsvagheten vid DM kan ge dysfagi och paverka hela sviljningsforloppet fran det att bolus
bearbetas i munhalan till dess den nar magsédcken via farynx och esofagus. Problem forknippade
med den forberedande fasen av sviljningen kan vara ldckage fran munnen och svarighet att ta av
mat fran sked och gaffel med ldpparna pa grund av svaga lappmuskler. Det kan vara mddosamt
att tugga och manga beskriver att maltiderna tar extra lang tid. Med hjilp av videofluoroskopi
och manometri har man kunnat pavisa motorikstorningar i svalg och matstrupe hos vuxna
personer med DM i form av forsvagade kontraktioner, hypoton muskulatur, koordinations-
storning och sidnkt vilotonus i 6vre matstrupssfinktern. Symtomen &r ofta subkliniska men dven
mer uttalade svéiljningssvarigheter kan forekomma hos personer med DM i alla aldrar.

Paverkan pa sviljningen och 6ppen mun medfor en 6kad risk for dregling. Andra kan besviras
av muntorrhet och skummig saliv kopplat till munandning och en lag salivproduktion.

Behandling

Matningssvarigheter hos spidbarn

Om barnet far sin huvudsakliga niring via sond stimuleras sugreflexen med tréstnapp, amning
eller nappflaska i den man som barnets allméntillstand tillater det. Vid langvarig sondmatning
(>3 veckor) bor familjen fa mojlighet att triffa logoped, eller annan personal som har kunskap
om tidig matning, for att fa rad och stod nér det giller hjdlpmedel, matningsteknik och oral
stimulering.

Forsenad tal- och sprakutveckling

Barn med DM maste fa utvecklas i sin egen takt men precis som for alla barn bor man efterstriva
en sprakligt stimulerande miljo bade hemma och i forskola/skola. Tecken som stod for tal- och
sprakutveckling kan introduceras tidigt via habiliterings-teamets logoped eller forskolekonsulent.
Barn med forsenad sprakutveckling skall utredas och foljas upp av logoped som ocksa tar
stdllning till om och nér sérskild trdning bor sittas in. Det dr viktigt att kontrollera horseln
regelbundet och att snarast atgirda eventuella horselproblem.

Dysartri
Dysartri utreds av foniater eller logoped som ocksa foreslar en individuellt anpassad
behandlingsplan. Atgédrder som kan bli aktuella &r artikulationstrining, oralmotorisk traning och

olika typer av kommunikationshjdlpmedel. Vid hypernasalering kan ett kirurgiskt ingrepp
overvigas ddr man gor en velofarynxlamba for att underlétta hojningen av mjuka gommen.
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Behandling med gomlyft ("palatal lift”’) forekommer ocksa vilket innebir att patienten far en
gomplatta som ger stod at mjuka gommen och pa sa vis underlittar slutningen mot bakre
svalgviggen. Patienter med normal kinsel i svalget har dock svart att tolerera detta hjalpmedel.
Det finns dnnu ingen forskning som kan ge végledning nér det géller behandling av dysartri vid
DM. Behandlingsinsatser och traningsprogram skall foljas upp och utvérderas regelbundet for att
sdkerstilla att de gor avsedd nytta.

Alla atgirder som kan bidra till en bittre andningsfunktion och minskad trotthet kan forvintas ha
en direkt positiv effekt pa tal och rost.

Dysfagi

Aterkommande lunginflammationer, hosta i samband med maltid och gurglig rost efter maltid
kan vara tecken pa felsviljning (aspiration). Vid misstanke om aspiration skall patienten
remitteras till ett dysfagiteam, nutritionsteam eller ONH-mottagning for dysfagiutredning.
Sviljningens forlopp kan undersokas 1 detalj med hjilp av videofluorskopi (videoradiografi).
Aven fiberendoskop (FUS) och ultraljud anvinds ibland for sviljningsbeddmning.

Vid tuggsvarigheter och andra problem kopplade till den forberedande orala fasen av sviljningen
kan logoped, arbetsterapeut, dietist och tandldkare bidra med rad och stdd utifran sina olika
kompetensomraden.

Dregling

For att forsoka uppna en bittre lappslutning och effektivare sviljning rekommenderas
oralmotorisk traning. Det finns speciella triningsredskap for att stiarka ldapp- och kindmuskler, sa
kallade “munskérmar”. Standardmodeller av munskédrmar i mjuk- eller hardplast finns att kopa
men kan ocksa med fordel provas ut hos tandlidkare for en mer individuellt anpassad utformning.
Logoped och tandlidkare utreder problem med dregling och ansvarar fér oralmotoriska atgérder.
Lékare ansvarar for atgiarder som syftar till att minska salivméngden via exempelvis
medicinering eller kirurgi. Eftersom en minskad salivproduktion kan innebéra en avsevérd risk
for munhélsan vid DM bor denna typ av behandling endast dvervigas i undantagsfall och da
alltid i samrad med tandlékare.
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Anestesi vid Dystrophia Myotonica

Preoperativt:

¢ Noggrann preoperativ bedomning, inklusive rutinprover

e Hjirtundersokning och 12-avlednings-EKG. Overvig hjirteko och 24-timmars-EKG vid
arytmier — ev kan temporér pacemaker dvervigas.

¢ Lungfunktionsundersokningar.

¢ Anvind benzodiazepiner med forsiktighet i premedicineringen. Kan kombine-ras med
syrahammande lakemedel.

Intraoperativt
Induktion
e Forsiktig titrering av intravendsa ldkemedel. Thiopental eller propofol kan anvéndas.
¢ Inhalationsinduktion med sevoflurane kan 6vervigas.
e Intubation att foredra i de flesta ldgen.
e Modifierad RSI med krikoidtryck, propofol och alfentanil, antingen utan neuromuskulér

blockad eller med rocuronium har foreslagits.
Underhall

e Minsta mojliga niva pa inhalationsgaser.

e TIVA med propofol och alfentanil en mojlighet, dock med stor forsiktighet.

e Opioider bara for att minska behovet av andra anestesimedel men anvind kortverkande
medel.

e Muskelrelaxans kanske inte dr nodvéndigt, men vid behov, anvind kort-verkande icke-
depolariserande medel.

e Neostigmin vid behov — kan ge upphov till depolariserande blockad eller partiell
reversering.

e Normotermi viktigt!

e Undvik kaliuminnehallande 16sningar.

