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KAPITEL 1. INTRODUKTION

Diagnosen spinal muskelatrofi (SMA) har genom aren inkluderat patienter med méanga olika syndrom.
Genforindringar pa kromosom 5°s langa arm, 5q13 har dock visat sig vara den langt vanligaste orsaken
till SMA. I detta referensprogram definieras SMA relativt snévt; klinisk sjukdomsbild beroende pa
genfordndringar i omradet 5q13 med avsaknad av funktionell survival motor neuron (SMN1) gen.

Malsittningen med ett Skandinaviskt referensprogram féor SMA ir att skapa en gemensam grund for
diagnostik och behandling av sjukdomen. Det 6kar mojligheterna till likartad vard oavsett var man bor i
Norge, Sverige eller Danmark. Eftersom det finns stora likheter avseende social och medicinsk tradition
1 dessa tre lander dr forutsdttningarna goda for att referensprogrammet skall kunna anvéndas 1 hela
Skandinavien.

Det finns ocksé andra skél att skriva ett gemensamt referensprogram om SMA:

sjukdomen é&r allvarlig och relativt sillsynt.

det dr svart for alla behandlare att veta allt som krdvs om sjukdomen.

det krivs kunskap fran manga olika medicinska omraden i vissa behandlingssituationer.
det kan stimulera till gemensamma forskningsprojekt om SMA i Skandinavien.

Det &r var forhoppning att referensprogrammet ger riktlinjer som forbéttrar behandlingen av
barn, ungdomar och vuxna med SMA och forstirker samarbetet samt leder till utveckling av nya
behandlingsmetoder for SMA 1 Skandinavien.



KAPITEL 2. SJUKDOMSBESKRIVNING
BAKGRUND
Historik

Werdnig (9) och Hoffmann (5) beskrev sammanlagt 9 barn som insjuknade under forsta levnadsaret
med pataglig muskelsvaghet. Samtliga barn dog fore 6 ars dlder. Obduktion i flera av dessa fall visade
degeneration av framhornsceller och atrofi av skelettmuskulatur. Den svara formen av SMA , SMA typ
I, kallas dérfor ocksd Werdnig-Hoffmanns sjukdom (4).

Brandt beskrev 1950 i sin avhandling 112 patienter med SMA fran 69 familjer i Danmark. Majoriteten
av dessa barn insjuknade fore ett ars alder och prognosen var generellt dalig, 80% hade avlidit fore 4 ars
alder (1).

Wolfart 1955 samt Kugelberg och Welander 1956 beskrev en mycket mildare form av SMA (7).
Patienterna uppvisade proximal, symmetrisk muskelsvaghet som drabbade framfor allt nedre
extremiteterna. De insjuknade mellan 2 och 17 érs alder och prognosen var mycket bittre hos dessa
patienter dn vid den tidigt debuterande formen. Den milda formen av SMA, SMA typ 1, kallas dérfor
ocksa Kugelberg-Welanders sjukdom.

Flertal patienter med SMA beskrevs under 60, 70 och 80-talet, och det blev klart att SMA var en av
det vanligaste formerna av neuromuskulir sjukdom. Flera klassifikationssystem foreslogs som bl a
baserades pa alder vid insjuknande och bésta uppnadda motoriska funktion. En intensiv diskussion
pagick om en eller flera olika genetiska orsaker 14g bakom de olika formerna av SMA.

Det visade sig att den langt vanligaste orsaken till SMA var genforédndringar pd kromosom 5 i omradet
5q13 med avsaknad av en gen som nu kallas SMN1 genen.

Incidensen av SMA berdknas vara 1/6000 fodda barn. Det innebér att 1/35 individer dr anlagsbérare (8).
Hélften av patienterna har SMA typ I och den andra hilften delas mellan SMA typ II och III.

Kliniska former av SMA

En internationell forskargrupp bestaende av kliniker och molekylér genetiker har definierat inklusions-
och exklusionskriteria for SMA (3). SMA indelas 1 tre olika former;

SMA typ I, Werdnig-Hoffmanns sjukdom som karakteriseras av insjuknande fére 6 manaders alder.
Barnen lar sig aldrig sitta utan stod pa grund av uttalad generell muskelsvaghet. Bulbdra symtom é&r
vanligt forekommande. De flesta av dessa barn dor fore 2 ars dlder i andningsinsufficiens om inte
omfattande andningshjdlpmedel sétts in.

SMA typ II, den intermedidra formen karakteriseras av insjuknande mellan 6 och 18 ménaders élder.
Barnen ldr sig sitta utan stod, men pa grund av uttalad muskelsvaghet lir de sig aldrig att ga.

SMA typ 11, eller Kugelberg-Welanders sjukdom, karakteriseras av insjuknande efter att barnen lart sig
ga, det vill sdga efter 18 manaders alder.

Samtliga dessa former orsakas av genforindringar pa kromosom 5. Det 4r viktigt att papeka att
kliniskt finns det patienter som inte passar exakt in i en av dessa tre former pa grund av att det finns
ett kontinuerligt spektrum av symtom som gor att dvergangsformer forekommer. I vissa fall kan forsta
sjukdomstecknet komma senare, dvs under tonaren eller till och med i vuxen alder.



Sjukdomsforlopp

Allmént for samtliga patienter med SMA géller att de &r muskelsvaga pa grund av bortfall av
framhornsceller 1 ryggmirgen, vilket leder till denervation och atrofi av skelettmuskulatur. Symtomen
kan debutera relativt plotsligt eller komma smygande. Nedre extremiteter &r mer drabbade 4n

ovre extremiteter, och proximal muskulatur 4r mer drabbad 4n distal muskulatur. Diafragma och
ansiktsmuskulatur drabbas 1 en mindre grad. Fascikulationer forekommer men &r dock inte alltid
synliga vid diagnos. P4 EKG syns ddremot en base-line tremor som dr nistan diagnostiskt for

patienter med SMA. Den mentala utvecklingen dr normal. Hjértat drabbas inte vid SMA. Blés- och
analsfinkterfunktion &r normal. Patienter med SMA som har kraftigt nedsatt muskelmassa kan utveckla
hypoglykemi 1 samband med svilt (2).

SMA typ I, Werdnig-Hoffmann’s sjukdom

Den svéaraste formen av SMA debuterar intrauterint med uttalade symtom i nyféddhetsperioden med
multipla ledfelstédllningar och andningssvérigheter. Vid fodelsen dr barnet slappt, sa kallat floppy infant,
och skriket dr svagt. Dessa barn hamnar ofta i respirator under forsta levnadsdagarna och avlider tidigt.
Denna mycket svara form &r séllsynt, och har ibland kallats for SMA typ 0.

Hos en tredjedel av barn med SMA typ I debuterar sjukdomen intrauterint. Hos 6vriga tvi-tredje
delar insjuknar barnet under de forsta 5-6 levnadsmanaderna. Forédldrarna noterar att barnet 4r mindre
rorligt och vid undersokning foreligger en relativt uttalad muskelsvaghet (hypotonus). Vid diagnos

ar ansiktsmuskulaturen inte paverkad och barnet har normal ansiktsmimik. Tungfascikulationer
forekommer ddremot hos de flesta barnen vid diagnos. Extremitetsreflexer saknas.

Sjukdomsforloppet &r oftast fortskridande med tilltagande forlust av arm- och benrérelser. Barnet

ar sé pass svagt 1 bal- och nackmuskulatur att det aldrig uppnar sjélvstdandigt sittande. Svalg- och
interkostal-muskulatur blir alltmer drabbade. Brostkorgen blir klockformad pa grund av paralys av
interkostalmuskulatur men diafragma rorligheten 4r bibehallen. Barnet utvecklar tilltagande sviljnings-
och andningssvérigheter, och om inga atgérder (till exempel ventilatorbehandling) sétts in kdnnetecknas
sjukdomsforloppet av upprepade atelektaser och luftvéigsinfektioner, och barnet avlider inom nagra
ménader pa grund av andningsinsufficiens.

Nyligen har en forskargrupp beskrivit resultaten av behandling med andningshjélpmedel vid SMA

typ L. Patienterna delades upp 1 tvé undergrupper beroende pad om symtomdebut var fore eller efter

3 manaders alder (true type I och intermediate type I) (6). Hos deras patienter skilde sig prognosen
avsevirt mellan dessa tva grupper bade avseende mortalitet och avseende morbiditet med béttre prognos
hos barn som insjuknar senare. Det kan finnas anledning att ta hiansyn till denna typ av subklassificiering
vid stdllningstagande till behandling med andningshjidlpmedel hos barn med SMA typ I. Noggrann
genotypisk kartldggning har ocksa betydelse vid bedomning av klinisk fenotyp och prognos (8).

SMA typ 11, intermedidir form av SMA

Det typiska barnet med SMA typ II utvecklas normalt tills dess att det 4&r omkring 6-12 méanader
gammalt. Barnet har oftast lirt sig sitta stadigt och till och med borjat resa sig upp till stdende med
stod innan sjukdomen bryter ut. Barnet lir sig dock aldrig att gd. Vid undersokning foreligger uttalat
muskelsvaghet som drabbar benen mer @n armarna och proximal muskulatur mer &n distal muskulatur.
Vid bade SMA typ II och III foreligger en karakteristisk finvdgig handtremor vid diagnos. Forloppet
kan vara stationért under ldnga perioder. P4 grund av muskelsvaghet utvecklar de flesta, om inte alla,
barn med SMA typ II skolios. Ménga behdver operera ryggen pd grund av skolios. Lungfunktionen
kan forsdmras 1dngsamt, 1 vissa fall med behov av andningshjidlpmedel. Dessa barn dr ofta dverrorliga 1
lederna, men med tiden utvecklas led-kontrakturer. Gemensamt for SMA typ II och III &r att prognosen
beror pd graden av muskelsvaghet, skolios och andningsinsufficiens.
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SMA typ 111, Kugelberg-Welander’s sjukdom

Barnen utvecklas normalt under forsta levnadsaret och lér sig 1 regel ga i normal tid. Sjukdomen
borjar med tilltagande gangsvarigheter, svarigheter att ga i trappor och/eller tilltagande tendens att
ramla med svarigheter att resa sig upp igen. Symtomen &r 1 borjan liknande de man ser hos barn
med muskeldystrofi. Forloppet dr ofta relativt stationirt efter insjuknandet. Har &r det viktigt att
bibehalla gdngférmagan, forhindra skolios och behandla luftviagsinfektioner. Prognosen dr god med
normal livslidngd 1 flesta fall. Om barnen tappar gangformégan &r det storre risk for utveckling av
behandlingskrévande skolios och andningsinsufficiens.

Individer med SMA typ II och III ndr numera 1 stor utstrickning vuxen &lder. De har ett stort behov

av kompetent habilitering, sirskilt i ung vuxen alder, men dven senare. Hér &r det viktigt for patienten
att ha kontakt med ett team som kan forsta deras sjukdomsbild och behov, normala kognitiva kapacitet
och behov av att i vuxenvérlden métas jamlikt. De kan leva ett rikt liv med god social och yrkesméssig
framgang.

REKOMMENDATIONER

Kontroll hos specialistlékare eller specialistteam med sérskild kunskap om SMA minst en gang om aret.

Regelbundna kontroller hos det lokala habiliteringsteamet.
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KAPITEL 3. DIAGNOSTISK UTREDNING.
BAKGRUND

Utvecklingen inom molekylédr genetiken har dndrat forutsittningarna for diagnostik vid SMA (4).
Ett barn som uppvisar en klinisk sjukdomsbild férenlig med SMA och som har pavisats ha avsaknat
av en funktionell SMNT1 gen anses ha SMA. Detta innebér att tidigare omstédndliga utredningar med
elektromyografi och métningar av nervledningshastighet samt muskelbiopsi nu har blivet onddiga
ingrepp. Det sparar barnet ett onddigt lidande och samhillet pengar.

Diagnostiska inklusions- och exklusions kriterier (2,3)

Vid SMA typ I insjuknar barnet fére 6 manaders alder.
Vid SMA typ II insjuknar barnet fore 18 méanaders alder.
Vid SMA typ III insjuknar barnet efter 18 manaders alder.

Muskelsvagheten skall:

- Drabba bél och extremitetsmuskulatur; proximal mer &n distal muskulatur samt nedre mer &n 6vre
extremiteter.

- Vara symmetrisk.

- Diafragma och hjédrtmuskulatur dr inte drabbade.

- Ansikts- och 6gonmuskulatur dr inte drabbade vid diagnos. Under sjukdomsforloppet drabbas dock
muskulaturen som innerveras av kraniellnerver V och VII.

Andra kidnnetecken som stodjer diagnosen dr tungfascikulationer och/eller handtremor.

Det skall inte foreligga:

- Kénselnedsittning.

- Dysfunktion av centrala nervsystemet.

- Synnedsittning eller horselnedséttning.

Laboratoriekriterier for SMA &r

DNA analys som visar avsaknad av en funktionell SMN1 gen.

Normalt S-CK. S-CK far inte dverstiga 10 ganger referensintervallet.

EMG visar denervation utan att sensoriska nerver drabbas eller att motorisk nervledningshastighet
paverkas. Det skiljer SMA fran perifera och motoriska neuropatier. Spontan motor unit aktivitet syns vid

SMA typ I, sdllan vid SMA typ Il och aldrig vid SMA typ III (1).

Muskelbiopsi visar gruppvis atrofi. Det foreligger grupper av atrofiska muskelfibrer, samt grupper av
hypertrofiska muskelfibrer.

Andra former av SMA

Framhornscellerna &r huvudsakligen drabbade vid flera andra érftliga sjukdomstillstind. SMARD (SMA
with respiratory distress) dr en séllsynt autosomalt recessiv sjukdom lokaliserad till kromosom 11q13.
Sjukdomen borjar tidigt och till skillnad frain SMA dr diafragmamuskulaturen drabbad, och barnen
utvecklar i tidig alder en snabbt progredierande andningsinsufficiens. Flera distala SMA syndrom, bade
recessivt och dominant &rftliga, finns beskrivna som kan vara svara att skilja fran drftliga motorisk-
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sensoriska neuropatier. Kennedy syndrom 4r en progredierande X-bunden recessiv sjukdom med spinal
och bulbédr muskelatrofi som drabbar vuxna.

