Udredning og behandling af nye SMA-patienter

I. Klinisk diagnose og klassifikation af SMA

En lege, der undersgger et barn, som er hypotont (slapt) og har svaekket muskulatur bgr i hgj grad
mistaenke diagnosen SMA. Visse fysiske traek er let genkendelige. Muskelsvaekkelsen er ofte symmetrisk og
mere proksimal (musklerne teet pa kroppen) end distal (arme og ben). Fglesansen er intakt. Reflekserne er

svage eller ikke til stede. Benmusklerne er svagere end armmusklerne.

Graden af muskelsvaekkelse haenger generelt sammen med, hvorndr symptomerne farst viser sig. Tabel 1
viser sygdommens inddeling i type I, II og III samt hvilke kliniske traek der forbindes med de forskellige
typer. Derudover beskrives ogsd type 1V, som er en mild form for SMA, der viser sig i voksenalderen. Nogle

personer vil opleve symptomer, der ligger pd greensen mellem de forskellige typer.

Tabel 1. Klinisk klassificering af SMA

Hgjest
SMA Forventet
T Sygdomsdebut opndede - Kendetegnet ved
ype eveti
funktion
Meget svag og hypoton, nedsat
Type I (svaer) hovedkontrol, svag grad og hoste,
V\)Ieprdni ) 0-6 m&neder Opndr aldrig <28 besveer med at synke og komme af
Hoffma% siddefunktion med slim i munden, sygdom tidligt i
livet pga. pdvirket vejrtraekning og
aspirationslungebetaendelse
Forsinket motorisk udvikling, ringe
Type 11 _ Opnar aldrig ) vaegtggning, svag hoste, svag skeelven
(intermedizer) 7-18 méneder standfunktion 2 &r - voksen af hdnden, ledkontrakturer og
rygskaevhed (skoliose)
Type III Varierende muskelsvaghed og kramper,
(mild) overbelastning af led, tab af
Kugelberg- 7 L kel Stdr og gar HEES gangfunktion pd et senere tidspunkt i
Welander livet.

Behandling af personer med SMA bgr i hgjere grad tilpasses den aktuelle fysiske status end fglge den

oprindelige klassifikation af SMA-typer. Derfor inddeles personer med SMA i denne guide efter deres aktuelle

fysiske funktionsevne som ikke-siddende, siddende og gdende. Ikke-siddende omfatter en gruppe barn,

som ikke kan sidde selvstzendigt. Siddende er personer, som kan sidde selv, men ikke g& uden stgtte.

Gdende kan gé uden stgtte.



II. Diagnostiske procedurer

Figur 1 viser den trinvise diagnostiske udredning af SMA. Kort sagt bgr man fgrst teste en person, der er
under mistanke for SMA, for deletion pd SMN-genet. En homozygot deletion pd SMN1-genets exon 7 (med
eller uden deletion pd exon 8) bekraefter diagnosen SMN-relateret SMA (5g-SMA). Kun hvis denne test er

negativ, bgr man foretage andre typer af tests.

Fig. 1 Procedure for udredning af Spinal muskelatrofi
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III. Klinisk behandling af nydiagnosticerede SMA-patienter

N&r man lige har fdet diagnosen SMA, melder der sig mange spgrgsmal om hjzelp og behandling. Laegen bar

hurtigst muligt ggre opmaerksom p3, hvilke muligheder, der findes.

Uddannelse og rddgivning af familien: P3 grund af sygdommens kompleksitet bgr der hurtigst muligt

tilknyttes en radgiver til familien. I Danmark kan man blive henvist til RehabiliteringsCenter for Muskelsvind,

som tilbyder r&dgivning og vejledning i at leve med SMA.

Under det fgrste mgde med familien er det vigtigt at informere om:

Sygdomsprocessen

Arsagen til sygdommen

Hvilken undertype man har

Sygdomsudvikling og prognose

Online information om SMA og patientforeninger (Muskelsvindfonden)
Muligheder for kliniske forsgg

Laegen bgr udarbejde en plan for en tvaerfaglig indsats over for familien. Dette omfatter normalt henvisning
til fglgende:

Neuromuskulzer kontrol p& en bgrneafdeling
R&dgivning om arvelighed (genetik)
Respirationscenter

Specialist inden for mave-tarm og ernzering
Ortopaedisk vurdering/rehabilitering
RehabiliteringsCenter for Muskelsvind

Genetisk rddgivning: Der skal informeres om forskellige genetiske forhold ved diagnosen SMA.