Analgesi och postoperativ vard

Ofta forldngd postoperativ aterhdmtning.

Analgesi mycket viktigt.

Epiduralanestesi med lokalanestetika och opiat kan vara mycket effektivt.
Lokala nervblockader bra.

Ge paracetamol och NSAID f{or att minska behovet av opioider.

PCA ett alternativ.

TENS
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e Sjukgymnastik viktigt.
e Alla patienter bor om mojligt 6vervakas pa intensivvardsavdelning postoperativt.

Bakgrund

Trots att de allra flesta anestesier vid DM1 ar komplikationsfria &r risken for allvarliga
komplikationer klart 6kad och det finns manga exempel pa anestesier med peri- och
postoperativa komplikationer som i virsta fall lett till dodlig utgang [1-7]. De flesta
komplikationer kan forutses och undvikas genom noggrann preoperativ bedomning och planering
for hela anestesifoérloppet, inklusive den postoperativa varden.

Myotoni och muskelrelaxans

Myotonin, omfattar férutom extremiteterna ocksa masseter-, tung- och farynx-muskulaturen.
Myotonin utgor sillan ett kliniskt problem vid anestesi, men kan utlosas av anestesimedel och
medfora problem vid intubation [4, 8, 9]. Myotonin kan forvirras av hyperkalemi,
depolariserande relaxans (succinylcholin) och anti-kolinesteras (ex neostigmin), liksom av
hypotermi, mekanisk eller elektrisk stimulering, shivering eller inhalationsanestesi [1, 3, 4, 7, 9-
12]. Varken perifera blockader eller muskelrelaxans forhindrar myotoni.

Respiratoriska komplikationer

Respirationen dr nedsatt pga generell muskelsvaghet [8, 13, 14]. Detta medfér en minskad
andningsreserv, svag hoststot och ofta en tendens till central och/eller obstruktiv apné [12]. Den
respiratoriska driven hos patienter med DMI1 paverkas kraftigt av alla andningsdepressiva
lakemedel (opiater, benzodiazepiner eller barbiturater) och forlingd hyperkapni som ger
apnéperioder [5, 12, 14]. Forlangsammad magsdckstomning, esofageal dilatation, gastroesofageal
reflux [15], forsenad relaxation av och 6kad sekretansamling i farynx okar risken for aspiration.

Kardiella aspekter

Risken for plotslig hjartdod, dven hos unga patienter, dr 6kad och har inget samband med
sjukdomens kliniska svarighetsgrad [16]. Arytmogena substanser, som tex halothan, bor
undvikas. Vissa droger som anvinds for att behandla myotoni (tex phenytoin och procainamid)
kan orsaka hypotension, bradykardi och hjértstopp hos dessa patienter.

Hypotension

Blodtrycket ar i regel 20-30 mmHg ldgre dn hos normalbefolkningen, kanske pga nedsatt tonus i
glatt muskulatur och/eller en minskad hjirtminutvolym pga bradykardi [15]. Hypotensionen kan
forvirras av den okade kénsligheten for anestesimedel, t ex halothane, isoflurane och propofol
[6]. Att beakta dr ocksa att en liten blodning kan bli ett stort problem pga forsdmrade
kompensationsmekanismer [18].
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Graviditet

Graviditet Okar riskerna vid anestesi ytterligare [2]. Risken for aspiration dr okad pga okat
buktryck och ytterligare reducerad tonus i esofagussfinktern [2, 9, 18]. Hoga nivaer av
progesteron leder till hogre kaliumnivaer som okar risken for myotoni. Minskad uterin tonus
tillsammans med dalig kontraktilitet, ytterligare forsamrad av den polyhydramnios som atf6ljer
ett foster med DM 1, bidrar till besvérligt och forldngt forlossningsarbete. Intervention vid partus
och postpartumblodingar dr vanligare hos kvinnor med DM1. Regional anestesi &r ett alternativ
om man noga beaktar risken med hypotension.

Forslag till handliggning

Preoperativt:

Noggrann preoperativ bedomning, inklusive rutinprover

Hjirtundersokning och 12-avlednings-EKG. Overviig hjirteko om det finns misstanke om
myokarddysfunktion och 24-timmars Holter-EKG vid arytmier — ev kan temporir
pacemaker overvigas [17, 20].

Lungfunktionsundersokningar for att undersoka graden av lungpaverkan, hyperkapni och
hypoxi.

Undvik opiater i premedicineringen och anvind benzodiazepiner med forsiktighet [15].
Premedicinering kan innehélla syrahimmande likemedel (ranitidin, omeprazole).

Intraoperativt

Induktion

Forsiktig titrering av intravenosa ldkemedel for att minimera hypotension. Savil
thiopental som propofol kan anvéndas [21, 22], dock med forsiktighet.
Inhalationsinduktion med sevoflurane kan 6vervégas — cave aspirationsrisk!

Intubation att foredra i de flesta lagen.

Undvik succinylcholin.

Modifierad RSI med krikoidtryck, propofol och alfentanil, antingen utan neuromuskulér
blockad eller med rocuronium har foreslagits [23].

Underhall

Minsta mojliga niva pa inhalationsgaser for att minska risk for shivering— undvik
halothan helt.

TIVA med propofol och alfentanil en mojlighet [20, 22].

Opioider bara for att minska behovet av andra anestesimedel men anvéind kortverkande
medel som alfentanil och remifentanil.

Muskelrelaxans kanske inte dr nodvindigt pga generell muskelsvaghet.

Vid behov av muskelrelaxans — anvind kortverkande icke-depolariserande medel som
atracurium och vecuronium som titreras med hjilp av monitorering (minskar behovet av
neostigmin).

Neostigmin vid behov — kan dock i enskilda fall ge upphov till depolariserande blockad
eller partiell reversering.

Normotermi viktigt!
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Undvik kaliuminnehallande 16sningar om ej sirskilt indicerat.

Analgesi och postoperativ vard

Ofta forldngd postoperativ aterhamtning.