Differential diagnos vid SMA

Flera kongenitala myopatier kan initialt likna SMA. En viktig skillnad &r att hos barn med SMA har
normal ansiktsmimik vid diagnos medan barn med kongenitala myopatier oftast har facies myopatica.
Andra vanliga orsaker till att barn uppvisar uttalad hypotonus i nyfoddhetsperioden (floppy infant)

ar Prader-Willi syndrom, kongenital dystrofia myotonica, pontocerebelldar hypoplasi och kongenitala
neuropati syndrom. Dessa bor ingd i differential diagnostiken.

Hos barn med SMA typ II kan man initialt misstdnka att barnet har en dissocierat sen grovmotorisk
utveckling, det vill sdga en “normal” utvecklingsavvikelse. En annan differential diagnos &r hypotona

barn som utvecklar dyskinetisk form av CP, men da foreligger tonusvéxling 1 nedre extremiteter.

Barn med SMA typ III kan misstidnkas ha en form av limb-girdle muskeldystrofi, eftersom S-CK kan
vara latt forhojt.

REKOMMENDATIONER

Diagnostiken baseras fram for allt pa klinisk undersékning och molekyldr genetisk analys.
SMA diagnostiseras 1 enlighet med ENMC kriteria.

REFERENSER

1. Buchtal F, Olsen PZ. Electromyography and muscle biopsy in infantile spinal muscular atrophy. Brain
1970;93:15-30

2. Diagnostic criteria for neuromuscular disorders, 2™ edition. European Neuromuscular Centre. Ed.
Alan E. H. Emery, Royal Society of Medicine Press, 1997. ENMC hemsida. http://www.enmc.org/

3. Munsat TM, Davies KE. Meeting report: international SMA consortium meeting. Neuromusc Disord
1992;2:423-428
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2005;167:745-748



KAPITEL 4. GENETIK, FOSTERDIAGNOSTIK OG
ANLAGSBARERDIAGNOSTIK

BAKGRUND
Genetik

Proksimal spinal muskelatrofi (SMA) er en af de hyppigste alvorlige genetiske sygdomme._Sygdommen
nedarves autosomalt recessivt, og med en incidens pa omkring 1:6000 er den nasten lige sa hyppig som
cystisk fibrose. Anlegsbarerhyppigheden er 1:35 (1,2).

Ved hjalp af koblingsanalyser blev genet for SMA 1 1990 lokaliseret til kromosom 5q13, men det blev
forst isoleret og karakteriseret 1 1995 og fik betegnelsen SMN1 (survival motor neuron 1). SMNI1 er en
del af en stor duplikeret og inverteret region. I denne region findes en nasten identisk kopi atf SMN1
kaldet SMN2. Begge gener bestar af 9 exons (exon 1, 2a, 2b, 3-8) og adskiller sig kun fra hinanden i

5 ud af genernes ca. 28.000 basepar. Genernes kodende dele er identiske pa nar €t basepar 1 exon 7.
Dette forer ikke til nogen forskel mellem de to proteiners aminosyresekvens, men giver anledning til
betydelige forskelle i splejsningen af prae-mRNA (se senere). SMA forarsages af for lavt niveau af
funktionelt SMN-protein, som normalt skyldes fuldsteendig mangel pa det normale SMN1-gen. For en
nyere oversigt se Ogino et al. 2004 (3).

SMNI1 koder for et 294 aminosyrer stort protein, der ikke har sekvenslighed med andre kendte proteiner.
Proteinet indgar i splejsosomerne, som er komplekser af mange proteiner og sma nuklezere RNA-
molekyler (snRNA), der er involveret 1 den korrekte splejsning af pre-mRNA til modent mRNA 1
kernen. Forbindelsen mellem denne funktion og atrofien af de motoriske neuroner ved SMA er ikke
klarlagt.

DNA-diagnostik

Over 95 % af alle patienter med SMA type I og Il og over 85 % af patienterne med SMA type III er
homozygote for mangel af SMN1. Mangel af SMN1 kan skyldes enten en deletion af SMNI1, dvs. at
DNA-sekvensen rent fysisk mangler, eller fanomenet genkonvertering, dvs. at SMN1 er blevet &ndret
til SMN2, hvilket er muligt pa grund af den store lighed mellem de to gener (figur 1). Herved kan der
opsta kromosomer med to kopier af SMN2 og intet SMN1. Det omvendte er naturligvis ogsa muligt.
Undersogelser har vist, at der eksisterer sygdoms-kromosomer med 0 kopier af SMN1 og 0, 1, 2 eller 3
kopier af SMN2, og at der findes normale kromosomer med 1 eller 2 kopier af SMN1, og 0, 1, 2 eller 3
kopier af SMN2 (4) (figur 1). Homozygot mangel af SMN2 giver ikke sygdom.

Forskellen 1 de to SMN-geners DNA-sekvens gor det muligt at skelne mellem disse ved en PCR-baseret
analyse, der er bade enkel og hurtig. Ganske fa patienter er compound heterozygote med en deletion

af SMNI1 péa det ene kromosom og en punktmutation i SMN1 péa det andet. Ved hjelp af kvantitative
metoder (MLPA eller Q-PCR) kan disse patienter findes. At finde den anden mutation er mere vanskelig
og er ikke omfattet af en diagnostisk rutinetest. (Den nyeste oversigt over punkt mutationer kan findes
hos Clermont et al. 2004 (5). Mangel pA SMN1-mRNA kan i visse tilfeelde bekraefte diagnosen selv

om den eksakte mutation ikke kan identifiseres. Kvantitative metoder kan identificere mindre deletioner
som ikke omfatter exon 7 og 8. Sekventering af SMN1-genet er teknisk vanskeligt pa grund af
tilstedevarelse af SMN2-genet. (En god, men lidt for gammel, oversigt over diagnostiske metoder kan
findes hos Scheffer et al. 2001 (6).

Preenataldiagnostik og anleegsbeererdiagnostik

SMA nedarves autosomalt recessivt, og begge foraldre til en patient vil normalt vare anlaegsbarere.
Ca. 2 % af SMA-alleller er de novo mutationer. Selv om de kvantitative metoder er teknisk gode er det
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ikke muligt med sikkerhed at fastld om det faktisk drejer om en de novomutation. Anlaegsbaerertest,
der bestemmer antallet af SMN1-gener, har en sensitivitet pa ca 95%. De individer som har en normal
allel med 2 SMN1-kopier (2*SMN1) och en sygdomsallel med nul SMNI1- kopier, (0*SMN1) kan ikke
skelnes fra normale individer som har to alleler med en SMN1-kopi per allel (1*SMN1) + (1*SMN1).
Risikoen for endnu et barn med SMA ma anses at vaere 25 %. Prenatal diagnostik er mulig ved en
direkte test for SMN1 pd DNA isoleret fra en chorionvillus-biopsi taget i 10. graviditetsuge.

Hyppigheden af anlegsbarere er ca. 3 % i befolkningen. Raske sgskende til en SMA patient vil have ca.
67% risiko for at vaere anlegsbarere, og seskende til foraldre 50% risiko. For graviditet ber disse og
deres partner tilbydes genetisk radgivning og anlaegsbarertest.

Alternativ splejsning

Som ovenfor nevnt er de to SMN-geners DNA-sekvenser af nasten identiske. Den eneste forskel i

den del af generne der oversattes til protein, er, at i en af positionerne i exon 7 har SMN1 cytosin (C)
hvor SMN2 har thymin (T). De to involverede kodoner koder for samme aminosyre, men forskellen

har stor betydning for splejsningen af genernes pree-mRNA. Det har sdledes vist sig, at det pdgaeldende
basepar 1 SMNI indgar i en DNA-sekvens (ESE, Exonic Splicing Enhancer) der er nedvendig for
bindingen af et af de proteiner, SF2/ASF, der er involveret 1 den korrekte splejsning af pre-mRNA’et. T
1 denne position i stedet for C , medfoerer, at 90 % af det modne SMN2-mRNA ikke indeholder exon 7-
transkriptet (A7mRNA), se figur 2. Det tilsvarende SMN2-protein er et ustabilt, ikke funktionelt protein,
der mangler den korrekte carboxy-terminale del.

Forklaringen pa den observerede omvendt korrelation mellem svaerhedsgraden af sygdommen og
antallet af SMN2-kopier har vist sig at vere, at noget af SMN2-genets pre-mRNA splejses korrekt, dvs.
at det modne mRNA 1 nogle tilfeelde beholder exon 7 (FL-mRNA, FL=fuldleengde) og derved koder for
et funktionelt SMN-protein. Det er sdledes rimeligt at antage at flere kopier af SMN2 oger mangden

af funktionelt protein hos patienterne. Fuldsteendig mangel pA SMN er letal for alle celler, og en nedsat
mangde SMN berorer selektivt de motoriske forhornsceller.

Antalet SMN2kopier som prognostisk vejledende.

Med udviklingen af nye molekylergenetiske test er det nu muligt at bestemme det nejagtige antal
SMN1- og SMN2- kopier. Antallet af SMN2-kopier er taet korreleret til typen af SMA. En storre tysk
undersogelse af 375 patienter, der alle var homozygote for mangel af SMNI, viste, at 80 % af alle
patienterne med SMA type [ havde 1 eller 2 kopier af SMN2, 82 % af dem med type II havde 3 SMN2
kopier, og 96 % af type Ill-patienterne havde 3 eller 4 SMN2 kopier (4). Der er aldrig rapporteret
patienter, der er homozygot deleterede for baAde SMN1 og SMN2, og man regner med at denne genotype
er letal. Antallet af SMN2-kopier er ogsa korreleret til livslaengden, der for type [-patienter med kun én
SMN2-kopi var 0-11 mdr. og for dem med 2 SMN2-kopier <21 mdr. Antallet af SMN2 kopier er saledes
prognostisk vejledende .

Individer med homozygot mangel af SMNI1 och 5 eller 6 SMN2-kopior kan vare asymptomatiske eller
mildt afficerede med sent debuterende symptomer. Dette er dog meget sjeldent. Foreldre til et barn med
SMA ber have tilbud om genetisk test.

Normalt har seskende med SMA samme kliniske manifestationer idet de har identiske sygdomsalleller.
Der findes dog undtagelser og det er muligt at der findes modifiserende gener.
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deletion genkonvertering

b)

Normal SMA Normal

Figur 1. a) Illustration av de olika sitt sjukdomsalleler kan uppsta. b) Illustration av olika normala
alleler och olika sjukdomsalleler. Notera att bade normala och sjukdomsorsakande alleler finns i flera
olika varianter.
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Figur 2. Illustration av mekanismen som forklarar varfor SMN2 endast delvis kan ersdtta SMN1.

ANBEFALINGAR

Diagnosen SMA bor bekraftes genetiskt ved en kvantitativ metode, dels fordi tilstedevarelsen af to
SMNI1 kopier udelukker diagnosen, dels fordi at antallet af SMN2-kopier er prognostisk vejledende.
Patienter, hos hvem der kun findes en SMN1-kopi, med klinisk mistanke om SMA, ber udredes
serskilt.

Familier til patienter med SMA ber tilbydes genetisk radgivning pa en Klinisk Genetisk afdeling.

Foreldre til et barn med SMA ber tilbydes genetisk testning, sdledes at man kan udelukke at en af dem
er en asymptomatisk berer af to sygdomsalleller.

Anlegsbarertestning ber tilbydes seskende til et barn med SMA og til foreldrenes soskende / nermeste
sleegtninge og deres partnere for familieplanlaegning.

Prenataldiagnostik ber tilbydes par som har et barn med SMA og par 1 hvor begge partnere er pavist at
veere anlegsbarere ved genetisk testning.

Gode links::
http://www.genetests.org/servlet/access?id=8888892&key=non29ieYWOPya&gry=INSERTGRY &fcn=y&f
w=mN9k&filename=/profiles/sma/index.html

http://www.sos.se/smkh/1999-29-095/1999-29-095.HTM
http://www.csh.dk/sjaeldne handicap/default.htm
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KAPITEL 5. ORTOPADKIRURGISK BEHANDLING AF LED- OG
RYGDEFORMITETER.

Behandling af leddeformiteter

BAGGRUND

Ortopadisk behandling af patienter med SMA inkluderer bade ortoser og kirurgisk lesning af
deformiteter pa extremiteter og ryg. Flere studier viser sammenhang mellem manglende fysisk funktion
og deformiteter. Forebyggelse og behandling af disse deformiteter bidrager derfor til optimal funktion.
Operationer pa SMA patienter indebarer en risiko for respirationskomplikationer, og det postoperative
forleb medforer ofte tab af muskelmasse. Nedsat knoglemineralindhold skaber problemer i form af aget
risiko for implantatlesning ved osteotomier.

Da behandlingscentrene typisk har et befolkningsunderlag pa 1-4 millioner mennesker, vil hvert center
typisk have 20 patienter i alderen fra 4 til 18 ar. I mangel pa multicenterstudier er litteraturen praeget af
opgerelser med fa patienter, hvorfor den ortopaedkirurgiske behandling i hej grad er styret af forskelle i
holdninger og organisering af de enkelte centre.

Fra behandlingen af patienter med Duchenne’s muskeldystrofi ved vi, at kontrakturlesnende kirurgi
udsatter kravet til kerestol, hvilket sandsynligvis forsinker udviklingen af rygskavhed. Denne
behandlingsstrategi praeger den ortopadkirurgiske behandling af alle bern med muskelsvind.

Mal med behandlingen — malscetninger

Malet med den ortopaedkirurgiske extremitetsbehandling er at bevare evnen til at ga og st sa lenge
som muligt, for der 1 gennem indirekte at bedre vejrtraekning, mindske reflux- og gylpetendens, bedre
afferingsmenstret. Evnen til stillingsskift eger velvaret og skaber frihed fra fastlaste stillinger.