Arvegangen ved SMA sdsom autosomal recessiv (vigende) arvegang og SMN-genenernes opbygning —
SMN1- og SMN2-kopier
Jo hgjere antallet af SMN2-kopier er, jo mildere er typen af SMA. Det anbefales dog pa nuveerende

tidspunkt ikke at forbinde en sveer type SMA med antallet af SMN2-kopier, da der kan vaere stor
variation i, hvilken undertype der ses med et givent antal SMN2-kopier.

Risiko for at fa flere bgrn med sygdommen
Undersggelse af baerere



Respiratorisk opfelgning og behandling

I. Oversigt over lungeproblemer ved SMA

De mest hyppige problemer ved SMA er:

1. Nedsat hostekraft, der resulterer i besveer med at fjerne slim i de nedre luftveje

2. Underventilering under sgvn

3. Underudvikling af brystkasse og lunger

4. Gentagne infektioner, der forveerrer muskelsvaekkelsen

Lungeinfektioner er den stgrste arsag til sygdomsforekomst og dgd hos personer med SMA I og II og kan

0gsd i mindre grad forekomme hos personer med SMA III. Vanskeligheder med at synke og refluks (sure

opstad eller halsbrand) er vigtige arsager til lungeinfektioner. Vejrtraekninsproblemer i dagtimerne er som

regel kulminationen pd gentagne lungeinfektioner, natlig underventilering og hyperkapni (forhgjet kuldioxid i

blodet). Der bgr gives vejrtraekningsstgtte om natten, hvis vejrtraekningen er uregelmaessig og giver

sgvnforstyrrelser, og hostestgtte, hvis hostefunktionen er nedsat. Det er vigtigt at luftvejene holdes rene,

bade ved akut og kronisk behandling af personer med SMA.

Fig. 2. Naturlig udvikling af lungeproblemer, undersegelse og behandling
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I1. Undersogelse og kontrol

Undersggelse og kontrol anbefales hver 3.-6. maned, knapt s3 hyppigt hos stabilt gdende og hyppigere hos
klinisk ustabile ikke-siddende (SMA type I).

A. Ikke-siddende

Fysisk undersggelse: undersggelse af hostestyrke, deformitet af brystkassen, respirationsarbejde,
vejrtraekningsfrekvens, paradoksal vejrtraekning og hudfarve.

Sevnundersggelse: for at dokumentere tegn pd underventilering.
Pulsoximetri: for at kontrollere iltmaetningen via en sensor gennem huden.

Lungebeteendelser: kontrol af hyppigheden af infektioner og behandling med antibiotika over en periode
pd seks maneder.

Ra@ntgen af lunger: Baseline (unders@gelse, der bruges som udgangspunkt) og opfalgende undersggelser
for at registrere udviklingen.

Synkeundersggelse: ved uforklarlig, akut nedsat vejrtraekning og gentagne lungebetaendelser.

B. Siddende:

Fysisk undersggelse: undersggelse af hostestyrke, deformitet af brystkassen, respirationsarbejde,
vejrtraekningsfrekvens, paradoksal vejrtraekning og hudfarve.

Sgvnundersggelse: for at dokumentere tegn pd underventilering.
Pulsoximetri: for at kontrollere iltmaetningen via en sensor gennem huden.

Lungebetzendelser: kontrol af hyppigheden af infektioner og behandling med antibiotika over en periode
pd seks maneder.

Skoliose: undersggelse og rgntgen af rygsgjlen for at kontrollere for skoliose (skaev ryg)

C. Gdende:

Generelt har gdende med SMA en relativt god lungefunktion helt frem til sent i sygdomsforlgbet.

Fysisk undersggelse: undersggelse af hostestyrke, deformitet af brystkassen, respirationsarbejde,
vejrtraekningsfrekvens, paradoksal vejrtraekning og hudfarve.