Analgesi mycket viktigt eftersom smérta ytterligare forsamrar andning och forsvarar
mobilisering, vilket leder till fler tromboemboliska komplikationer.

Epiduralanestesi med lokalanestetika och opiat (ex bupivacain och fentanyl) kan vara
mycket effektivt. Tiank pa att reducera dosen opioid.

Lokala nervblockader bra.

Hoga doser av opiater bor undvikas pga den andningsdepressiva effekten.

Ge paracetamol och NSAID for att minska behovet av opioider.

PCA ett alternativ.

TENS

Sjukgymnastik viktigt.

Alla patienter bor om mojligt 6vervakas pa intensivvardsavdelning postoperativt.

Alternativa metoder

Nér mojlighet finns, dr lokal eller regional anestesi att foredra, men myotoni kan fortfarande
uppkomma [21]. Epidural-, och i synnerhet spinalanestesi, kan forvérra en hypotension och
kraver noggrann overvakning och aggressiv behandling med vasopressorsubstanser.
Laparoskopisk kirurgi dr associerat med firre postoperativa komplikationer, speciellt vid
cholecystectomi [9, 21, 24].

Baserat pa rekommendationer i "Myotonic Dystrophy-present management, future therapy” [19].
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Behandling

Rekommendationer
. Arlig uppfoljning via strukturerad mottagning
e Regelbunden anpassad muskulér trining
¢ Overviig medicinsk behandling av myotoni
e Regelbunden hjartfunktionskrontroll
e Regelbunden ventilationskontroll
¢ Symtomatisk behandling av annan organpaverkan
¢ Ortopedteknisk konsultation

¢ Genetisk radgivning

Bakgrund

Det finns for ndrvarande ingen behandling som kan paverka tidpunkten for insjuknande eller det
fortsatta forloppet vid DM. En viktig hornsten i omhéndertagande av en DM patient &r ingaende
och upprepad information om sjukdomen. Det giller allt fran genetisk bakgrund och érftlighet till
vilka organsystem som paverkas och hur individen dirigenom kan drabbas. Ett kort eller bricka
med diagnosinformation dr bra for nédsituationer, bland annat for att undvika komplikationer till
narkos vid eventuell akut kirurgi.

Strukturerad uppfoljning av patienter med konstaterad DM rekommenderas med hénsyn till att
patienter klart underrapporterar symptom och problem. Dirfor dr regelbundet aterkommande
kontroller av hjdrt- och andningsfunktion nddvindiga, men dven aktivt efterfragande av
endokrinologiska, gastrointestinala och kognitiva problem ir ofta nodvéandigt.

Myotonin ir sdllan av den svarighetsgrad att patienten onskar behandling. I enstaka fall dr detta
aktuellt, och da dr mexilitene Mexitil® i dosen 50-100 mg 2-3 ganger dagligen den bist
fungerande behandlingen.

Studier har visat att styrketrining inte medfor forbattrad muskelstyrka [1].

Kosttillskott med Kreatin har visats vara utan effekt [2].

Det ar viktigt med regelbunden EKG uppf6ljning for att forvissa sig om att patienten inte har
eller far nytillkomna retledningsrubbningar.
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Nedsittningen av andningsfunktionen, sérskilt hoststoten, i kombination med
svéljningssvarigheter utgor en risk for nedre luftvigsinfektioner. Information om risker i
samband med fodointag &r viktig, liksom rekommendationen att patienter soker prompt vid
tecken pa bakteriell luftvigsinfektion. Vi rekommenderar ocksa vaccination mot
pneumokockinfektion och influensa.

Dagovertrotthet dr vanligt, och en andel av patienterna har god nytta av behandling med
modafinil Modiodal® [3]. Var erfarenhet &r att de flesta som svarar pa behandlingen har effekt
med dosen 100mg morgon och lunch, endast enstaka behover oka till 400mg per dag.

Ortopedkirurgisk korrektion kan i sillsynta fall behovas, da framst i form av
achillesseneforlangning , medan skoliosoperation aldrig dr aktuell. Vissa patienter med
betydande svaghet i fotbladslyftarna har god nytta av fotledsortoser.

Genetisk vigledning dr utomordentlig viktig for patienter som &r i begrepp att bli forédldrar, och
det 4r av samma anledning ocksa viktigt att identifiera sjuka och anlagsbirare i sldkten.

Det &r viktigt att information om att en patient har DM fors vidare till andra vardgivare.
Hoppet star till att forskningen skall ge framtida behandlingar som syftar till att paverka t ex
CTG-expansionens storlek och dirmed sjukdomsforloppet. Nyligen publicerade forsok i
cellodling visar att behandling med fyra olika typer av cellgifter (mitomycin C,
ethylmethanexulfonate, motoxantrone eller doxorubucin) minskar CTG expansionens storlek
med 100-350 repetitioner [4].
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Arbetsterapi/Ergoterapi och Sjukgymnastik/Fysioterapi

Rekommendationer

e Regelbunden uppfoljning hos arbetsterapeut/ergoterapeut och sjukgymnast/fysioterapeut
med specialistkunskap om sjukdomsgruppen minst vartannat ar for vaxna och 1-2 ggr/ar
for barn.

e Anpassad fysisk aktivitet rekommenderas som ett regelbundet inslag i vardagen.

Bakgrund

Dystrophia myotonica (DM) dr en multisystemsjukdom som drabbar manga olika organ i
kroppen, men savil svarighetsgraden som utbredningen av symtom varierar mellan individer.
Personer med DM ir en heterogen grupp avseende alder, funktionshinder och den omgivning
man lever och verkar i. Sjukdomen forekommer hos savil barn (kongenital form och
barndomsform) som vuxna (klassisk vuxenform). Trots en del sjukdomsspecifika
funktionshinder forkommer skillnader mellan formerna (se tidigare kapitel i
referensprogrammet). Dérfor kommer de att beskrivas var for sig nér det géller beskrivning av
arbetsterapi och sjukgymnastik vid DM. Syftet med insatser fran arbetsterapeut (AT) och
sjukgymnast (SG) ér att bidra till basta mojliga hilsotillstand for den enskilde personen med DM.
Utifran kartldggning av funktionstillstand/funktionshinder, omgivnings- och personliga faktorer
formuleras relevanta mal. Atgﬁrder planeras, genomfors och utvirderas. Planeringen av atgérder
maste ske med hénsyn tagen till personens kognitiva resurser.
Malet ar att personer med DM ska:

e fa och bibehalla en optimal formaga till aktivitet och delaktighet i vardagen,

e aterfa, behalla och/eller nyttja kvarvarande funktioner pa bista siitt,

¢ ihogsta mojliga grad undvika att utveckla sekundira komplikationer.