Ortose behandling

SMA type II patienter udvikler relativt tidligt kneefleksionskontrakturer. Det foreslas derfor at
pabegynde behandling med knastrackkeskinner — gerne som gipsskinner — som bruges nar bernene star
om dagen, gerne allerede fra et til to ars alderen.

SMA type II ber, nar de kommer i naturlig staalder, 1-2 ar, fa tilpasset et staskall. Mange av dem vil
ha glede av en Swivel-walker. Til ungdommer, hvis staskallet blir vanskelig & bruke, kan en elektrisk
rullestol med stafunksjon vare et godt alternativ ev kombinert med ankelortoser. Den gir ikke like god
strekk pa knaer og hofter men vil lettere tas i bruk.

Ultraflex-ortose har vaert brukt med gunstig efekt for & toye knarne. (Den kan tilpasses den enkelte og
sd strammes gradvis for & fa en bedre utretting av kneet)

SMA type III patienter som udvikler let tdgang som folge af legmuskelstramning, kan forsages
behandlet med nattortoser og/eller gipsbandagering som crusgagips i en 2 til 4 ugers periode.

SMA type III anbefales nattortoser dersom det oppstar kontrakturer. I Norge brukes ikke
gipsbandagering pa SMA type Il som gar pa ta.

Knae/ankel/fod ortoser — KAFO — har kun plads i behandlingen som stette til et stastativ. Stastativ og/
eller vippeleje anvendes om muligt til alle der ikke har selvsteendig stafunktion.
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Kirurgi
SMA type 1

SMA type I er vanligvis s alvorlig at kirurgi neppe er aktuelt. Det er imidlertid enkelte som overlever
10 &r (Zerres 1995), og tidlig fysioterapi og ortosebehandling er viktig for & forebygge kontrakturer.
Generelt er muskelsvekkelsen ofte symmetrisk, affiserer hofter og skuldre mer enn fotter og hender,

og leggens forside mer enn baksiden. Ved SMA type I uten egen sittebalanse, er det viktig med
utbygninger pa rullestolryggen slik at ryggen holdes rett, at det gis regelmessig toyninger i1 hofter,

kneer og ankler og at man ev. trener i stdskall sa tidlig som mulig. Det anbefales at man trener mageleie
allerede fra barnet er noen maneder gammelt. Kontrakturer kommer tidlig, og nattortoser ber tilpassses
sa snart kontrakturer sees. Knekontraktur over 90 grader gir okt lendeordose, darligere sittestilling

og smerter. Hoftene lukserer lettere ved kontrakturer, og skoliose kommer tidligere jo tidligere
kontrakturene kommer.

SMA type 11 og 111
Underekstremiteter:
Ved fremadskridende muskelsvaghed opstar tiltagende kontrakturer omkring hofter, kne og fodder.

Hofter. Kontrakturlesning for fleksjons-abduksjonskontraktur i hoften gjeres ofte sammen med ankel
og kne inngrep (multikirurgi) ved SMA type II. God postoperativ smertedekning og tidlig trening med
bukleie er viktig postoperativt. Ved lukserte hofteledd, serlig unilateralt er forkortnings-variserende
subtochanterosteotomi aktuelt. Her ma man vurdere individuelt utfra den generelle status. Er det

et forsemt tilfelle som har hatt begge hoftene ute av ledd lenge, tilstanden i tillegg er smertefri og
pasienten ikke har kunnet sta pa flere ar, vil operasjon ofte gi mer plager og liten hjelp. Det aktuelle
inngrepet, med eller uten takplastikk, mé ogsa designes individuelt.

Generelt gjelder det & beholde pasientens stdfunksjon sé lenge som mulig, for & hindre skolioseutvikling,
gi optimale betingelser for respirasjon, sirkulasjon, urinveier og ikke minst benvev og ledd.

Knefleksionskontrakturer frembyder at stort kirurgisk problem. Hvis forst der er tilkommet en
extensionsdefekt pa 20 grader eller mere, er den kirurgiske korrektion vanskelig. Der er ikke tale
om vasentlig hasemuskelstramning, men skrumpning af ledkapslen og bageste korsband. Der er tre
behandlingsméder.

Bagre kapsulotomi, er forbundet med stor risiko for recidiv, samtidig med nedvendigheden af intensiv
fysioterapi i en lang postoperativ periode.

Ilizarov korrektion — udretning af kontrakturerne vha. daglig vinkeludretning med extern fixation

— er relativt smertefuldt og indeberer risiko for gennemskaring af knoglerne pga. den lave
knoglemineraltethed.

Extensionsosteotomi pa distale femur erstatter knedeformiteten med femurdeformitet, og forkorter
larets forside, hvilket svaekker knaeets extensorapparat.

Ankler. Achilles forlengelse ev. tib.post forflyttning, gips og AFO er det vanligste inngrepet for & sikre

plantegrad fotbelastning og fortsatt stdevne. Ved SMA type Il og III kan tripleartrodese vare et godt
alternativ nér barnet er over 12 &r.
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ANBEFALINGER

Det anbefales at SMA patienter ses af neuropadiatrisk interesseret ortopadkirurg hver 6. til 12 méaned
for at optimere kontrakturprofylaksen, fastleegge tidspunkt for evt. gang- og standbevarende kirurgi og
scolioseoperation.

Ryggortopedi

BAKGRUND

Barn med SMA som &r rullstolsburna kommer med stor sannolikhet att utveckla ryggdeformitet.
Riddick et al, (1982) fann i en studie att 86% av alla individer utvecklade ryggdeformitet. Korsett har
anvénts utan att detta har kunnat paverka deformitetsutvecklingen namnviért (Aprin, 1982). Daremot
kan korsetten fungera som en ortos som kan majliggora for individen att sitta. Det dr dock troligt att
en korsett som anvénds fran tidig dlder kan ha en negativ effekt pa brostkorgens form och tillvaxt
(McCarthy et al, 1997).

Kirurgisk behandling framstar darfér som det enda behandlingsalternativet.

Malet med kirurgisk behandling &r att mojliggora for individen att sitta i sin rullstol utan att behova
stodja sig pa hinder och armar, samt att forhindra att lungkapaciteten forsdmras. Néar skoliosen blivit
storre dn 50° uppmiétt enligt Cobb (1948) finns indikation for kirurgisk behandling. Pa grund av att
individer med SMA har nedsatt lungkapacitet undviker man ett fraimre kirurgiskt ingrepp. De flesta
individer med SMA har fatt sin skolios fore puberteten och har da tillvaxt kvar 1 kotpelaren. Det bakre
ingreppet som innebér fusion fran andra brostkotan ned till backenet medfor att man slar ut tillvaxten 1
bakre delen av kotpelaren. Den kvarvarande tillvéxten i kotkropparna kommer att sakta fortsétta och oka
rotationsfelstédllningen i transversalplanet, sa kallad crankshaft fenomen (Dubousset, 1989).

Fusion innebér att man stelopererar kotpelaren med tva metallstag fran andra brostkotan ned till
backenet (sacrum). Stagen fixeras med krokar och skruvar pa nagra nivaer pa kotpelaren, samt till
varje kota med cerklagetrddar. Detta innebér 34 fixationspunkter. Fixationen &r stabil och patienten kan
mobiliseras fritt direkt efter operationen.

Den kirurgiska behandlingen av patienter med SMA och skolios stiller stora krav pa narkoslékare och
narkossjukskoterska med goda rutiner att séva och overvaka patienter med neuromuskulédra sjukdomar.
Dérutover dr det av stor vikt att det finns en vil fungerande intensivvardsavdelning med kunskap om att
behandla patienter med gravt nedsatt lungfunktion efter stora kirurgiska ingrepp.

Resultat av skolioskirurgi

Resultat av skolioskirurgi vid neuromuskuléra sjukdomar har nyligen redovisats i en doktorsavhandling
fran Linkopings Universitet (Larsson 2002). Denna studie visade att individer kirurgiskt stabiliserade
och korrigerade for skolios med en stabiliserad ryggrad gav styrka att halla kroppen uppratt med
mojlighet till béttre lungkapacitet, vilket medforde att patienterna kunde anvinda sin energi till ett mer
aktivt liv jaimfort med fore operationen.

Men en stabiliserad ryggrad kan dven medfora att rdickvidden minskar, vilket betyder att behovet av
hjalpmedel kan oka for att underlitta ffa vid personlig vard. Denna slutsats dr densamma som Brown et
al (1989) fann 1 sin studie.

Att utvirdera skolioskirurgi ur patientens och nérstaendes perspektiv, férutom det ortopediska
och kirurgiska perspektivet, ar viktigt for att fa en forstaelse for hur vi moter familjen genom hela
vardprocessen, inklusive forstaelse av hur effekten av skolioskirurgi paverkar bade patient och
nérstdende.
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REKOMMENDATIONER

Varje barn med SMA bor kontrolleras angaende ryggdeformitet.

Barn och ungdomar med SMA bor opereras innan deformiteten har blivit for stor.

Barnet bor vara vil nutrierat samt ha en lungkapacitet som ej ar kontraindicerat for kirurgiskt ingrepp.

Eftersom rackvidden blir paverkad, oftast negativt, bér man utvérdera och diskutera detta med familjen
infor skolioskirurgin.

De flesta individer med SMA har stort behov av vard och omsorg och det har av den anledningen
betydelse att utviardera nérstaendeperspektivet bade pre- och postoperativt. Detta inte minst utifran hur
vardtyngden paverkar narstaendes egna dagliga aktiviteter, men dven hur de omgivande faktorerna kan
vara underlédttande respektive hinder 1 varden.
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KAPITEL 6. RESPIRATION
BAKGRUND

Flera faktorer samverkar till de andningsproblem som ses vid (spinal muskelatrofi) SMA och andra
muskelsjukdomar. Det priméra problemet dr muskelsvagheten som leder till en obalans mellan den
muskelkraft personen kan uppbada och den kraft som atgér for att driva den respiratoriska pumpen. Den
kraft som atgar bestdms till stérsta delen av brostkorgens och lungornas eftergivlighet (compliance).
Eftergivligheten dr mycket hog i nyfoddhetsperioden, for att efter hand minska och anta vuxna vérden
vid ca 3-4 érs alder. Hos personer med neuromuskulér sjukdom minskar eftergivligheten i brostkorg
och lungor ytterligare, till ca hilften av vad men ser hos friska. Att lungfunktionen gradvis férsdmras
har flera orsaker. Hos personer med SMA drabbas interkostalmuskulaturen mer &n diafragma. Detta
leder till en respirationssynkron deformering av thorax samt paradoxal andning, ett andningsmonster
som dr mycket energikrdvande. Vid SMA forsoker kroppen kompensera for detta genom att i mojligaste
man gora den respirationssynkrona deformeringen av thorax sa liten som mojligt. Det sker genom sma
tidalvolymer, dvs andningen blir snabb, ytlig och paradoxal. De ytliga andetagen, och den nedsatta
formagan till stora andetag, leder i sin tur till fordndrad lungmekanik dér brostkorgen successivt stelnar
med minskad rorlighet som f6ljd. I daligt ventilerade omraden bildas mikroatelektaser som minskar
lungornas eftergivlighet, och dessa faktorer tillsammans innebér kad belastning pa redan svaga muskler
med uttrottbarhet och respiratorisk svikt som f6ljd.

Muskelkraften dr inte konstant under dygnet, utan minskar under sémn, sérskilt under REM-sémn.

Den sidnkta muskelkraften drabbar inte bara andningsmusklerna utan andningsmotstandet kar ocksa
genom att den distenderade svalgmuskulaturens tonus nedsitts vilket leder till sjunkande syrgasmaéttnad
och stigande CO2. S6mnen &r saledes ett vulnerabelt respiratoriskt tillstand, sérskilt REM-sémn, och
fungerar dirmed som ett prognostiskt fonster (window).

Svaga in- och utandningsmuskler leder ocksa till svag hostst6t. Barnet kan inte mobilisera slem, vilket
leder till atelektaser och infektionsproblem. Bulbar dysfunktion leder till svdljningssvarigheter med risk
for aspiration och infektionsproblem i lungor och luftvégar. Symtomen kan vara akuta, med plotslig
lunginflammation och ibland dven astmaliknande symtom. Men de kan ocksa vara kroniska, dar den
standiga retningen och bakteriella kontaminationen av munhalebakterier leder till 6kad slembildning
och ytterligare nedsatt hostreflex. Bulbér dysfunktion &r snarast obligat vid SMA typ 1, och forekommer
i varierande grad vid SMA typ II. Barn som far hosta eller ulkningar vid maltid, om maltiden tar lang
tid, eller om man ofta behover suga rent munhalan, kan ha bulbér dysfunktion och behova utredas

med videofluoroskopi. I manga fall kan problemet avhjilpas genom fortjockning av maten, i svarare
fall kravs gastrostomi. Gastroesofagal reflux férekommer inte sillan hos barn med muskelsjukdom,

och dr &n vanligare om barnet har gastrostomi. Man bor vara observant pa symtom som halsbrianna

och uppstotningar, sérskilt pd morgonen och vid rygglage. Gastroesofagal reflux kan leda till kroniska
aspirationsproblem med 6kade lungsymtom som f6ljd. Vid misstanke bor barnen utredas med 24-
timmars pH-métning. Kyfoskolios ses inte sédllan hos barn med SMA, och tillstandet leder till férsémrad
lungfunktion genom att thoraxvolymen minskar, men ocksa att thorax-rorligheten minskar vilket
ytterligare forsamrar lungfunktionen. Dartill kommer atelektaser i de lungsegment som befinner sig pa
den konkava sidan av kroken, medan motsatta lungan blir distenderad. Skoliosmétning &r dérfor viktig
vid kontroll av barn med muskelsjukdom.