Lungefunktionstest: spirometri, lungekapacitet og respirationsarbejde

Lungebetzendelser: hyppighed af infektioner og behandling med antibiotika i Igbet af de seneste 12
maneder.

ITI. Forebyggelse og behandling

For at opnd den bedst mulige indsats og behandling af vejrtraekningsproblemer er det vigtigt, at familien er

kender mulighederne for vedvarende behandling, akut behandling og behandling i forbindelse

med operation.

Ikke-siddende personer tilhgrer den lungemaessigt mest sarbare gruppe, og da sygdommen er hurtigt
fremadskridende, bgr man tidligt i forlgbet informere om noninvasiv vejrtraekningsstgtte (NIV —
respirator pd maske) og sekretmobilisering.

Familiens behov for stgtte bgr lgbende drgftes med det formal i faelleskab at nd frem til en
behandlings/rehabiliteringsplan.

Dagliglig behandling og opfglgning bgr omfatte:

Viden om barnets normale lungefunktion (baseline) og afvigelser fra denne



e Viden om hypoventilation, og hvordan det behandles

e Behandling ved akut sygdom, herunder hurtig adgang til specialistbehandling
e Teknikker til at holde luftvejene frie og mobilisering af slim

e Vejrtreekningsstgtte, herunder NIV

e Ernaering og vaeske

e Hurtig opstart af antibiotisk behandling

e Vaccinationsregime herunder influenzavaccine, pneumokokvaccine og vaccine mod RSV (respiratorisk
syncytialvirus).

IV. Behandling og opfelgning af kroniske lungeproblemer

Familiens mal og gnsker bgr danne baggrund for behandlingen. Disse kan omfatte pleje af barnet i eget
hjem, overlevelse, livskvalitet og trivsel og tilgaengelighed af resurser. Malet for behandlingen er at
normalisere lungernes gasudveksling, forbedre sgvnkvaliteten, lette plejen i hjemmet,
nedbringe antallet af hospitalsindlaeggelser samt at nedbringe sygdomsbelastningen. En tidlig,

mélrettet og proaktiv indsats kan forlaenge livet uden at nedbringe livskvaliteten.
Friholdelse af luftveje:

o Daglig hostestgtte, manuel eller mekanisk, anbefales til personer, der er szerligt udsatte. Forzeldre og
hjeelpere til personer med SMA bgr laere at give hostestgtte.

¢ Teknikker til at Igsne og fjerne slim i luftvejene er nyttige og omfatter lungefysioterapi og
stillingsdraenage.

o Maling af blodgasser kan bruges vejledende for behandlingen. Mundtlig sugning kan hjzelpe med
sekretmobilisering, ndr der er givet hostestgtte.

Vejrtraekningsstotte: Dette bgr ivaerksezettes ved hyperkapni i dagtimerne (forhgjet CO2 I blodet). Natlig
NIV (maskerespirator) nedbringer symptomerne pé vejrtraekningsforstyrrelser under sgvn og hgjner

livskvaliteten.

e NIV bgr kombineres med slimlgsnende teknikker.

e Hos ikke-siddende er behandling uden vejrtraekningsstgtte en mulighed, hvis belastningen af
behandlingen overstiger fordelene.

e Behandling med CPAP kan vaere en mulighed med henblik pd at overgd til behandling med BiPAP.

¢ NIV-behandling med BiPAP kan selv i korte perioder i dagtimerne forbedre udviklingen af
brystkasse og lunger og reducere brystkassedeformitet hos béde siddende og ikke-siddende.

¢ Trakeotomi: Hos ikke-siddende (SMA type I) er dette et kontroversielt og etisk dilemma. Der findes
en bred vifte af muligheder fra ingen vejrtraekningsstgtte til NIV til trakeotomi og mekanisk ventilation.

o Palliativ (lindrende) behandling er en anden mulighed for ikke-siddende (SMA type I). NIV kan
anvendes som rutinebehandling eller som et palliativt redskab. Hovedformélet er at undgd indlaeggelser
pd intensivafdeling og trakeotomi, hvis det er muligt.