Vid beskrivning av arbetsterapi och sjukgymnastik vid DM har WHO:s "Internationella
klassifikation av funktionstillstand, funktionshinder och hilsa” (ICF) (1) och ICF for barn och
ungdom (ICF-CY) (2) anvints som ett gemensamt sprak och en struktur. Den vetenskapliga
evidensen for insatser fran arbetsterapeut och sjukgymnast vid DM ér dnnu bristféllig och de
rekommendationer som beskrivs i detta program bygger saledes till storsta delen pa klinisk
erfarenhet. Personer med DM har ofta behov av insatser fran arbetsterapeut och sjukgymnast
under hela sjukdomsforloppet. Insatserna varierar beroende pa funktionstillstand och
funktionshinder och kan t.ex. besta av radgivning, individuell trdning och behandling samt
utprovning av adekvata hjilpmedel (3-5).

Trining och rehabilitering

Syftet med all trining vid DM iér att bidra till en forbéttrad eller bibehallen funktionell férmaga
samt att forebygga sekundira komplikationer (4, 6).

De vetenskapliga beldggen for effekter av konditions- och/eller styrketrining vid DM éar
begrinsade, vilket har konstaterats i 6versiktsartiklar (7, 8). Konditionstrining med mattlig
intensitet tycks, atminstone i det kortvariga perspektivet, kunna ge en traningsrelaterad
forbittring utan nagra pavisade negativa effekter (9, 10). Styrketridning med hog belastning har i
en pilotstudie visat pa 6kad muskelstyrka (11), men i en randomiserad och kontrollerad studie av
progressiv styrketrdning med mattlig intensitet (12) kunde varken positiva eller negativa effekter
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pavisas. Studier av handtraning med motstandsdeg (theraputty) har visat att trdningen dr siker att
utfora och att handfunktionen delvis kan forbittras (13). Trots bristande evidens kan
konditionstraning med ltt till mattlig intensitet (35-80% av maxpuls) och muskulér
styrke/uthallighetstraning med létt till mattlig intensitet (1-2 sets, 8-15 repetitioner, 40-80% av 1
RM, didr 1 RM motsvarar den storsta belastningen som kan lyftas genom hela rérelsebanan
endast 1 gang) rekommenderas for vuxna personer med DM. Det dr ocksa viktigt att stimulera till
daglig fysisk aktivitet for forbattrad hélsa och livskvalitet.

En annan triningsform som studerats vid DM #r Qi gong. Efter tre manaders trining sags en
tendens till bibehallen balansfunktion samt ett okat vilbefinnande och en minskad kénsla av
stress (14, 15). Andningsgymnastik, i form av sluten ldppandning och djupandning, har i tva
mindre studier visat pa en momentant forbéttrad andningsfunktion (ventilation och syreméttnad)
(16, 17). Vid utvirdering av ett allsidigt rehabiliteringsprogram for personer med olika
muskeldystrofier sags en tendens till forbéttrad copingférmaga i experimentgruppen (18).

Balans aktivitet/vila

For en del personer med DM kan det vara svart att finna en bra balans mellan aktivitet och vila.
Att kombinera skola/arbete med ett socialt aktivt liv kan vara en utmaning da dagsformen
varierar. Manga har ocksa svart att ta initiativ, att komma igang och att ha uthallighet bade vad
det géller sma och stora uppgifter. For att fa energin att ricka till kan det vara nodvéndigt att
fordela krafterna genom olika “’energibesparande” atgédrder. Det kan betyda en forkortad
arbetsdag de dagar man har en fast triningstid eller att anvinda tekniska hjdlpmedel till somliga
aktiviteter, exempelvis att anvéinda elrullstol till och fran skolan for att kunna delta mer aktivt
under skoldagen och pa rasterna. For de flesta med DM ir det nodvindigt med relativt fasta
vardagsrutiner dir det tas hinsyn till, och gors prioriteringar i forhallande till, 6nskade
aktiviteter. For skolbarn dr det bra med schemalagda pauser under dagen, erfarenhet visar att
detta ger bittre mojlighet for inldrning. Motsvarande tillrittaldggning i arbetslivet kan vara
avgorande for att personer med DM skall kunna vara yrkesverksamma en langre tid.

Dystrophia myotonica hos vuxna

Karaktiristiskt vid vuxenformen dr myotoni samt en tilltagande muskelsvaghet och muskelatrofi.
Svagheten ir till en borjan mest uttalad i ansikte, hals, hiander och fotter, men allteftersom
sjukdomen fortskrider drabbas dven proximala muskler. Muskelsvagheten medfor nedsatt balans-
, forflyttnings- och gangférmaga och personer med DM har en 6kad fallrisk (19). Savil
inspiratoriska som expiratoriska andningsmuskler paverkas och vanligt dr en nedsatt
vitalkapacitet och hostformaga. Det finns darfor en 6kad risk for lunginflammation och dven
underventilering. Svaghet i hinder och armar ger svarigheter att greppa, béra och lyfta samt
forsdmrad finmotorik. Muskelsvagheten kan dven leda till inskridnkt ledrorlighet, skolios och
uppkomsten av kontrakturer. Manga personer med DM uppger dven problem med sméirta.
Myotonin dr ofta mest uttalad distalt, speciellt i hinderna, men féorekommer ocksa i tunga och
svalg didr den bl.a. ger upphov till langsam och besvirlig sviljning. Andra funktionsnedsittningar
som kan ha betydelse vid bedomning och behandling dr t.ex. en uttalad dagtrétthet, hjiartproblem,
mag- tarmproblem och en kognitiv paverkan i form av nedsatt uppmarksamhet, initiativ- och
koncentrationsformaga, minne samt personlighetsrelaterade avvikelser. Problem och svarigheter
kan férekomma inom i stort sett alla aktivitets- och delaktighetsomraden som beskrivs i ICF.
Vanligast ar dock aktivitetsbegriansningar/delaktighetsinskriankningar inom forflyttning,
personlig vard, hemliv, viktiga livsomraden (skola/arbete) samt inom samhéllsgemenskap, socialt
och medborgerligt liv (organiserat socialt liv utanfér familjen).
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Kartldggning av funktionshinder pa kroppsfunktions-/strukturniva hos vuxna:

Psykiska funktioner — t.ex. dagtrotthet, somn, minne, orienteringsformaga
Sinnesfunktioner och smérta

Hjart- och andningsfunktioner

Neuromuskuloskeletala och rorelserelaterade funktioner - muskelstyrka,
ledrorlighet/rérelseomfang, myotoni

Bedomningsmetoder/miitinstrument pa kroppsfunktions-/strukturniva hos vuxna:

Psykiska funktioner: Uppmérksammas i aktivitetskartldggning. (AT)

Smirta: Visuell analog skala (VAS) och Borg CR10 skalan (20). (AT, SG)
Hjartfunktion: Kardiell anamnes, dvs. ta reda pa om personen ar hjartfrisk, fraga om
han/hon har haft brostsmaérta, hjartklappning, yrsel eller svimning i eller utan samband
med fysisk och/eller psykisk anstrangning. (SG)

Andningsfunktion: Analys av respirationsmonster i sittande och liggande,
andningsanamnes for tecken pa underventilering (andfaddhet, dagtidstrotthet, nattliga
uppvaknanden, morgonhuvudvirk, langvariga luftvigsinfektioner, svarigheter att ligga
plant), bedomning av vitalkapacitet och hostférmaga med spirometer och peak expiratory
flow (PEF) mitare. (SG)

Muskelstyrka: Manuellt muskeltest (0-5 skalan) (21), myometer/dynamometer (13, 22,
23), Grippit (13, 24) och Pinch Gauge (23). Skattning med den sjukdomsspecifika skalan
Muscle Impairment Rating Scale (MIRS) (25) forutsétter att foljande 11 muskelgrupper
testas enligt 0-5 skalan: nackflexorer, skulder-/armabduktorer, armbagsflexorer och -
extensorer, handledsextensorer, fingerflexorer, hoftflexorer, kndextensorer och -flexorer,
fotens dorsal- och plantarflexorer. (AT, SG)

Ledrorlighet/rorelseomfang: kan utvirderas enligt Joint motion (26). (AT, SG)

Kartlidggning av funktionshinder pa aktivitets-/delaktighetsniva hos vuxna:

Kommunikation.

Forflyttning - dndra och bibehalla kroppsstillning; béra, flytta och hantera foremal; ga
och rora sig omkring; forflytta sig med hjélp av transportmedel.

Personlig vard - tvitta sig; kroppsvard; skota toalettbehov; kld sig; dta; dricka, att skota
sin egen hilsa.

Hemliv - skaffa fornodenheter; utféra hushallsgoromal; ta hand om hushéllsféremal.
Mellanménskliga interaktioner och relationer — samspela med ménniskor pa ett i
sammanhanget socialt lampligt sitt, skapa och bibehalla relationer med minniskor.
Viktiga livsomraden - utbildning, arbete och sysselsittning, ekonomiskt liv.

Samhillsgemenskap, socialt och medborgerligt liv - samhillsgemenskap, rekreation och
fritid.

Bedomningsmetoder/miitinstrument pa aktivitets-/delaktighetsniva hos vuxna:

The Assessment of Motor and Process Skills (AMPS) (27) kan anvindas for utvidrdering
av individens formaga att utfora hushalls- eller personliga aktiviteter i det dagliga livet
(ADL). ADL taxonomin vuxenversionen (28) alternativt Sunnaas ADL index (29)
omfattar utvirdering inom dominerna kommunikation, forflyttning, personlig vard och
hemliv. (AT)

Perdue pegboard (13) och Nine-hole-peg test (30) kan anvédndas for utvédrdering av
finmotorik. (AT)

Rivermead Mobility Index (RMI) (31), Sex minuters gangtest (32, 33) och 10 m gangtest
(34) kan anvindas for utvirdering av forflyttning och gang. (SG)
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e Fraga om fall (fall anamnes), Step test (35), Timed-Up and Go (TUG) (36)och TUG-diff
(37) kan anvindas for utviardering av balans och fallrisk (SG)

Intervention Arbetsterapeut/Ergoterapeut for vuxna

e Bibehalla funktion och aktivitetsformaga, t.ex. handtrining.

e Lirain nya strategier i forhallande till aktivitetsutforande t.ex. “energibesparande”
atgérder, vardagsrutiner, ergonomi inklusive sittstillningar.

e Utprovning och anpassning av kompensatoriska hjdlpmedel och tillrdttalaggning av
miljon.

Intervention Sjukgymnast/Fysioterapeut for vuxna

¢ Instruktion om rorlighetstraning, muskuldr uthallighets- och styrketrdaning samt
konditionstraning.

¢ Instruktion om djupandning och hosthjilp.

e Ge rad och stod samt uppmuntra och motivera till egen fysisk aktivitet.

e Utprovning och anpassning av ortopediska hjdlpmedel, t.ex. dorsalflexionsskenor,
nackkrage eller korsett.

e Utprovning och anpassning av forflyttningshjalpmedel.

Dystrophia myotonica hos barn

Vid den kongenitala formen av DM finns symtom pa muskelsvaghet redan i fosterlivet i form av
nedsatta/svaga fosterrorelser. Vid fodseln dr barnen mer eller mindre hypotona, har ofta
ansiktsdiplegi och “tédltformad” mun. Andra symtom ér ledfelstidllningar som klumpfot och
flexionskontrakturer, respirationsproblem, sug- och sviljningssvarigheter, kardiovaskuldra-och
mag- tarmproblem. Den motoriska utvecklingen &r forsenad. Muskelstyrkan forbéttras under
smabarnsaren och nar en plata nagon gang under puberteten. Mental retardation i olika grad
forekommer fran tidig alder och &r en viktig orsak till aktivitetsbegransning och
delaktighetsinskrinkning.