Lungfunktion och grad av symtom beror pd vilken typ av SMA barnet lider av.

e Vid SMA typ I ses tidigt en betydande lungfunktionsnedséttning, sarskilt i de svaraste
fallen med start redan under fosterstadiet. Dessa barn drabbas av infektionsproblem och
andningssvikt redan under de forsta levnadsmanaderna, och i det spontana forloppet dor nédstan
alla i andningsinsufficiens fore tva ars alder. De bulbiara musklerna ar ofta paverkade med
svéljningssvarigheter som foljd.
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e Vid SMA typ II ses forsdmrad lungfunktion under barndomen med halverad lungfunktion vid
ca 12 ars alder. Under tidiga barnaar &r det framfor allt infektionsproblem och atelektaser som
dominerar problematiken. Hypoventilation blir ett allt 6kande problem, men kan i svarare fall
finnas redan 1 tidiga barnadr. Sviljfunktionen kan vara paverkad, och gastroesofagal reflux kan
forekomma. Obehandlad leder respirationsinsufficiensen till dod i en alder senare &n 2 ar, men
med betydlig variation mellan olika individer.

e Vid SMA typ III ses eventuell lungfunktionsnedsattning forst i vuxen alder.
Diagnostik och utviirdering

De kliniska kontrollerna syftar till att tidigt identifiera och behandla andningsinsufficiens. Det
betyder att patienten behover utvirderas regelbundet. Viktigast 4r bedomningen av eventuell

nattlig hypoventilation. Man skall ocksé viardera och eventuell utreda faktorer som kan férsamra
lungfunktionen sdsom 6kande skolios, bulbir dysfunktion, gastroesofagal reflux, sekretproblem och
aterkommande nedre luftvdgsinfektioner.

e Klinisk evalueringen av symtom och tecken pa:

o Nattlig hypoventilation. Tecken hédrpa dr morgontrétthet, huvudvérk, illamaende, allmén
trotthet, orolig sémn, tillvixtproblem. Aven nedsatt syremittnad dagtid < 94% kan tala
for nattlig hypoventilation.

Aterkommande nedre luftvigsinfektioner.

Gastroesofagal reflux.

Bulbar dysfunktion med matnings och sviljningssvarigheter.

Avvikande thoraxform, nedsatta eller rasslande andningsljud, ytlig andning och 6kad
andningsfrekvens och paradoxal andning.

Skolios.

o Léngd och viktavvikelser.

o O O O

O

e Lungfunktionen méts vanligen med spirometri. Undersokningen kan oftast inte genomf6ras forrén i
5-7 érs alder eftersom den kriver viss medverkan. FVC < 50% av forvéantat medfor risk for kronisk
andningssvikt med nattlig hypoventilation. P4 smibarn kan lungfunktionen bestimmas med olika
gasutskoljningsmetoder. De kan ge viktig information om bl a tidalvolym, hur korsetten paverkar
lungfunktionen etc, men data &r inte direkt utbytbart mot spirometri och helkroppspletysmografi.
Gasutskoljning kan ge en relativt normal vilolungvolym (FRC) trots reducerad total lungkapacitet
(TLC) och reducerad forcerad vitalkapacitet (FVC) eftersom barn med SMA inte klarar maximal in-
och utandning.

e Nattlig andningsregistrering dr den metod varmed man kan pavisa hypoventilation och desaturation
under somn. Vanligen gors en polygrafi ddr man registrerar andningsrorelser, saturation (Sa02)
och CO2. Alternativt gors fullstindig somnregistrering (polysomnografi). Nattlig hypoventilation
foreligger vid PaCO2 > 6 kPa och nattlig hypoxi vid PaO2 < § kPa ( Sa02 < 90%). Det &r inte
klarlagt om sddan nattlig registrering skall géras ocksa i1 franvaro av symtom pd hypoventilation,
men for detta talar naturalforloppet samt att nattlig hypoventilation kan forekomma utan andra
symtom.

e Lungrontgen. Gors vid dterkommande infektioner, sekretproblem samt om enstaka pulsoxymetri
under dagtid visar saturation < 94%.

e 24-timmars pH-métning, logopedbedémning och videofluoroskopi gors vid misstanke om
gastroesofagal reflux resp bulbar dysfunktion.
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Behandling och handléiggning av SMA typ 1

Det rader stor oenighet och osdkerhet i hur barn med SMA typ I skall behandlas. En vanlig uppfattning
bland kliniker har varit att man inte skall erbjuda nagon invasiv eller non-invasiv ventilation. Pa

vissa hall foresprakar man dock en mycket aktiv hillning som ockséa innebér trakeostomi och invasiv
ventilation. Mellan dessa tva ytterligheter har det utvecklats ett forhéllningssétt dar man 1 hogre grad
ser till det enskilda barnets funktion och till fordldrarnas 6nskemal. Det innebér att man kan 6vervéga
att behandla SMA typ I-sjuka barn med nigot “mildare” sjukdom, dvs med sjukdomsdebut mellan 3-
6 levnadsmanader pa samma sitt som typ II, &ven om det innebér non-invasiv ventilation nattetid och
korta perioder dagtid i samband med infektion. Daremot rader fortfarande mycket stor tveksamhet till
invasiv ventilation vid SMA typ I oavsett debutalder.

Behandling och handliggning SMA typ II och 111
1) Handldggning av akuta infektionsproblem

Personer med SMA ar sarskilt utsatta vid luftvagsinfektioner. Det 6kade respiratoriska arbetet leder

latt till uttrottning av andningsmuskulaturen med risk f6r akut andningsinsufficiens. Ofta ses ocksé
nutritionssvarigheter vilket leder till forsdmrat intag av nédring och vétska med risk for elektrolytrubbing.
Det dr darfor mycket viktigt att man férutom vanlig infektionsutredning ocksé snabbt bestimmer
respirationsstatus, dvs respirationsfrekvens och arteriella blodgaser (alt oxygensaturation och kapilldra
blodgaser). Dessutom skall lungrontgen goras for bedomning av infiltrat och atelektaser.

e Non-invasiv ventilation (Bi-Level) skall paborjas tidigt for att forhindra uttréttning av
andningsmuskulaturen, for att behandla/minska risken for atelektaser och for behandling av akut
andningsinsufficiens med desaturation och/eller CO2-retention. Vid otillracklig effekt intuberas
patienten och respiratorbehandlas tills tillstindet medger egenandning eller 6verging till non-invasiv
ventilation.

e Syrgas ges om kvarstdende hypoxi trots non-invasiv ventilation. Om syrgas ges utan ventilationsstod
maste man vara observant pa stigande pCO?2.

e Frikostighet med antibiotika.
e Sjukgymnastbedomning for hjalp med sekretmobilisering och andningsgymnastik.
e Rensugning vid behov av slem fran munhalan.

o Sikerstilla adekvat vitske- och kaloriintag, vid behov med nasogastrisk sond och/eller intravends
vitsketillforsel.

e Insufflator-exsufflator (Cough Assist) kan anvéndas for att mobilisera slem och forhindra respektive
behandla atelektaser.

e Bronkoskopi for att avldgsna slemproppar kan bli aktuell vid storre atelektaser (lobira eller hel
lunga) som ej gétt tillbaka trots ovanstdende behandling. Hur snart undersdkningen gors beror pa
patientens kliniska tillstand och atelektasens utbredning. Vid lobara atelektaser kan man oftast vinta
ca en vecka, om hel lunga eller flera lober dr drabbade bor bronkoskopi utféras mer skyndsamt.

e Pneumoniska infiltrat tar som regel lang tid (upp till 6 veckor) att resorberas trots adekvat
behandling
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2) Handldggning av frekventa infektionsproblem (minst tre nedre luftvdgsinfektioner senaste dret).

Virdera mojligheten av nattlig hypoventilation, gastroesofagal reflux och bulbér dysfunktion
som orsak till infektionsproblemen. Dessa kan behdva utredas enligt ovan, dvs med nattlig
andningsregistrering, 24-timmars pH-mitning, logopedbedémning och videofluoroskopi.

Pneumokockvaccination och arlig influensavaccination (bér rekommenderas till alla med SMA typ
IT och III).

Sjukgymnastbedomning dér barnets vardare ges instruktion om slemmobiliserande atgérder och
andningsgymnastik.

Slemsug till alla barn som har problem med att svilja undan saliv och sekret. Saliv och sekret som
aspireras &r ofta kontaminerade med munhélebakterier och bakterier fran de 6vre luftvégarna.

Slemmobilisering och "uppluftning” av lungorna med insufflator-exsufflator (Cough Assist) minskar
ocksé risken for aterkommande nedre luftvigsinfektioner. Intermittent non-invasiv maskventilation

dagtid &r ett alternativ till insufflator-exsufflator, men metoden &r inte lika utvirderat.

Forebyggande antibiotika, vanligen med halv ordinarie behandlingsdos.

3) Handlaggning av kronisk andningssvikt.

Non-invasiv ventilation &r férstahandsmetoden for behandling av nattlig hypoventilation och kronisk
andningssvikt. Behandlingen syftar till att minska det respiratoriska arbetet, att behandla den nattliga
hypoventilationen, samt att minska risken for atelektaser. Vanligen dr behandlingen mycket eftektiv,
men inte helt oproblematisk. Maskinducerad maxildr dysmorfologi &r ett inte helt ovanligt problem
vid langtidsbehandling. Alternering med olika masktyper kan minska problemet. Ett annat problem,
om ir ej lika allvarligt, &r lackage runt masken. Justering och byte av masktyp och maskstorlek blir
darfor aktuellt 1 takt med att barnet véxer.

Trakeostomi och respiratorbehandling bor presenteras som en mdjlig behandlingsform om non-
invasiv ventilation inte ger nojaktig effekt (t ex vid bulbdra problem eller stora sekretmidngder). For
att bevara talet bor ventilation med okuffad kanyl efterstrdavas, om det d&r mojligt med avseende pa
bulbér funktion och ur ventilationssynpunkt.

Insufflator-exsufflator (Cough Assist) kan anvindas som komplement vid séavil non-invasiv som
invasiv ventilation. Behandling har god effekt pd att mobilisera sekret, minska risken f6r nedre
luftvigsinfektioner, lufta upp lungorna och dirmed behandla och forebygga atelektaser, samt
forbattra syreséttningen.

Regelbunden och strukturerad uppf6ljning av ventilationsbehandlingen bor goras var 3-
6 (12) ménad. Uppfoljningen gors lampligen pa center med erfarenhet av behandlingen och
problemstdllningen.

Dalig sittstéillning och skolios forsamrar andningsfunktionen och kan behova atgardas med
stoljustering, korsett och skolioskorrigerande operation.

God nutrition skall sdkerstéllas, och forstoppning och andra tarmproblem behandlas da de kan
paverka diafragmafunktionen och ddrmed andningen.

Infektionsskyddet optimeras med arlig influensavaccination och vaccination mot
pneumokockinfektion. I vissa fall blir antibiotikaprofylax aktuellt.

Felsviljning och gastroesofagal reflux kan vara bidragande orsaker till slembildning och férsdmrad
andning. Utredning och behandling gors vid behov.
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KAPITEL 7. SJUKGYMNASTIK OCH ARBETSTERAPI

BAKGRUND

Personer med SMA ir en heterogen grupp avseende muskelstyrka, fran extrem svaghet hos barn med
SMA typ I till ndra normal styrka hos en stark person med SMA typ III. Eftersom de diagnostiska
kriterierna for SMA typ I, II och III grundar sig pa den bésta uppnadda funktionella férmagan (1) och
denna ofta fordndras over tid delar vi 1 detta kapitlet in bedomningar och interventioner efter féljande
funktionsnivaer:

Funktionsniva 1: Kan ej sitta sjalvstandigt (SMA typ I och II)
Funktionsniva 2: Kan sitta sjélvstandigt men ej sta eller ga sjélvstandigt (SMA typ II och III)
Funktionsniva 3: Kan std och ga sjdlvstindigt (SMA typ III)

Funktionsférmégan forsamras over tid vilket bland annat beror pa 6kad langdtillvéxt och uppkomst av
kontrakturer. Personer med SMA beskriver ofta en uttalad fysisk trotthet, som delvis kan forklaras av att
de arbetar nédra sin maximala kapacitet 1 vardagen (2,3). Med undantag for SMA typ I, forvintas barnen
och ungdomarna leva ett vuxenliv. Kontrakturer och felstdllningar &r vanliga och forkommer framst

i nedre extremiteter, men #ven i armbégar och hinder. Aven dverrérlighet i vissa leder forekommer.
Skolios dr vanligt forekommande framfor allt hos rullstolsanvindande personer med SMA och skoliosen
kan progrediera snabbt framfor allt hos barn och ungdom (4,5). Nedsatt kraft 1 andningsmuskulaturen
ger en forsiamrad andningsfunktion, en grav skolios paverkar ocksa andningskapaciteten negativt.

Da funktionsformégan fordandras under barnets tillvixt maste behandlings- och hjdalpmedelsinsatser
1 vardagen stindigt fordndras. Barn med SMA typ II som haft férmégan att sitta utan stod kan bli
beroende av mera sittstdd. Barn med SMA typ III kan tappa sin formaga att std och ga sjilvstandigt
vilket 6kar risken for felstdllningar och utvecklingen av en skolios. Graden av sjdlvstdndighet inom
olika ADL-aktiviteter hos en person med SMA kan variera fran helt sjilvstindig i vissa moment till
behov av personlig hjélp 1 hela aktiviteten (6).

For att kunna erbjuda adekvata bedomningar och interventioner &r det viktigt att terapeuten har

god kunskap om sjukdomen och dess forlopp. Regelbunden och systematisk bedomning samt
dokumentation ar viktigt for att folja sjukdomsforloppet och dirmed erbjuda insatser vid rétt tidpunkt.
Organisationen av omhéndertagandet skiljer sig mellan Danmark, Norge och Sverige och det finns
olika traditioner savil mellan som inom ldnderna gillande ansvarsomraden for olika yrkesgrupper.
Dérfor dar bedomnings- och interventionsscheman i detta kapitel gemensamma for sjukgymnaster och
arbetsterapeuter.