V. Behandling for- og efter operationer
Hos personer med SMA er der stor risiko for komplikationer efter narkosen, sd som forlaenget intubering,
hospitalsinfektioner, trakeotomi og dgd. Det er derfor meget vigtigt, at personens lungefunktion er

velfungerende fgr operationen.



Undersggelser inden operationen:

Fysisk undersggelse

Méling af lungefunktion og hostekraft
Rgntgen af lunger og brystkasse
Undersggelse af vejrtraekningen under sgvn

Vurdering af komplicerende faktorer, herunder kaebestivhed, fejlsynkning, refluks, ernaeringstilstand
og astma.

Hvis malinger af lungefunktion og/eller sgvnstudier viser, at respirationen er pavirket, kan det vaere

hensigtsmaessigt at anvende natlig NIV og hostestgtte inden operationen. Personen bgr vaere fortrolig

med disse teknikker inden operationen. Hvis der er kaebestivhed og dermed begrzenset kaebedbning

bgr intubering foregd med fiberoptisk bronkoskopi.

Behandling efter operationen:

Hvis hostefunktionen er normal og muskelkraften er relativt normal er der ikke gget risiko for
komplikationer efter operationen.

Hvis kraften i vejrtraekningsmusklerne er nedsat inden operationen, er der behov for ngje
overvégning og intensiv respiratorisk behandling.

Hvis vejrtreekningsstgtte er pdkraevet under sgvn inden operationen, er den samme
vejrtraekningsstgtte ngdvendig efter operationen.

Ekstubering pd opvdgningsstuen og overgang til NIV bgr vaere en langsom tilvaenning til det behov, for
vejrtraekningsstgtte, personen havde inden operationen (baseline). Dette kraever omhyggelig
planlaegning og koordinering. Hvis personen anvender permanent vejrtraekningsstgtte inden operationen
(non-invasiv eller respirator) eller har behov for muskelafslappende medicin under operationen, er det
bedst at overfgre personen direkte fra operationsstuen til intensivafdelingen.

Personer med SMA opfordres til at medbringe deres eget respirationsudstyr pd hospitalet til brug i den
postoperative fase, da hospitalet kan have begraenset adgang til sddanne apparater.

IIt bor anvendes med forsigtighed til personer med SMA. Hypoxzemi (lavt iltindhold i blodet) som fglge
af hypoventilation kan forveksles med hypoxaemi af andre &rsager fx slimpropper eller atelectase
(sammenfaldet lufttomt lungevaev). Maling af kuldioxid (ETCO2 eller TcCO2) eller arteriel
blodgasanalyse giver mulighed for at veelge den optimale brug af ilt.

Smertebehandling kan forebygge hypoventilation som fglge af immobilisering, men bgr administreres,
sa den fremmer sekretmobilisering og begraenser pavirkningen af vejrtraekningen. Det kan veere
ngdvendigt med midlertidig vejrtreekningsstgtte, indtil den postoperative smerte er behandlet.

VI. Behandling ved akut sygdom

Formalet med respiratorisk behandling under akut sygdom er at normalisere gasudvekslingen ved at

minimere sammenfald af luftvejene og @ge passagen i luftvejene, hvor det er muligt, ved hjzelp af non-

invasiv vejrtraekningsstgtte (NIV). Maling af blodgasser kan veere en fordel.

Holde luftvejene rene for slim:

Sekretmobilisering vha. manual hostestgtte, hostemaskine eller sugning af munden eller luftvejene.
Stgtte til at hoste foretraekkes frem for dybt sug eller bronkoskopi (sugning i luftvejene).

Oxymetri (maling af ilt i blodbanen) kan vejlede om slimlgsningen.
Lungefysioterapi
Postural draenage



Vejrtraekningsstgtte:

(i) For ikke-siddende og siddende:

Akut anvendelse af NIV kan afhjaelpe en svigtende vejrtraekning, som skyldes en ond cirkel af gget
respiratorisk belastning, svaekket respirationsmuskulatur og problemer med at fa Igsnet slim.