Vid barndomsformen av DM édr den psykomotoriska utvecklingen normal under det forsta
levnadsaret, men symtom tillkommer f6re 10 ars alder. Vanliga symtom &r varierande grad av
tal- och inldrningssvarigheter samt littare motoriska problem som klumpighet. Muskelstyrkan
hos barn och ungdomar varierar mellan nedsatt och normal beroende pa muskelgrupp (5).

Med tiden utvecklar dock personer med savil kongenital som barndomsform den muskelsvaghet
och ddarmed foljande symtombild som ses vid vuxenformen av DM. Utvecklingsstdrning
forekommer dven vid barndomsformen och de kognitiva och beteendemissiga svarigheterna ir
ofta avgorande for aktivitet och delaktighet. Andra funktionshinder som kan forekomma &r en
uttalad trotthet, hjéart- och mag- tarmproblem. Se tidigare kapitel i referensprogrammet for
utforligare beskrivningar av funktionshinder.

Barn med DM ir mycket olika vad géller funktionshinder inklusive kognitiv férmaga. Det &r
darfor viktigt att undersoka och virdera behovet av intervention for varje enskilt barn.
Behandlande arbetsterapeut och sjukgymnast bor ha god kunskap om de kognitiva problem som
kan paverka behandlingen, som t.ex. formaga till inldrning. Det handlar om att stodja barnet och
fordldrar att finna 16sningar och strategier sa att vardagen ska bli sa hanterbar som mojligt.
Speciellt viktigt da den ena fordldern har sjukdomen. Barn med DM kan bli osidkra och ridda om
de stills infor uppgifter de inte méktar med eller forstar. Det dr bra om virlden tillrdttaldggs sa att
de har trygga ramar och fasta rutiner. Undvik att dndra pa t.ex. ordningsfoljd och tider. Budskap
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ska vara mycket konkreta och direkt formedlad till den enskilde och ge inte fér manga
valmojligheter. Pa grund av initiativloshet hos barnet med DM och den forédlder som ocksa har
sjukdomen, sa kan det finnas behov av titare uppfoljning dn 1-2 ggr/ar.

Kartliggning av funktionshinder pa kroppsfunktions-/strukturniva hos barn:

Psykiska funktioner — t.ex. orienterings-, intellektuella-, psykosociala-, temprament och
personalitets-, somn-, uppméirksamhets-, minnes-, perceptuella-, tanke- och hogre
kognitiva funktioner.

Sinnesfunktioner och smarta

Hjart- och andningsfunktioner

Neuromuskuloskeletala och rorelserelaterade funktioner - muskelstyrka,
ledrorlighet/rorelseomfang, myotoni

Bedomningsmetoder/mitinstrument pa kroppsfunktions-/strukturniva hos barn:

Psykiska funktioner: Katid (38), delar av HABBA (39) och Rivermead Behavioural
Memory Test (40). (AT)

Smirta: VAS, Wong-Baker FACES Pain Rating Scale (41). (AT, SG)
Andningsfunktion: Analys av respirationsmonster och andningsanamnes for tecken pa
underventilering (andfaddhet, dagtidstrotthet, nattliga uppvaknanden, morgonhuvudvirk,
langvariga luftviagsinfektioner, svarigheter att ligga plant), PEF-métning och spirometri.
(SG)

Muskelstyrka: Manuellt muskeltest (0-5 skalan) (21), myometer/dynamometer (42) och
Grippit (43). Skattning med den sjukdomsspecifika skalan MIRS (25) forutsitter att
foljande 11 muskelgrupper testas enligt 0-5 skalan: nackflexorer, skulder-/armabduktorer,
armbagsflexorer och -extensorer, handledsextensorer, fingerflexorer, hoftflexorer,
kndextensorer och -flexorer, fotens dorsal- och plantarflexorer. (AT, SG)
Ledrorlighet/rorelseomfang: kan utvirderas enligt Joint motion (26). (AT, SG)

Kartlidggning av funktionshinder pa aktivitets-/delaktighetsniva hos barn:

Lirande och att tillimpa kunskap — handlar om ldrande, tillampning av kunskap som dr
inlédrd, tinkande, problemldsning och beslutsfattande.

Allménna uppgifter och krav — handlar om allménna aspekter pa att genomfora enstaka
eller mangfaldiga uppgifter, organisera arbetsgang och att hantera stress.
Kommunikation — handlar om allménna och specifika drag i kommunikation genom
sprak, tecken och symboler och som innefattar att ta emot och att formedla budskap, att
genomfora samtal och att anvédnda olika kommunikationsmetoder och
kommunikationshjalpmedel.

Forflyttning — handlar om att rora sig genom att dndra kroppsstéllning eller att forflytta
sig fran en plats till en annan, att béra, flytta eller hantera féremal; att g, springa eller
klattra och att anvinda olika former av transportmedel.

Personlig vard — handlar om egen personlig vard, att tvitta och torka sig sjdlv; att ta hand
om sin egen kropp och kroppsdelar, att kld sig; att dta och dricka och att skota sin egen
hilsa, med aldersanpassade krav.

Hemliv — handlar om att genomf6ra husliga och dagliga sysslor och uppgifter, att delta i
vardagliga aktiviteter i hemmet (ex. ta hand om sina dgodelar och rum, handla, hjélpa
till/klara av bereda/g6ra maltider och annat hushallsarbete).

Mellanminskliga interaktioner och relationer — handlar om att genomfora de handlingar
och uppgifter som behdvs for grundliggande och sammansatta interaktioner med
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minniskor (familjemedlemmar, vinner, sldktingar, vuxna i narmiljon, samt okdnda
personer) pa ett i sammanhanget lampligt och socialt passande sitt.

Viktiga livsomraden — handlar om att engagera sig och utféra sadana uppgifter och
handlingar som krévs vid utbildning, arbete, anstillning och ekonomiska transaktioner
(ex. att leka, delta i forskole- och skolaktiviteter, delta i aktiviteter som forbereder for
anstédllning och att anvidnda pengar).