Malsittningen med sjukgymnastiska och arbetsterapeutiska insatser till barn, ungdomar och vuxna med
SMA ir att:

forebygga och minska konsekvenserna av de komplikationer som muskelsvagheten medfor.

bibehalla en optimal forméga till aktivitet och delaktighet i vardagen.
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Riktlinjer for bedomning och intervention

De sjukgymnastiska och arbetsterapeutiska insatserna planeras och utformas efter varje persons behov i
samrad med barnet/ungdomen/den vuxne och deras familjer samt berérda personer i behandlingsteamet.
Det dr viktigt att personer med SMA och deras familjer far tillracklig och adekvat information for att
gora relevanta val 1 habiliterings-/rehabiliteringsprocessen.

Anvéndandet av foreslagna bedomningsinstrument kan skiljas 4t mellan véra lander. I nedanstaende
schema rekommenderas bedomningsinstrument som for personer med SMA anvénds for att méta
forandring 6ver tid och/eller for att bedoma behov av insats. Schemat innehaller bade instrument som
ar validerade for SMA och instrument som icke &r validerade for diagnosgruppen utan grundar sig pa
klinisk erfarenhet.

Det dr viktigt att bedoma barnets/ungdomens/den vuxnes behov utifrdn funktionsforméga, lder och
intressen 1 alla aktuella miljoer. Att fungera socialt och ha en meningsfull fritid dr av stor betydelse
for vélbefinnandet och livskvaliteten. For det vixande barnet dr det extra viktigt att insatserna sker vid
ritt tidpunkt. Detta kan vara avgorande for savél fysiska fordndringar som for barnets psykomotoriska
utveckling.

Effekten av trdning, stretching, positionering och ortosbehandling for barn/ungdomar och vuxna med
SMA ir ej vdl dokumenterad i litteraturen. Riktlinjerna for de rekommenderade interventionerna
grundar sig huvudsakligen pa den kliniska erfarenhet av diagnosgruppen som finns i Norge, Danmark
och Sverige.

REKOMMENDATIONER
En till tva génger per ar bor en mer omfattande bedomning utifran foreslaget vardprogram
goras av sjukgymnast och arbetsterapeut med god kunskap om diagnosgruppen. Intervallet

mellan undersdkningarna &r beroende av alder och funktionsniva.

Interventioner enligt nedanstdende principer samt regelbunden uppf6ljning av dessa bor erbjudas
personer med SMA for att ge optimala forutsattningar for aktivitet och delaktighet 1 vardagen.
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Bedomningsinstrument

Funktionsniva 1: Kan ej sitta sjdlvstandigt
Funktionsniva 2: Kan sitta sjélvstdndigt men ej sta eller ga sjdlvstiandigt
Funktionsniva 3: Kan sté och ga sjélvstandigt

Bedomning av kroppsstruktur Instrument/metod Alder/funktionsniva
/ kroppsfunktion
Lungfunktion Analys av respirationsmonster i sittande och | Funktionsniva 1,2

liggande, notera eventuell paradoxal andning

Forcerad vitalkapacitet (FVC) och FVC% i
sittande och liggande (médtes med och utan
eventuell korsett) (7)

(For FVC% miites langden som arm span vid
funktionsniva 1 och 2) (8)

Franca 5 ar
Funktionsniva 1,2,3

HostPEF (9) Fran ca 5 ar
Funktionsniva 2,3
Rorelseomfang Nedre extremiteten, dvre extremiteten, rygg | Funktionsniva 1,2,3

och nacke enligt Joint Motion (10) samt
kékleden (gapformaga i cm — mites av
tandlékare eller sjukgymnast, se d&ven kap 8)

Muskelstyrka Myometer (11)

Franca 5 ar
Funktionsniva 2,3

Manuell muskeltest (12,13)

Funktionsniva 1,2,3

Grippit (handstyrka) (14,15)

Fran 4 ar
Funktionsniva 2,3

Uthallighet Notera fysisk uttrottbarhet Funktionsniva 1,2,3
Smiirta Lokalisation, duration Funktionsniva 1,2,3
Vanestillningar I liggande, sittande och staende - foto Funktionsniva 1,2,3
Rygg/nacke -Analys av nacke, rygg, bicken (asymmetri,
huvudstillning, skolios, kyfos/lordos,
bickenskevhet).
Ovre och nedre extremiteten -Analys av vanestillningar i 6vre och nedre

extremiteterna, med fordel 1 samband med
aktivitet. (Notera exempelvis rotation av
benen i liggande, ulnardeviation i handled,
stodben/balansben i stdende).
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Bedomning av aktivitet
och delaktighet

Instrument/metod

Alder/funktionsniva

Handfunktion

Exempel pa instrument/metod:
Jebsen Taylor (16,17)

BOTMP (18) deltest: 8

Purdue Pegboard (19)

Fran 6 ar-vuxen
Funktionsniva 1,2,3
6-14,5 ar
Funktionsniva 2,3
Vuxen
Funktionsniva 2,3

Grovmotorisk formaga

Brooke; 6vre extremiteten (20)
(funktionsnivaklassificering)

Funktionsniva 1,2,3

Brooke; nedre extremiteten (20)
(funktionsnivéklassificering)

Funktionsniva 1,2,3

The Hammersmith SMA functional motor
scale (21)

Fran 2,5 ar
Funktionsnivéa 1,2

Virdering av motorisk formaga enligt
Hammersmith (13)

Funktionsnivéa 3

Tidstester:

Ryggliggande till staende (sek)
Gang 10 meter (sek)

Trappgang 4 trappsteg upp (sek)

Funktionsniva 3

Sittande

Sittanalys pa brits och i rullstol - foto
Exempel pa instrument/metod:
Levels of sitting scale (22)

Sid aktivt i kerestolen (23)

Funktionsniva 1,2,3

Funktionsniva 1,2,3

Aktivitets/funktionsanalys

EK-skalan (24)

Funktionsniva 1,2

Aktivitetsanalys

Exempel pa instrument:
ADL-taxonomin barnversion (25)

ADL-taxonomin vuxenversion (26)

Sunnaas ADL index (27)

PEDI (28)
Del I: Funktionella férdigheter (vid forsta
bedémningen)

Del IT och III: Hjdlpbehov och anpassningar.

Domiin personlig vard
Domin rérelseformaga

6-16 ar
Funktionsniva 1,2,3

Vuxen
Funkionsniva 1,2,3

Fran 6 ar -vuxen
Funktionsniva 1,2,3

Funktionsniva 1,2,3
6 man-3 ar
Funktionsniva 2,3
3-7 ar

3-18 ar

Analys av forflyttning i rullstol
(manuell/elektrisk)

Funktionsniva 1,2,3

Analys av aktivitetsutforande *

Fran 3 ar
Funktionsniva 2,3

Klient centrerad metod

COPM (29). Malsittningsinstrument for
dagliga aktiviteter.

Fran tonaren
Funktionsniva 1,2,3

Bedéomming av
omgivningsfaktorer

Instrument/metod

Alder/funktionsniva

Miljs

Anpassning av miljon.
Exempel pa instrument vad géller
bostaden: Housing Enabler (30)

Funktionsniva 1,2,3

*Exempel pa kritiska aktiviteter for aktivitetsanalys hos personer med SMA:

- Ta av och pa jacka med dragkedja

- Skriva/rita samt datorarbete (uthallighet samt handens/armens position)

- Skéra banan och dta med kniv och gaffel

- Hélla upp dryck ur 1 liters férpackning i ett glas

- Dricka ur glas med 20 cl dryck i

- Ta av och pa t-shirt som dras 6ver huvudet

- Klippa -rakt streck eller cirkel.

- Bre smor pa brodskiva, skdra med osthyvel
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Interventioner

Funktionsniva 1: Kan ej sitta sjalvstindigt

Funktionsniva 2: Kan sitta sjdlvstandigt men ej st eller ga sjélvstiandigt

Funktionsnivé 3: Kan sté och ga sjélvstindigt.

Interventionsomrade pa Funktions-
kroppsfunktionsniva Atgiirder och motivering niva
Andning Personer med SMA och deras anhoriga ska fa undervisning, 1,2
utrustning och stod sa at de sjdlva sa langt mojligt kan klara av att
hantera tekniker for sekretmobilisering sa fort symtom uppkommer.

Paradoxal andning

Nedsatt in- och utandningskraft | Téta vindningar pa natten/dndring av stéllning pa dagen (sma barn). | 1,2

Nedsatt hostformaga Hindra att barnet/personen sjunker ihop i sittande stéllning. 1,2

Sekretstagnation Hosthjélp med tryck pa brostkorgen/magen, sekretmobilisering med | 1,2

Atelektasbildning hjélp av drénage, overtrycksandning t ex CPAP, Insufflator-

Pneumoni exsufflator (CoughAssist™).

Andningslekar for att stimulera till andningsmuskeltraning/ 1,2
djupandning.

Hypoventilation Hinvisning till andningsspecialist —(jamfor kriterier kap 6). 1,2

Mun och svalg

Svéljningssvarigheter Foréldrarna instrueras i lamplig matningsstéllning, for att forhindra | 1
mat i luftvigarna (smé barn). Genom att ligga barnet pa sidan pa en
kil med huvudet litt nedat undvikes aspiration av saliv (om
respirationen tillater stillningen) (sma barn).

Rost

Svarighet att pakalla Behov av roststyrd persondvervakning, speciellt pa natten. 1,2

uppmérksamhet

Ledrorlighet Dagligt staende i t ex staskal. Genom att sa langt mojligt bibehalla 1,2
formagan att sta och ga forebyggs skoliosutvecklingen och andra
felstillningar som kan uppsta vid ett permanent sittande (31).

Asymmetri i rygg och nacke Motverka speciellt backenskevhet, skolios och att huvudet tappas at | 1,2,3
sidan genom positionering med symmetrisk stdllning och bra stod
for hela kroppen inklusive nacken i liggande, sittande och staende.

Vid behov formgjuten sits och mgjlighet till avlastning av huvudet. | 1,2
Héanvisning till ortoped for stéllningstagande till korsett eller
ryggoperation (jamfor kriterier kap 5).

Efter ev. ryggoperation krivs omfattande och aterkommande
anpassningar av sittstdllningen.

Kontrakturer nedre extremiteten | Dagligt rorelseuttag och stretching av stram muskulatur for att 1,2,3
forhindra obehag och smértande felstillningar och férebygga
funktionsforlust. Muskelgrupper som ofta blir forkortade &r tensor
fasciae latae, hoftflexorer, hoftadduktorer, knd- och plantarflexorer.
Ortoser till knéleder och fotleder vid behov. 1,23
Symmetriskt stdende i staskal/starullstol med stod for hela kroppen. | 1,2
Symmetriskt sittande med understdd for fotterna. 1,2

Kontrakturer 6vre extremiteten | Dagligt rorelseuttag och stretching av stram muskulatur for att 1,2,3
forhindra obehag och smirtande felstéllningar och férebygga
funktionsforlust. Muskelgrupper som ofta blir férkortade &r
armbags- och handledsflexorer. Felstéllningar dr dven vanliga i
ulnardeviation och pronation. For beskrivning av typiska grepp och
handstdllningar, se ”Tag fat” (32). Ortoser till underarmar och
hinder vid behov for att motverka felstidllningar.

Kontraktur i kdkleden Stretching av tuggmuskulatur och mobilisering av kikled. 1,2

Overrorlighet/ Ortoser eller stodbandage till leder som belastas i ytterldgen t ex vid | 2,3

gverbelastning av leder ulnardeviation av handled, hyperlordos, hyperextension av kné och
genu valgus for att lindra smértor och forbéttra funktion.

Muskelkraft

Inaktivitetsatrofi Forebygga inaktivitetsatrofi genom fysisk aktivitet vid lek, i 1,2,3
Lag fysisk aktivitetsgrad vardagliga aktiviteter samt vid bad/simning i varmvattenbassing.

Hud och temperaturreglering

Okad svettningstendens dag och | Rekommendera underklider som absorberar svett, t ex ull, samt tita | 1,2

natt

klddbyten for att undvika avkylning.
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Interventionsomrade pa Funktions-
aktivitets- och delaktighetsniva Atgiirder och motivering niva
Sittfunktion Sittanpassningar som gor det mojligt att deltaga i eller observera 1,2
andras aktiviteter och som mojliggor vila.
Anpassad sittenhet med stdd (t ex balstod, elsele, nackstdd och 1,2,3
ryggstod) och med mojlighet att dndra stdllning. Stolen ska ge
mojlighet till aktivitet och utrustas med elektrisk mandvrerbar
hojdreglering, ryggfillning, tiltning och fotstod.
Ev. formgjuten sits eller sittfunktionskorsett. 1,2

Aktivitetsformaga

... i liggande Upphédngning (suspension) av armar och ben for tyngdavlastning 1,2
vid lek i liggande stdllning. Leksaker upphdngda pa “lekstativ”,
batteridrivna och litta leksaker (sma barn).

... i sittande Anpassad stol (se sittfunktion) med bord med “lekstativ”’ (sma 1,2
barn). Anpassning av leksituation och av aktiviteter i sittande vid
t ex skolarbete, datorarbete.
Elektrisk hoj-/sénkbar arbetsstol eller rullstol som underléttar 2,3
uppresning och kan anpassas till arbetsbordets hojd vid utférande av
olika aktiviteter.

... istaende Aktivitet 1 staskal, vid behov med nackstdd, vid héj/sankbart bord 1,2
med underarmstod.
Mojlighet till stdende som alternativ arbetsstdllning vid 2,3
skolarbete/arbete (med hoj- och sdnkbart arbetsbord med goda
avlastningsytor och stod for underarmarna).
Om mojligt gdende med langa ortoser for att 6ka vélbefinnande och | 2
funktion.

- Fysisk aktivitet Bad/simning i varmvattenbdssing. 1,2,3
Rekommendation om konditionstréning, cykling, 2,3
Ev. ridning, rullstolssporter, elhockey.

Aktivitetsomriden

- Matsituation Sma litta glas, sugror, létta bestick, vass matkniv, anpassad 1,2
bordskiva med snurrplatta for att rotera tallriken. Matbord eller
matstol/rullstol med stod for underarmarna/armbagarna for att
underldtta sjdlvstindigt dtande.