Hvis der allerede anvendes natlig NIV, kan det blive ngdvendigt ogsa at anvende NIV om dagen
sammen med teknikker til at Igsne slimen.

Ilt via NIV kan anvendes for at korrigere iltmaetningen, efter det positive ind- og udandingstryk er
optimeret og slimlgsnende teknikker anvendes optimalt.

Hvis NIV mislykkes, kan intubation og respirator vaere en midlertidig l@sning. Nar personen er i
bedring og den arterielle iltmaetning ved alm. rumluft er normal, bar personen ekstuberes og behandles
med NIV.

Beslutning om intubering bgr tages pé forhdnd som et led i en forebyggende behandlingsplan.

Ved hyppige, akutte lungeinfektioner hos ikke-siddende kan trakeotomi og respirator overvejes, men
dette giver ikke ngdvendigvis bedre livskvalitet eller faerre indlaeggelser.

Ved forvaerret funktion kan det vaere hensigtsmaessigt at ga over til palliativ behandling, sezerligt for
ikke-siddende (SMA type 1).

(ii) For gdende:
NIV kan blive ngdvendig ved akut sygdom og skal anvendes sammen med slimlgsnende teknikker.

IIt og behov for midlertidig intubering bgr falge retningslinjerne for ikke-siddende/siddende.
NIV til hjemmebrug bgr overvejes, hvis NIV har vaeret ngdvendig under akut sygdom.

Supplerende behandling kan vaere: Antibiotika, kostvejledning, forebyggelse af dehydrering og

behandling af refluks.



Mave-tarm (gastrointestinal) og ernaring
Oversigt over behandling af mave-tarmproblemer og problemer med ernaring

De vaesentligste problemer og komplikationer med mave-tarm og ernzering ved SMA er:

1. Spise- og synkeproblemer. Bulbzer dysfunktion, som ses hos szerligt svage patienter med SMA, kan
medfare lungebetaendelse fordrsaget af fejlsynkning; dette er en almindelig dgdsdrsag.

2. Gastrointestinal dysfunktion. Dette omfatter forstoppelse, forsinket tgmning af tarmen og potentielt
livstruende gastrogsofagal refluks (GER).

3. Problemer med vaekst og under-/overernzering. For at undgd veekstheemning hos ikke-siddende er
det vigtigt at sikre optimal ernaering, mens problemer med overvaegt er mere almindelige hos siddende og
gdende.

4, Respirationsproblemer. Problemer med vejrtraekningen (svag hoste, gget vejrtraekningsbesveer,
dyspng (fglelsen af at fa for lidt luft), lungebetaendelser og cyanose eller fald i iltmaetning ved maltider) kan
vaere tegn pa spiseproblemer og @get risiko for fejlsynkning, som kan vaere livstruende. @get besvaer med at

traekke vejret kan ogsa resultere i et gget energiforbrug.

I. Spise- og synkeproblemer
Besvaer med at spise og synke er almindeligt hos ikke-siddende og siddende, men er sjeeldent et problem

hos gdende.
1. De vaesentligste symptomer pa spise- og synkeproblemer:

o Maltider tager lengere tid
e Traethed ved spisning
e Mad galt i halsen eller hoste under eller efter synkning

e Gentagne lungebetzendelser: kan vaere tegn pé fejlsynkning, som kan veere "lydlgs”, dvs. ingen
hoste eller synlige tegn p3, at noget er galt i halsen

e Lammelse af stemmeband kan veere et diagnostisk tegn pd "lydlgs” fejlsynkning

2. Arsager til spiseproblemer:

Prae-oral fase

Begrzaenset dbning af munden som fglge af nedsat beveegelighed af underkaeben
Besvaer med at f& maden op til munden og derved spise selvstaendigt

Oral fase

Svag bidekraft
@get traethed af tyggemusklerne

Synkefasen

Dérlig hovedkontrol.
Ineffektiv synkefase gennem sveelg
Dérlig koordination af synkebevaegelsen, i forhold til at lukke af til luftvejene



3. Undersggelse af spise- og synkeproblemer:

Undersggelse af synke-/spiseevne

Beskrivelse af spisevaner p& baggrund af observation af méltiderne

Undersggelse af mundens struktur, som pavirker spisningens effektivitet samt undersgge om
siddestilling og hovedkontrol pdvirker spisning og synkning.