Samhillsgemenskap, socialt och medborgerligt liv — handlar om de handlingar och
uppgifter som krivs for att engagera sig i organiserat socialt liv utanfor familjen i alla
aspekter av samhillsgemenskap, socialt och medborgerligt liv som passar for barn och
ungdom (ex. engagera sig 1 det som hinder i skolan, grannskapet eller kommunen,
fritidssysselséttningar).

Bedomningsmetoder/mitinstrument pa aktivitets-/delaktighetsniva hos barn:

ADL taxonomin barnversionen (28), AMPS (27). (AT)

PEDI (44) omfattar kartliggning inom doménerna ldrande och att tillimpa kunskap,
allminna uppgifter och krav, kommunikation, forflyttning, personlig vard, hemliv och
mellanméinskliga interaktioner och relationer. (AT)

BOT?2 (45) kan anvéndas for utvirdering av handfunktion. (AT)

Funktionsskala enligt Hammersmith (46), Sex minuters gangtest (32) och 10 m gangtest
(34) kan anvindas for utvirdering av forflyttning och gang. (SG)

Movement ABC (47) kan anvéndas for att identifiera och bedoma problem i barns
motoriska utveckling. (SG)

Intervention Arbetsterapeut/Ergoterapeut for barn

Rad och stdd till fordldrar kring barnets vard och omsorg.

Utprovning och anpassning av kognitivt stod, t.ex. strukturschema, strukturbilder,
aktivitetstavla, bildstod, tidsstod/tidhjdlpmedel, larm och prishanterare.

Utprovning och anpassning av kompensatoriska hjidlpmedel, t.ex. olika ADL-hjédlpmedel
(tjocka penn- och bestickgrepp, specialsax, tallrik med kant, antihalkunderldgg, anpassat
tangentbord, arbetsstol med armstdd, ADL-bénk, duschstol m.m.) och
forflyttningshjdlpmedel (vagn, rullstol, rollator).

Anpassning av inne- och utemiljo.

Stimulera till sjdlvstdandig aktivitet och delaktighet.

Rad och stod till forskola/skola.

Intervention Sjukgymnast/Fysioterapeut for barn

Réd och stod till fordldrar kring barnets vard och omsorg.

Instruktion om djupandning, motstandsandning, sekretmobilisering och hoststod, (ev.
utprovning av andningshjidlpmedel).

Stimulering och trdning av motorisk funktion.

Behandling av kontrakturer, t.ex. rorlighetstrining, stretchingprogram, nattskenor/ortoser,
kontroll av rygg/scoliosutveckling.

Utprovning och anpassning av ortopediska hjidlpmedel, t.ex. dorsalflexionsskenor,
nackkrage eller korsett.

Utprovning och anpassning av forflyttningshjidlpmedel.

for vurdering i forhold til beskrevne retningslinjer. Ergoterapeuten 1
spesialisthelsetjenesten kan da bista sa vel den enkelte bruker, samt kommunal
ergoterapeut eller andre i hjelpeapparatet. Det er viktig a fa samordnet tjenestetilbud og
tiltak.
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16

Voksenrehabilitering
Rekommendationer:

¢ Der skal udarbejdes en tvaerfaglig og tversektoriel tidsbestemt rehabiliteringsplan
sammen med borgeren og et rehabiliteringscenter med specialviden om dystrophia
myotonica (DM). (I DK vil det typisk vaere fra RCfM.)

e Der skal etableres en rehabiliteringskontrol, som naturlig opfglgning pa den aftalte
rehabiliteringsplan. Kontrollen skal ske i et rehabiliteringscenter med specialviden om
DM. Hyppigheden af kontrollen ath@nger af personens situation og evne til at tage aktivt
del i rehabiliteringen.

Formalet med rehabilitering
- er, at personen med DM, som har eller er i risiko for at fa betydelige begrensninger i sin
fysiske, psykiske og/eller sociale funktionsevne, opnar et sa selvstendigt og meningsfuldt
liv, som det er muligt. Rehabilitering baseres pa borgerens hele livssituation og
beslutninger og bestar af en koordineret, ssmmenhangende og vidensbaseret indsats.

Rehabilitering

DM er en progredierende sj&lden sygdom med mange forskelligartede symptomer. Sygdommen
giver savel fysisk funktionelle problemer som endokrine og kognitive dysfunktioner. Beskrevet
enkeltvis er ingen af disse symptomer ukendte 1 sygdomsl@ren, men mikset sammen i én og
samme person, kan symptomerne give et broget billede, nar der skal radgives, vejledes og legges
en rehabiliteringsplan og samtidigt tages hgjde for sygdommens progression.

Med de mange fglgetilstande der er til sygdommen, ved vi, at det er vigtigt, at personen henvises
til specialafdelinger til undersggelser og fortsatte kontroller. Dette er en kendt procedure inden
for sundhedsvasenet, hvor patienterne fglges neurologisk, kardiologisk, endokrinologisk,
gastroenterologisk osv. I RCfM finder vi at en “Rehabiliteringskontrol” pa det sociale omrade er
lige sa vigtig og bgr sidestilles med f.eks. en hjertekontrol pa hospitalet.

Helt overordnet finder vi, at man i forhold til en rehabiliteringsindsats kan inddele voksne
personer med DM i tre grupper. I forhold til uddannelse/arbejde og det gvrige sociale
liv/familieliv, kan deres liv beskrives som fglger:

a) En gruppe som er kognitivt darligt/middelmadigt fungerende. De har géet i specialskole
og har ikke kunnet gennemfgre en uddannelse. De er oftest i en beskyttet beskaeftigelse
og deres gkonomiske grundlag er pension. Oftest bor de i bofzllesskab eller pa
institution. Nogle bor i selvstendig bolig med socialpadagogisk stgtte og/eller stor stgtte
fra rask forelder og raske sgskende.

b) En mellemgruppe som klarer sig gennem et almindeligt skoleforlgb med eller uden stgtte.
Nogle klarer ogsa at fa en uddannelse, mens andre har en Igsere tilknytning til
arbejdsmarkedet med ufaglert arbejde. En del lever et voksenliv med kareste, ®gtefalle
og bgrn, men socialt fungerer de ikke optimalt.
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c) En gruppe hvor langt de fleste har gennemfgrt en uddannelse pa mellem- eller hgjere
niveau. De har et normalt arbejdsliv langt op i voksenalderen fgr de fysiske -, endokrine -
og kognitive symptomer slar igennem og giver problemer, sa de far brug for at arbejde pa
anderledes vilkar/nedsat tid. De stifter familie og lever et almindeligt voksenliv.