- Personlig vard / hygien Hoj- och sénkbart handfat med avlastningsytor, anpassat for savél 1,2
sittande som staende. Sensorstyrd kran for svaga personer. Bidé-
WC-stol. Vid behov skotbord for av/pakladning vid toalettbesok.
WC-stol som kan anpassas till rétt h6jd for att underlatta vid 3
uppresning, alternativt elektrisk hoj-/sdankbar WC-stol.

- Klédder Av- och pakladningsbénk som ger fotterna stod i golvet och som ger | 2
plats at vuxen att hjdlpa till i aktiviteten.
Rekommendation om ldtta och rymliga kldder med god rorelsefrihet | 1,2,3
och som haller god virme nér det &r kallt (ylle och silke).

- Hushall Anpassat kok med hoj-/ sinkbara skap och avlastningsytor for att 2,3
kunna dra kastruller och placera koksutrustningen pa. Ugn i
bankhojd och litt rullmekanism pa lador och skép.
Léttare porslin, mindre kannor samt ldmpliga forpackningar avlastar | 2,3
leder och muskulatur.

Forflyttning

- egen forflyttning Elektrisk rullstol (se sittfunktion) f6r inomhus- och utomhusbruk. 1,2
Latt manuell rullstol som komplement f6r kortare strickor, 23
ev. manuell rullstol med elektrisk hjalpmotor.
Elektrisk rullstol for utomhusbruk lédngre strackor. 3

- hjilp vid forflyttning Instruktion av lyftteknik. Vid behov personlyft. 1,2

Underrede pa hjul till stol och séng for att det lilla barnet ska kunna
deltaga i familjens aktiviteter.
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Interventionsomrade pa Funktions-
omgivningsniva Atgirder och motivering niva

Miljéanpassning

- Bostaden Anpassning for tillgédnglighet inne och ute i ett plan, samt breddning | 1,2,3
av dorrar. Plats for uppstéllning och laddning av elektrisk rullstol
och andra tekniska hjdlpmedel.
Hogre inomhustemperatur framfor allt i badrum f6r att undvika 1,2,3
avkylning.
Omgivningskontroll, t ex dorrautomatik. 2,3

- Skola/arbetsplats Anpassningar som mojliggor samvaro och delaktighet i forskola, 1,2,3
skola och arbetsliv.

- Bilen Specialanpassad bil/minibuss for att ge mojlighet att fardas fritt och | 1,2,3
kunna medféra nodvindiga hjdlpmedel. Bilstol med vridfunktion.
Eventuellt ge majlighet att sjalv kunna kora bilen.
Bilstol med stod for bal och huvud . 1,2
Specialpolstrad bilstol med mdjlighet att férdas liggande (sma barn)

Socialt stod och avlastning

- Forildragrupper/ Mojliggora for personer med SMA och deras anhoriga att kommai | 1,2,3

brukargrupper kontakt med andra som é&r eller har varit i liknande situation.
- Intyg Intyg for ansdkan om avlastning i hemmet och personlig assistans. 1,2,3

Intyg angdende behov av extra resurs i forskola och skola.
Intyg som styrker ans6kan om merutgifter t ex for extra dyra
leksaker.
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KAPITEL 8. MUN- OCH TANDVARD

BAKGRUND

Malet for mun- och tandvardsinsatserna dr att den enskilda individen ska ha en sa frisk mun som mgjligt och
kunna se fram mot tandvardsbesoken med positiv forvintan. En god munhilsa och ett fungerande bett dr av
betydelse for fodointag och kommunikation. Om munhygienen dr svar att upprétthalla, finns behov av utvidgad
forebyggande tandvard. For att i mojligaste man undvika sjukdomstillstand i tdnder och munslemhinnor och
for att noga folja bettutvecklingen kan tétare tandlakarbesok behdvas. Hos barn och ungdomar med SMA é4r det
vanligt att bettavvikelser gradvis uppstar, att det dr problem att dta och svilja och att det kan vara svart att sjalv
klara munhygienen.

Orofaciala symtom vid SMA

Barn med SMA I ér vanligen muskelsvaga redan vid fodelsen, orkar inte lyfta huvudet pa grund av svaga
nackmuskler och har ofta svart att suga och svilja eftersom musklerna i svalget dr svaga. Det samlas litt slem i
svalget som barnet har svart att hosta upp. Sma snabba muskelryckningar (fascikulationer) i tungans muskler &r
vanligt forkommande framfor allt vid SMA 1. (1)

Kékarna hos ett barn vixer harmoniskt ndr muskulaturen fungerar som den ska sé att barnet kan suga, svilja och
senare tugga med slutna ldppar och god rorlighet i tungan. Om muskulaturen inte fungerar tillfredsstéllande kan
kékarnas tillvixt och form paverkas och darmed ocksé tandstillningen.

I en studie visas att tuggmusklerna hos patienter med SMA &r mindre effektiva och uttréttas fortare dn de gor i
den friska kontrollgruppen. Dessutom &r underkékens rorelseomfang mindre. (2)

Minskad férmaga att gapa samt svarigheter att dta och svilja vid SMA rapporterades i en studie dir 409 patienter
med sju olika neuromuskulédra sjukdomar ingick. (3) Den normala gapférmagan hos ett barn under tio &r dr mer
an 35 mm och hos en ungdom &ver tretton ar mer dn 40 mm. (4)

En o6kad tillvixt av speciellt den nedre framre ansiktshdjden och en dkad kékvinkel samt nagot utstaende
framtinder i 6verkdken ses i en studie av 25 personer med SMA ( 5-32 ar). (5) Forfattarna papekar att svagheten
i tugg- och ansiktsmuskulatur samt i nackens muskler torde paverka kékarnas tillvixt. Denna kan ocksa ha ett
samband med munandning .

Samma forfattare rapporterar okad forekomst av tandstéllningsfel sdsom stora horisontella Gverbett, frontalt
Oppna bett, posteriora korsbett och trangstéllning. Forfattarna forordar viss forsiktighet med omfattande
tandreglering. De efterlyser dock fler studier inom omrédet. (6)

Tandbehandling

SMA ir ett sdllsynt tillstand som den enskilde tandldkaren sdllan kommer i kontakt med. Dérfor kan det vara en
fordel att centralisera tandvarden inom en region. Detta beh6ver inte innebéra att all tandvard utférs av samma
tandldkare, men samlad erfarenhet och fordjupade kunskaper hos en sirskilt utbildad tandldkare, exempelvis vid
specialistklinik, bor innebéra ett hogkvalitativt omhédndertagande och utgora en resurs for familjerna och den
behandlande tandlékaren pa hemorten.

Det dr viktigt att ansvarig tandldkare ser patienten minst en gang arligen och gor en kontroll enligt féljande:

e Noggrann undersokning av kikledsfunktion, tuggmuskulatur, tungans utseende.

e  Gapningsférmaga. Maximal gapning = maximalt incisalavstand som mits med linjal mellan mitten pa
incisalskéret tanden 21 och incisalskéret tanden 31 plus vertikal 6verbitning alternativt minus vertikalt
avstand om bettet dr Gppet. (Bilaga, fig )

Bettutveckling.

Tuggformaga. Hur gar det att tugga helt kott, d&pple, morot?
Munhygien. Gar det bra att borsta tinderna sjalv?

Vilka hjdlpmedel bor 6vervigas/utprovas?
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Vid tandbehandling bér man ténka pa féljande:

e Nedsatt formaga att hosta och svilja, svarigheter att andas kan vara bidragande orsaker till att det &r svart
att ligga bakatlutad i behandlingsstolen. Ménga génger dr det kanske mojligt att anvianda den individuellt
anpassade rullstolen eller permobilen som behandlingsstol.

e For att minska risken for aspiration bér man vara sérskilt uppmirksam vid vattenspolning i munnen och
snabbt suga upp vattnet med dentalsugen.

Firebyggande tandvard

Den forebyggande tandvarden syftar framst till att motverka de vanligaste tandsjukdomarna karies och gingivit/
parodontit.

Rena ténder, goda kostvanor och fluortillskott 4r de tre hornpelarna i profylaxen.

Ett individuellt utformat profylaxprogram skall finnas i den odontologiska terapiplanen fran forskolealdern och
uppdateras arligen.

De preventiva atgédrderna skall innefatta:

e Planerad forebyggande vard savél pa tandkliniken som i hemmet.
e Ordination av fluor i ldamplig form och dos.
e Individuellt munhygienprogram.

Egenvdrd

Svaghet i armar och hénder kan medfora att det &r svart att borsta ténderna sjélv. Det betyder mycket for
sjdlvkénslan att klara sig pa egen hand. Darfor ar det viktigt att fa lampliga hjdlpmedel utprovade bade for
munvard och anpassning av bostaden.

Arbetsterapeuten kan tillsammans med tandhygienisten besoka patienten pa den naturliga platsen for daglig
munvard och ge en individuell radgivning och instruktion. De som kan féredrar i allménhet att sta vid tvittstillet
och borsta tinderna. Ibland kan det bli aktuellt att ordna en anpassad inredning i badrummet for att sitta bekvamt
och se bra:

e Hoj- och sinkbart tvittstéll. Detta bor dven ha en avlastningsyta som kan utgéra stéd for armarna.

o Mgjlighet att sitta pa en stol eller i rullstolen och komma intill tvéttstillet.

e Spegel i lagom hojd.

e God belysning.

Hjilpmedel

Forslag till lampliga hjdlpmedel fo6r munvéard, vid tandbehandling samt oralmotorisk trining som kan
rekommenderas vid muskelsvaghet:
e Elektrisk tandborste (Bilaga, fig )
Den elektriska tandborsten dr ett utmirkt hjalpmedel vid muskelsvaghet i armar och hander som gor det
svart att utfora gnuggrorelser manuellt. Det hoj- och sidnkbara tvittstdllet med en avlastningsyta som
utnyttjas som stod for armen/handen gor det mojligt att orka hélla den elektriska tandborsten i lamplig
hojd vid rengoringen.
e Hjilpmedel for rengéring mellan tinderna (Bilaga, fig )
e Bitstod (Bilaga, fig )
Niér det dr trottsamt att gapa vid tandbehandling kan ett bitstod mellan tandraderna vara till hjalp.
e Munvinkelhallare. (Bilaga, fig )
Munvinkelhallaren &r ett hjalpmedel som kan anvindas for att fa en bra insyn i munnen saval vid
egenvard som vid tandbehandling.
* Hjilpmedel for tinjning av kikleden vid begriansad forméaga att gapa. (Bilaga, fig )

REKOMMENDATIONER

e Barn och ungdomar samt vuxna med SMA bor triaffa ett tandvardsteam med samlad erfarenhet och fordjupade
kunskaper om sjukdomen gérna vid en centraliserad klinik eller specialistklinik. Teamets uppgift bor vara att
verka for ett hogkvalitativt omhédndertagande och fungera som en resurs f6r familjerna och den behandlande
tandldkaren pa hemorten.
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e For barn, ungdomar och vuxna med SMA skall mun- och tandvérd grundas pé forebyggande atgirder for att
upprétthalla en god munhilsa.

e Alla barn och ungdomar med SMA bor undersdkas av en specialist 1 tandreglering. I de fall dér det
ar stor platsbrist for de permanenta tédnderna i bettet bor en specialist i tandreglering konsulteras tidigt, for
att i god tid kunna planera strategiska extraktioner av enstaka tédnder och diarigenom styra eruptionen av de
kvarvarande tinderna pa basta mojliga sétt.

e For barn, ungdomar och vuxna med SMA &r individuell utprovning av hjidlpmedel f6r munhygien av sirskild
betydelse ndr muskelstyrkan inte ricker till i hdnder, armar, tugg- och ansiktsmuskler.
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KAPITEL 9. FARMAKOLOGISK BEHANDLING — KLINISKA PROVNINGAR
BAKGRUND

Det finns for nirvarande inte ndgon medicinsk behandling av SMA som har vetenskapligt belagd effekt,
men det dr ett omrade dér det pagér intensiv och lovande forskning. En del av denna forskning ar
fortfarande pa en grundvetenskaplig niva, men sd manga som sju substanser testas nu i tidiga kliniska
provningar. Dessa sju substanser kan grovt indelas i tva huvud-grupper; dels sddana med specifik mojlig
effekt pd4 motorneuronens uttryck av SMN2, en gen som é&r snarlik den vid SMA muterade SMN1-
genen, dels sidana som via andra mekanismer kan tinkas stirka kvarvarande motorneurons 6verlevnad
och funktion (neuroprotektiv effekt).

Till den forra gruppen, -substanser som kan tédnkas 6ka halten av SMN2, hor butyrat (smorsyra),
hydroxyurea och valproat. Bakgrunden till férhoppningar om att dessa skall vara vérdefulla i behandling
av SMA ér 1) att halten av SMN2 omvént relaterar vl till sjukdomens svarighetsgrad, ii) att dessa
dmnen 1 cellkulturer och djurforsok visat sig kunna 6ka halten av SMN2. Detta sker genom att &mnena
paverkar cellernas formaga att frain SMN2-genen uttrycka funktionellt SMN2-protein. Normalt &r det

en mycket liten del av SMN2-genen som resulterar 1 funktionellt SMN2-protein pga att en nédvindig
bestandsdel 1 genen (exon 7) splitsas bort. Butyrat (4,11), hydroxyurea (10) och valproat (3,9) har
egenskapen att 6ka halten av funktionellt SMN2 med bibehallen exon 7. Alla tre har emellertid
biverkningar och system-effekten hos ménniska 4r &nnu oklar. Dock finns det for valproat mycket stor
klinisk erfarenhet, da det d&ven har en uttalad anti-epileptisk egenskap.

Den andra gruppen av substanser som nu provas kliniskt dr de med férmodad neuroprotektiv effekt.