Malet og indsatsen er individuel og for at kunne opfylde formalet og iverksatte indsatsen, skal
der lzgges en plan. Planen skal indeholde en beskrivelse af den enkeltes situation og behovet for
hvilken form for stgtte, der skal til for at fa hverdagen til at fungere i hjemmet, i fritiden og i
arbejdslivet. I beskrivelsen af personen med DM skal treetheden, problemer med at bevare
overblikket, den nedsatte koncentration og problemerne med at tage initiativ beskrives ngje,
ligesom det er yderst vigtigt at beskrive den nedsatte mimik, som kan give anledning til
kommunikationsproblemer og misforstaelser, hvis man ikke er opmarksom pa det.

Det er meget vigtigt, at rehabiliteringsplanen udformes sammen med myotonikeren i et
tvaerfagligt team. Planen kan indeholde flere delmal, som skal indfries/opfyldes undervejs. For
mange myotonikere galder dog, at opgaver skal lgses stykvis, fordi de har svart ved at overskue,
hvis flere problemer behandles sidelgbende og de har brug for stgtte til at prioritere 1 hvilken
rekkefglge opgaverne skal lgses.

Mange personer med DM te&nker meget konkret. En handlingsplan skal derfor vere precis i
formuleringen og lgsningsforslagene, samt kortfattet.

Rehabiliteringsplan

e Arbejdsliv
For gruppen (C) der har gennemfgrt en uddannelse, er det vigtigt at kunne bevare tilknytningen
til arbejdsmarkedet. De fleste i denne gruppe har arbejdet i flere ar og mange har veret pa den
samme arbejdsplads hele tiden. Nar det begynder at blive et problem at arbejde pa fuld tid pa
grund af den altid nervarende trethed, kan det blive ngdvendigt at tilpasse arbejdstid og
arbejdsopgaver. I Danmark vil dette oftest vaere ved at etablere et sakaldt flexjob forudgaet af en
arbejdsprgvning. Det er vigtigt, at arbejdsprgvningen foregar pa personens kendte arbejdsplads,
da det for de fleste er vanskeligt at overfgre erfaring fra en arbejdsplads til en anden. Der er ogsa
stgrre mulighed for at bevare arbejdet, hvis nuvarende arbejdsgiver er indstillet pa at bibeholde
personen. Erfaringen viser dog, at det er vanskeligt at skaffe fleksjob pa ny arbejdsplads. Det
velmente tiltag munder derfor oftest ud i en fgrtidspension, hvis et flexjob kun kan ske under nye
arbejdsforhold.

For mellemgruppen (B) som har haft mere eller mindre fast tilknytning til arbejdsmarkedet og
ofte som ufaglert og med familie, er hovedmalet at fa skabt en tilvaerelse, som personen og
familien kan leve med. Personen med myotoni opfattes tit som doven og ligeglad. Egentlig
mangler motivationen til at fa sat skik pa tilvaerelsen ikke, men myotonikeren mangler initiativet
til at komme 1 gang.

En familiestgtteperson, som kommer med jevne mellemrum, vil vere en god investering. Der
kan vare brug for at fa lest, forklaret og besvaret breve fra det offentlige eller fa styr pa, hvem
der skal kontaktes vedr. et eller andet problem.

De fleste i gruppen med de kognitivt darligt fungerende (A) har haft brug for stgtte siden
barndommen og her gelder det om at fa den socialpaedagogiske stgtte til at fortsette ind i
voksenlivet. Der er her tale om en omfattende paeedagogisk indsats til bade at fa etableret et
bosted i trygge omgivelser med undervisning af stedets personale og fa designet en hverdag, som
har indhold og som kan anses for verdig.

¢ Hjemme- og familieliv
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(C) Det er vigtig at vaere opmarksom pa, hvordan opgave- og rollefordeling i familien kan a&ndre
sig i takt med at sygdommen udvikler sig hos myotonikeren. Mange med myotoni har behov for
mere hviletid og skal planlegge/prioritere sociale aktiviteter for at kunne overkomme hverdagen.
Det kan veare sveart for den pargrende at satte sig ind i og forsta de personlighedsmassige
forandringer, der fglger med sygdommen. Stgtte til den pargrende er vigtig og kan f.eks. forega
ved at skabe kontakt til andre pargrende, sa der kan gives frirum til at fa vendt frustrationer til ny
og anderledes forstaelse af situationen.

(B) En del i denne gruppe har brug for hjelp til at strukturere og fa gjort almindelige men
ngdvendige ting 1 hverdagen. Det kan vare, at personen er afth@ngig af, at der skrives en
huskeseddel eller der kan vare andre reminder-tricks, som f.eks. aftale om at blive ringet op
inden et mgde mv.

Nogle har ogsa behov for en peedagogisk hjemmestgtte person, som kan hjelpe med at sgrge for
at vigtige breve bliver besvaret, regninger betalt eller biblioteksbgger afleveret til tiden. Det kan
ogsa dreje sig om hjalp til at strukturere renggring, sortere vasketgj og fa det vasket eller at fa
kgbt ind.

Nogle har ogsa rent fysisk brug for hjelp til at afvikle praktiske og personlige ggremal i
dagligdagen. Ofte overtager en ®gtefelle med tiden mange praktiske opgaver.

(A) Som navnt har der for de primart kognitivt darligst fungerende personer med myotoni ofte
veret tale om, at de har gaet i specialskole og har haft pedagogisk stgtte fra tidlig barndom.
Langt hen ad vejen vil foreldrene hjelpe deres voksne "barn”. Afhangigt af hvordan den
samlede familie fungerer socialt, skal det vurderes, om det er foreldrene eller den unge med
myotoni, der skal stgttes i, at en lgsrivelse er vigtig for at fa etableret et voksenliv for den unge.
Der vil hos disse unge vere tale om et omfattende behov for savel udvidet peedagogisk stgtte som
rent praktisk hjalp.
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