Till denna grupp hor riluzol (Rilutek), kreatin, och karnitin. Bakgrunden till att utvérdera denna grupp
av substanser 4r att SMA kénnetecknas av 1) forsémrad formaga hos motorneuronen att Gverleva, ii)
tecken till oxidativ stress inklusive hoga glutamat-halter, och apoptos i motorneuronen (1,6), 1ii) tecken
till dalig energiproduktion/mitokondriehalt i motorneuronen (2). Riluzol dr en glutamat-himmare som
tidigare visat sig ha positiv effekt vid motorneuronsjukdomen ALS. Preliminéra studier talar for att
riluzol dven kan forbittra 6verlevnaden av motorneuron vid SMA (5,8). Tillskott av kreatin eller karnitin
kan eventuellt forbattra motorneuronens energi-halt och dérigenom motverka oxidativ stress.

Salbutamol, den sjunde substansen, dr en beta-adrenerg stimulerare som tidigare visat sig dels forbéttra
muskelstyrka hos friska, dels anvints vid flera tillstind med nedsatt muskelstyrka, bl.a. neurogen orsak.
Verkningsmekanismen dr okédnd. En preliminir studie (7) har varit sa pass lovande att det motiverat
fortsatta kliniska provningar.

En 6versikt 6ver pagaende kliniska provningar finns pa adressen www.smafoundation.org/Article.
asp?ID=96.

Utover dessa sju substanser som kommit fram till kliniska provningar pagér arbete med att soka efter
andra substanser som har positiv effekt pA SMN2-halten i motorneuron eller pa annat sétt férbattrar
deras overlevnad. Grundlidggande forsok pagar dven att med hjilp av genterapi 6ka motorneuronens halt
av SMN protein.

REKOMMENDATIONER

Det finns for ndrvarande ingen medicin med dokumenterad positiv effekt vid SMA, men flera lovande
kliniska forsok pagar.

Eventuella férsok med behandling bor ske helst i form av deltagande i klinisk provning, och alltid 1
samrad med muskel-team vil fortrogen med SMA. Noggrann dokumentation av effekt och biverkningar
ar mycket viktig.
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KAPITEL 10/ 11. PSYKOSOSIALE OG PEDAGOGISKE ASPEKTER
"A FA OG LEVE MED SPINAL MUSKELATROFI”

BAKGRUNN

Det skjer en grunnleggende forandring i en familie nar den skal omstille seg fra & ha fatt et friskt barn
til & akseptere vissheten om at barnet har en funksjonshemning. Graden av mestring vil avhenge av
hvordan samfunnet tilrettelegger forholdene béde for barnet og familien. Med moderne behandling og
hjelpemidler, blant annet 1 forhold til respirasjon og ernaring, er prognosen for mennesker med SMA
bedre enn tidligere med hensyn til levealder. Det mé legges til rette for psykososial og pedagogisk stette
ut fra et mer langsiktig perspektiv, 1 alle fall for SMA type II og III. Det er behov for regelmessig og
planmessig oppfelging i forhold til habilitering. Familiens ensker, mél og oppfatning av situasjonen ma
legges til grunn 1 arbeidet.

Barn med SMA type 1

Sykdommen er tilstede fra fodselen eller debuterer i lapet av barnets forste 5-6 leveméneder. Barnets
omfattende fysiske funksjonshemninger medforer nedsatt motstandskraft mot infeksjoner, og vanlige
sykdomsepisoder kan utvikle seg til livstruende situasjoner. Foreldrenes samspill med barnet kan derfor
bli preget av stress og bekymring, og forholdet til barnet preges av belastninger og angst. De opplever
situasjoner hvor de foler avmakt, og folelsen forsterkes gjennom erkjennelsen av barnets dérlige
prognose, bade med hensyn til utviklingsmuligheter og levetid.

Normalt utvikler barn en folelse af basal tillit og trygghet gjennom tilknytningen til foreldrene, og
gjennom de faste rammer og den degnrytme som bygges opp 1 familiens hverdag. Barnets sykdom,
med hyppige kritiske episoder, gjor det vanskelig & oppna en slik trygg og stabil hverdag. Daglige,
tidkrevende omsorgsrutiner er nodvendige for & forebygge komplikasjoner hos barnet. Det kan bli lite
tid og overskudd igjen til 4 leve et vanlig familieliv med de aktiviteter andre familier tar for gitt. Det kan
derfor vere vanskelig for foreldrene & finne overskudd til & formidle denne tryggheten 1 samspillet med
barnet. Frykten for & miste barnet vil ofte forstyrre tilknytningsprosessen.

Til tross for dette oppnér foreldrene og barnet ofte et intenst, og for begge parter, givende samspill,
preget av sterke, folelsesmessige bdnd. Hvis barnet far leve noen 4r, kan det ha en normal
personlighetsutvikling og sosialisering. Om barnet ikke utvikler et verbalt sprik, vil det som regel
likevel kunne kommunisere sine ensker og behov til omgivelsene. Barnet har begrensede muligheter
for fysisk utfoldelse, men det har behov for a ta del 1 sosiale aktiviteter, og for psykologiske og mentale
utfordringer, som andre barn. Det er lett & tro at barn med SMA I ma ha en darlig livskvalitet, men
foreldre og nere omsorgspersoner opplever det motsatte (Bach et al., 2003).

Retningslinjer

Barn med SMA I har behov for et stort hjelpeapparat. Det er viktig at antallet faste spesialister rundt
barnet begrenses til noen f& som kjenner barnets og familiens situasjon. Disse ber vare tilgjengelige 1
akutte kriser og situasjoner hvor foreldrene har behov for hjelp.

Familiens livssituasjon, med et alvorlig sykt barn, utleser behov for stette rettet mot & redusere og
mestre angst, og a gi foreldrene mestringsstrategier for 4 utvikle tro pa egen evne til & mote vanskelige
og truende situasjoner. Familien ma akseptere at de kan miste barnet uansett hvor oppmerksomme og
omsorgsfulle de er. Om foreldrene ikke mestrer dette, vil det vaere vanskelig & leve et liv med barnet
utenfor rammen av et sykehus. Nedvendige stotteordninger med hensyn til ekonomisk kompensasjon,
tilpasset bolig, hjelpemidler, avlastning og assistanse ma ogsa vere pa plass dersom familien skal
kunne fungere i sitt private hjem. Noen familier har stort utbytte av kontakt med andre som lever i
tilneermet samme situasjon, for eksempel gjennom kurs eller gruppetilbud. Selv om barnet er alvorlig
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funksjonshemmet, vil et tilrettelagt tilbud 1 barnehage kunne bidra med gode utviklingsmuligheter og
verdier for barnet, samt vaere en avlastning for foreldre.

Barn med SMA type 11

Sykdommen viser seg som regel forst nir barnet er 1 6-12 méaneders alder. Barn med SMA II utvikler
ikke gangfunksjon, men de kan fi god, selvstendig forflytningsevne med elektrisk rullestol. Sykdommen
kan vere stabil i lange perioder, og det er mulighet for et langt livslep. Prognosen er blant annet
avhengig av muskelstyrke og respiratorisk funksjon.

Barnas oppvekst vil bli preget av tiltak for & unnga potensielt livstruende komplikasjoner. Trening og
behandling for & sikre utvikling og optimal utnyttelse av barnets fysiske forutsetninger, vil ogsa prege
hverdagen. Det er en utfordring for barnet a laere & benytte hjelpemidler som kan kompensere for
manglende funksjonsforutsetninger i lek og dagligliv.

Barna er mer utsatt for smitte og blir lettere alvorlig syke. Det er naturlig at dette forer til okt bekymring
hos foreldre, og noen blir opptatt av & beskytte og skjerme barna mot smitte og sykdom. Selvom

barna har en sykdom, er de ikke syke hele tiden. Det er derfor viktigt at barna ikke sykeliggjores eller
overbeskyttes mer enn nedvendig. Sé& langt det er mulig har de behov for de samme utfordringer og
erfaringer som andre barn. Barna har behov for & leere hvordan de kan mete de utfordringer som folger
med deres livssituasjon, og dette gjelder bade i1 forhold til praktiske og folelsesmessige utfordringer.

Selv om de fysiske begrensningene som felger med SMA vil métte pavirke utviklingsbetingelsene,

er det ikke vanlig at barna har kognitive vansker. Tvert i mot fungerer ofte barn med SMA pd samme
niva som, eller ogsa tildels bedre enn sine jevnaldrende med hensyn til kognitiv funksjon. Dette

kan skyldes at de pa mange mater ma kompensere for sine fysiske begrensninger gjennom mental
mestring (von Gontard et al., 2002; Riviere et al., 2002). Erfaring tilsier at barna klarer seg godt bade
gjennom oppveksten og senere i voksenlivet dersom de far den nedvendige stotte i form av behandling,
hjelpemidler og personlig assistanse for & kompensere for funksjonsvanskene.

Barn med SMA type 111

Ved SMA III kan symptomene vise seg pa forskellige alderstrin og sykdomsutviklingen er langsom.
Behovene er pa mange mater like beskrivelsene for SMA II, men i en lettere grad. De fleste av barna
leerer & g, men utviklingen av sykdommen forer likevel til at mange av barna tar i1 bruk rullestol 1 lopet
av de forste skolearene. De er ofte selvhjulpne 1 dagliglivets aktiviteter. Lungeproblemene blir ikke sa
alvorlige som ved SMA II, men noen har behov for hjelp til & fa opp slim fra luftveiene. Det er ogsa en
risiko for utvikling av skjev rygg og kontrakturer i ledd.

Retningslinjer ved SMA type I och 111
Ved diagnoseformidlingen

Forut for diagnosen har foreldre ofte opplevd usikkerhet og bekymring, og de er ikke alltid blitt tatt pa
alvor 1 helsevesenet. Utredningen kan ta tid og oppleves som vanskelig, med mange sykehusbesek og
veksling mellom hép og fortvilelse. Det er ikke mulig & forberede seg pa sjokket, spesielt ikke fordi
barnet 1 denne tiden ser sé friskt ut. Det er viktig & formidle at foreldrenes reaksjoner 1 denne fasen
(sjokk, sorg, sinne, benekting) er normale krisereaksjoner. Foreldrene ber i den forste, vanskelige
tiden fa tilbud om hjelp til & bearbeide sorgen over den alvorlige diagnosen. De har samtidig behov
for hjelp til mestring av de praktiske og folelsesmessige utfordringene i forbindelse med omsorg for
barnet gjennom hele degnet. Det er av avgjerende betydning at de raskt fir de hjelpemidler som er
relevante, at hjemmet innrettes med tanke pa barnets behov og at det gis mulighet for fri fra jobb med
lennskompensasjon til en av foreldrene, eventuelt begge, spesielt ved sykehusinnleggelser. Det ber
ansettes kompetente hjelpere til avlastning 1 hverdagen og ytes dekning for merutgiftene som folge av
barnets nedsatte funksjonsevne.
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For fagfolk er det en stor utfordring samtidig & skulle frata og formidle hép. Det kreves kunnskap om
barnets sykdom og foreldrenes krisereaksjoner, samt evne til & formidle trygghet og @rlighet. Det er
viktig & kunne mote foreldrene der de er og gi profesjonell hjelp til mestring i en utfordrende situasjon.

Informasjon er viktig, og den mé gjentas flere ganger siden det er normalt at bare bruddstykker av

det som blir sagt blir oppfattet sé lenge mottakeren er i en krisesituasjon. I forhold til familier med
innvandrerbakgrunn er det viktig med bruk av tolk for a sikre at informasjonen blir forstatt. I denne
fasen er det viktig med hyppig og lett tilgjengelig kontakt. Foreldre kan reagere forskjellig og i ulikt
tempo. Det er viktig & vaere klar over at mennesker i krise lett isolerer seg og 1 liten grad tar kontakt med
andre. A 4 gi uttrykk for folelsene er det som ofte hjelper. I denne fasen er det stor mottakelighet for
hjelp.

Noen gir uttrykk for at kontakt med andre foreldre som har vert i samme situasjon er en god hjelp, mens
andre foreldre eonsker & skjermes fra mote med barn som er kommet lengre i sykdomsutviklingen.

Familiearbeid

Det er viktig & vaere 1 forkant med 4 tilby hjelp og stette ut fra kunnskap om at dette er en prosess som
krever bearbeiding over tid. Familien ber fa tilbud om en kontaktperson, og fagpersoner ber helt fra
starten ogsa ha fokus pa foreldrenes og sasknenes behov. Sosionom og psykolog ber vare sentrale 1
arbeidet rettet mot familien i den tidlige fasen. Erfaring viser at det er lettere for foreldre & gjenoppta
kontakt i kritiske faser senere, for eksempel ved sorgreaksjoner nar barnet mister ferdigheter, dersom de
har etablert kontakt med psykolog/sosionom i den tidlige fasen.

Det ber ogsa raskt etableres en ansvarsgruppe for a sikre et helhetlig, tverrfaglig tilbud. Avlastning

og andre statteordninger, kan bidra til at familien, inkludert barnet, kan leve et sd normalt liv som
mulig, og at foreldre som egnsker yrkesdeltakelse har reell mulighet for dette. Pa grunn av ekt risiko for
infeksjonssykdommer kan det vare behov for hel eller delvis lennskompensasjon til en av foreldrene.
Det er viktig med fleksible avlastningsordninger, som gir foreldrene reell medbestemmelse og
valgfrihet. Foreldrene kan vere redde for at andre ikke kan ta seg tilstrekkelig godt av barnet, og da
kan avlastning 1 hjemmet, for eksempel foreldrestyrt personlig assistanse vare et godt alternativ. Hele
boligen ma vere tilpasset bruk av rullestol. Den ber ogsé tilrettelegges for & kunne motta degnbaserte
tjenester, slik at familien blir skjermet nar det for eksempel er behov for nattevakt.

Barnet vil trenge oppfelging i forhold til tap av ferdigheter, og de sorg- og frustrasjonsopplevelser som
ofte folger med dette. Det er viktig & vere klar over at barn ofte foler ansvar for andres sorg, bekymring
og frustrasjon. Det er derfor ofte vanskelig for barnet & dele sine reaksjoner med de nermeste
omsorgspersonene. Kontakt med trygge, noytrale voksne, eventuelt med psykolog, er derfor viktig.
Foreldre kan ogsé trenge hjelp til & akseptere barnets behov for andre voksne. Tap av ferdigheter utloser
ofte en folelse av hjelpeloshet, og kjente situasjoner blir utrygge nar man ikke lenger har de funksjoner
som forutsettes for & mestre situasjonskravene. Angst kan forebygges ved 4 unnga at barn opplever
traumer pa grunn av reell hjelpeloshet og manglende tilsyn og stette fra trygge voksenpersoner. Som
eksempel kan nevnes at flere barn er redd for & vare alene i situasjoner de ikke kan komme ut av uten
hjelp fra andre, s som 4 sitte fastspent 1 bilens barnesete mens foreldre betaler for bensin, vare alene 1
friminutt pa skolen nar aktive barn krever & fa styre rullestolen.

Det kan veere vanskelig for foreldre og andre a stille samme krav til barn med SMA som til andre.
Barna er imidlertid intellektuelt velfungerende og i stand til & ta ansvar. De kan lett komme i sentrum,
og foreldrene kan trenge stotte i oppdragerrollen. Barna ma laere seg a ta hensyn til de andre i familien;
ellers kan de f4 problemer med sosiale relasjoner nér de blir eldre. Det er en fin, men nedvendig,
grenseoppgang mellom & gi barnet nedvendig trygghet og stette, og samtidig a legge til rette for at
barnet skal utvikle seg til en sé selvstendig og selvhjulpen person som mulig.

Det kan innebare mye stress og vere tidkrevende for en familie & mote omsorgsbehovet til et barn
med SMA (von Gontard, Backes, Laufersweiler & al. 2002). Familiens tilvaerelse kan blant annet bli
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preget av at barnet ma ha hjelp til & snu seg 1 sengen mange ganger hver natt, noe som vil gi ut over
foreldrenes nattesovn og overskudd. Dette vil igjen kunne pavirke maten de meter andre utfordringer
pa i hverdagen, bade overfor barnet med SMA og eventuelle sgsken. Det ser ut til at barn med SMA far
den oppfolging de har behov for, mens sesken har 2 — 3 ganger storre risiko for & utvikle atferds- eller
tilpasningsvansker enn normalt (Laufersweiler-Plass & al., 2003).

Informasjon

Familie og venner har tidlig behov for informasjon om barnets og familiens situasjon. Informasjonen
skal ikke skremme eller problematisere, men sikre inklusjon av barnet i familiens nettverk og forebygge
at usikkerhet eller hjelpeleshet far besteforeldre og andre til & trekke seg fra sin naturlige rolle. Ellers
er det viktig med informasjon 1 forbindelse med introduksjon av barnet i barnehage og skole og ved
innforing 1 nye miljo . Det er erfaring for at informasjon er spesielt viktig 1 forhold til medelever og
deres foreldre. Bade barnet selv, og andre barn, har behov for informasjon om sykdommen som er
tilpasset alder og modenhet. I barnets forste a&r ma informasjon vare kort og konkret, mens det gradvis
utdypes ettersom barnet blir eldre. Informasjon til barnehage og skole kan oppleves som personlig
utlevering, og det er viktig a vise respekt for familiens “’private rom”. Informasjonen skal vare praktisk
rettet og vise lasninger som muliggjor inklusjon av barnet i de situasjoner som er viktige pa det aktuelle
alderstrinn (fritidsaktiviteter, veere med andre hjem, fodselsdager, turer, fest og ferier m.m.). Informasjon
kan gis av barnets foreldre eller av andre, avhengig av hva foreldrene er mest komfortable med. Nar
informasjon skal gis mé det legges vekt pa hvem som skal gjere hva og hvem som trenger hvilken
kunnskap. Det er ogsa viktig & avmystifisere og forebygge myter om sykdommen.

Smabarns- og forskolealder

Den kognitive utviklingen hos barn med SMA er normal. P4 grunn av sine store fysiske begrensninger
har barnet behov for tilrettelagte betingelser for lek og samspill med jevnaldrende. Det er derfor aktuelt
a introdusere datamaskin (PC) og andre hjelpemidler allerede i smibarnsalderen. Barnehage vil for

de fleste vaere en god arena for ivaretakelse av dette. Selv om barnet ikke har spesielle lerevansker
kreves det mye hjelp og tilrettelegging for at barnet skal f4 best mulig utbytte av tilbudet. Pedagogisk-
psykologisk veiledning og hjelp til barnehagen er derfor viktig, og ber skje 1 samarbeid med fysio- og
ergoterapeut.

Mange vil ha nytte av en assistent som kan komme hjem nar barnet ikke kan vere 1 barnehage, eller

ma skjermes pa grunn av smitterisiko. Det ber ogsé gis tilbud om en individuell og helhetlig plan som
ber utformes ut fra et brukerperspektiv og hvor malsettinger i forhold til barnets og familiens livskvalitet
bor vaere med. En slik plan kan vere et redskap for & gi trygghet, forutsigbarhet og oversikt, ogsd over
lengre tid.

Mange foreldre vil i denne fasen ha behov for tilbud om kurs eller samtalegruppe sammen med andre i
lignende livssituasjon.

Pa skolen

A begynne p4 skolen er en viktig overgang som innebzrer introduksjon til et nytt miljo bade fysisk og
sosialt. Ettersom sykdommen ikke affiserer hjernen, er det vanligvis ikke behov for nevropsykologisk
utredning for a identifisere kognitive vansker. En utredning for & vurdere barnets behov for tilrettelagt
undervisning og assistanse kan vare nedvendig. Nedsatt tempo og utholdenhet forekommer ofte, og
ma ivaretas ved planlegging av barnets undervisningstilbud. P4 grunn av stort behov for fysisk og
pedagogisk tilrettelegging ma man vare i1 forkant i forhold til forberedelser til skolestart. Arbeids- og
lekseplan ma ofte tilpasses barnets tempo og utholdenhet. Det er ogsa behov for a legge forholdene

til rette for samvaer med andre barn utenfor skoletiden, og dette tilsier behov for skolefritidsordning.
Noen barn kan miste mye undervisning pa grunn av sykehusopphold, behandling hos fysioterapeut og
lignende. Det er viktig & etablere gode informasjons- og samarbeidsrutiner, med tanke pa tilrettelegging
av undervisningen under og i etterkant av sykehusopphold.
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Rundt 4. og 5. klasse oker kravene til tempo og presentasjon i skolen. Arbeids- og lekseplan mé
tilpasses barnets tempo og utholdenhet. Klassekamerater slutter & benytte skolefritidsordningen, og

det kan vaere behov for personlig assistanse for 4 ivareta barnets praktiske behov for hjelp til lekser og
samvar med jevnaldrende. Det er ofte aktuelt & velge andre typer fritidsaktiviteter enn jevnaldrende, og
da kan behovet for stottekontakt vare tilstede. En stottekontakt kan ogsé gjere det lettere & delta pa de
samme sosiale aktiviteter og begivenheter som klassekameratene.

Rundt 6. og 7. klasse vil prepuberteten begynne a pavirke barnegruppen, og barn med SMA vil oppleve
at jevnaldrende deltar i aktiviteter uavhengig av foreldrene. Brukerstyrt personlig assistanse vil vare en
hjelpeordning som barnet kan nyttiggjore seg allerede i denne alderen. Det vil bidra til & utvikle deres
selvstendighet og evnen til & laere & motta hjelp.

Barnet kan ha reaksjoner pa sin funksjonshemning som de ikke vil snakke med foreldrene om, og det
ber vaere mulighet for samtaler med en neytral voksen som barnet ensker & snakke med. Ogsa foreldre
og andre narpersoner kan ha behov for veiledning i forhold til barnets og egne reaksjoner.

Ungdomstid

Overgang til ungdomsskole medferer for mange introduksjon til en ny skole, nytt sosialt milje og nye
leerere. Det betyr nye utfordringer, og overgangen ma forberedes i god tid. Tilrettelegging er viktig for
at ungdommen skal oppleve mestring, noe som igjen er avgjerende for utvikling av et godt selvbilde og
sosioemosjonell tilpasning.

Ungdom med SMA er avhengige av sine hjelpere, og dette vil komplisere lgsrivningsprosessen i
puberteten. Det er viktig at foreldrene og andre skiller bevisst mellom sine egne og den unges onsker.
Det er en utfordring & vise aksept for at ungdommen prover ut nye sider av seg selv, og far mulighet til &
ta stilling til sin egen kjonnsidentitet.

Noen har behov for samtaler med psykolog for stette og bearbeiding i denne fasen.

Frigjoring fra foreldrene ber fore til at den unge i storre grad far muligheten til & delta i planlaggingen
av sitt eget liv og vere tilstede pa meter der dette skjer. Det vil vare aktuelt & gi tilbud om radgivning i
forhold til seksualitet, egen bolig, yrkesvalg osv.

Videregdende skolegang

I disse arene skal ungdommen ogsa ta stilling til videregdende skole som kan vare avgjerende for
yrkesvalg. I tillegg til fysisk tilrettelegging og hjelpemidler vil det vaere viktig & gi mulighet for utvidet
skoletid, personlig hjelp og hvile. Yrkesveiledning vil vere viktig. @nske om utdanning som gjer at den
unge ikke kan bo hjemme vil by pa ekstra utfordringer i forhold til bolig og fleksible hjelpeordninger.

Voksen alder

Mange gir uttrykk for at de ensker a flytte hjemmefra pa samme alder som andre. Enkelte er sa nart
knyttet til familien at de vil enske seg en generasjonsbolig eller lignende. I alle tilfelle er det viktig

at kommunen er tidlig ute med 4 komme i dialog med den unge om fremtidige boligensker. Enkelte
vil velge & bosette seg i en annen kommune ut fra ensker om videre studier / yrkesliv. Det vil uansett
vare behov heldegnstjenester, og mange vil velge en form for brukerstyrt personlig assistanse, der

de selv har muligheter for & velge ut sine hjelpere og definere sitt eget hjelpebehov. Med maksimal
tilrettelegging er mulighetene for sosial fungering god. I voksen alder er det fortsatt behov for en
individuell rehabiliteringsplan for a sikre tiltak som kan kompensere for funksjonshemningen. Det vil
veaere behov for egnet bolig, ulike hjelpemidler, bil og andre transportmuligheter. Malet ma vaere at
dagliglivet skal fungere som for andre i samme alder og livssituasjon. Det vil da veere behov for dekning
av merutgifter og skonomisk stette under utdannelse, og tilrettelegging og stimuleringstiltak i forhold
til arbeidsmarkedet. Det er av avgjerende betydning at det gis stotte til det livet den unge onsker, ut fra
egne premisser.
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ANBEFALINGER

Tilbud om psykososial stette til familien helt fra starten for & gi gode sosiale rammer for mestring.

e Tidlig etablering av en tverrfaglig ansvarsgruppe med en koordinator/kontaktperson mellom
familien og hjelpeapparatet.

e (i tilbud om en helhetlig og langsiktig individuell plan, som sikrer regelmessig oppfelging og rask
saksbehandling, og som gir gode rammebetingelser for aktivitet og deltakelse.

e Ved viktige overganger og milepeler er det behov for tverrfaglige meter, slik at barnets
utviklingsmuligheter ivaretas pa familiens premisser .

e Informasjon om kurstilbud og mulighet for & treffe andre 1 samme livssituasjon og med samme
diagnose.
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KAPITEL 12. PATIENTFORENINGER
BAGGRUND

Patientforeningen er vigtig for patient og parerende som et sted, hvor man deler erfaringer med andre
personer med samme diagnose og 1 en lignende situation. Patientforeningen kan tillige supplere det
offentlige social- og sundhedssystem, enten med egne serviceydelser eller som formidler og stette 1
forhold til det nedvendige samarbejde med det offentlige.

Navnlig ved sjeldne sygdomme er patientforeningen af vasentlig betydning for at opbygge netverk,
selvhjelpsgrupper, med videre.

Det er vist, at medlemskab af en patientforening ved at fremme muligheden for kontakt med ligestillede
kan vare gavnlig for is@r personer med en alvorlig, kronisk sygdom (Van Haastregt 1994).

WHO’s politik for sundhed for alle, som de skandinaviske lande har tilsluttet sig, tilleegger
patientforeninger en vital betydning som partnere pa sundhedsomradet. Foreningerne skaber
opmarksomhed om centrale problemstillinger, understatter nedvendige forandringer, og de skal
anerkendes som reelle partnere (Health 21, 1999).

Patientforeninger spiller endvidere en vasentlig rolle 1 forskning og udviklingen af
behandlingsmuligheder (Rabehariosa 2003). I Europa finansierer neuromuskulare patientforeninger
en betydelig del af aktiviteterne 1 European Neuro Muscular Centre (ENMC), herunder ikke mindst
forskningen 1 SMA.

ENMC’s bestrabelser pa at initiere kliniske forseg indenfor SMA har aktiv deltagelse af reprasentanter
for patientforeninger (Workshop Report, 2005).

Samlet set kan de ydelser, som patientforeninger organiserer og tilbyder medlemmer, vaere en vasentlig
faktor for funktionsevne og helbredstilstand, og patientforeninger indgar derfor som en omgivelsesfaktor
1 WHO’s ICF-klassifikation (ICF 2001)

Danmark og Norge har sarlige patientforeninger for personer med neuromuskulere sygdomme
(Muskelsvindfonden og Foreningen for Muskelsyke). I Sverige findes ikke en specifik neuromuskulaer
patientforening, men der er to foreninger, som blandt andet organiserer medlemmer med diagnosen
SMA (NHR og RBU).

Tre amerikanske organisationer, der udelukkende arbejder for personer med SMA, har omfattende
netsteder, som skandinaver kan have stort udbytte af (SMA-netsteder). En bruger- og patientvurdering
af disse samt en reekke andre specifikke SMA-netsteder er samlet 1 appendix I.

ANBEFALINGER

Alle neurologiske, paediatriske eller andre hospitalsafdelinger, som diagnosticerer SMA skal give
information om relevant patientforening i forbindelse med, at diagnosen forklares.

Alle hospitalsafdelinger, som folger og behandler personer med SMA, ber aktivt opsege og
vedligeholde en god kontakt med relevant patientforening.
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