Synkestudie vha. videofluoroskopi (VFSS) hvis der er bekymring om synkefunktion og -sikkerhed.
Giver ogsd mulighed for at evaluere behandlingsstrategier.

4. Behandling af spise- og synkeproblemer: Behandlingen bgr sigte mod at nedbringe risikoen for

fejlsynkning, ggre spisningen effektiv og maltiderne hyggelige.

FAEndring af madens konsistens. Mad med halvfast konsistens kan kompensere for tyggebesvaer og
afkorte laengden pd maltiderne. Fortykningsmidler kan beskytte mod fejlsynkning af tynde vaesker.
Denne form for behandling bgre evalueres objektivt ved hjeelp af VFSS.

AEndring af siddestilling samt brug af hjeelpemidler (fx bestik, albuestgtte, sugergr) kan ggre det
lettere at spise selv, give bedre sikkerhed og hgjere udbytte af synkningen. Planleegges i samrdd med en
ergo- eller fysioterapeut.

Proaktive kosttilskud sd snart man opdager, at fgdeindtaget gennem munden ikke er tilstraekkeligt.
Om der skal anlaegges mavesonde pa et barn er ofte en svaer beslutning, som bgr tages i samrdd med
diverse fagfolk. Kosttilskud gennem naesesonde til mave (NG) eller tarm (NJ) anbefales i perioden
inden anlaeggelsen af mavesonde. Naesesonde til tarm foretraekkes i tilfaelde, hvor gastrogsofageal
refluks er et problem, szerligt hvis patienten anvender respirator. Dette kan dog vaere teknisk vanskeligt.

Mavesonde er den optimale ernaeringsmetode, hvis der er for lavt kalorieindtag, eller hvis spisning
gennem munden er farligt. Den forebygger sygdom og at en maske kommer til at passe dérligt som
folge af laengere tids brug af naesesonde. Anlaeggelse af mavesonde via laparoskopi (kikkertoperation
gennem maven) giver det bedst mulige udgangspunkt for fjernelse af slanger straks eller hurtigt efter
operationen. Faste inden operationen bgr begraenses, og det er vigtigt hurtigt at komme tilbage pa fuld
erneering efter operationen.

I1. Mavetarmproblemer

Bgrn med SMA kan lide af falgende mavetarmproblemer: gastrogsofageal refluks (GER), forstoppelse,

udspilet bughule og oppustethed. Gastrogsofageal refluks er ofte en vigtig faktor ved dgd og sygdom blandt

patienter med SMA. Fadevarer med hgit fedtindhold forsinker tgmning af tarmen og @ger risikoen for

gastrogsofageal reflulks.

1

. Hovedsymptomer pa gastrogsofageal refluks:

Hyppig “gylpen” eller opkast efter maltider

Opkast

Klage over ubehag i bryst eller mave

Darlig dnde

Tydelig opgylpning af mad

Naegter at spise, nér der opstar ubehag ved at synke

2. Evaluering af mavetarmproblemer:

Vezer tidligt opmaerksom pa symptomer af gastrogsofageal refluks (opkast, gylpning, knurrende
tarme efter méltider).

Rutinemaessige rgngtenundersggelser af gvre mave-tarmkanal fgr anleeggelse af mavesonde for at
udelukke anatomiske misdannelser og for at dokumentere refluks.



Undersggelse af tarmbevaegelser (motilitetsstudier), herunder skintigrafi, kan hjeelpe med at
pavise forsinket tgmning af mave og tarm, hvilket kan medfgre refluks og for tidlig maethedsfalelse.

3. Behandling af gastrogsofageal refluks (GER):

e Kortvarig brug af syreneutraliserende (fx magnesium eller calciumcarbonat) og/eller syrehaemmende
midler (fx histaminblokkere og protonpumpehammere som symptombehandling. Langvarig brug kan
vaere forbundet med gget risiko for mave-tarm-infektioner og lungebetaendelse.

e Ved forsinket tgmning af tarm og nedsat bevaegelse i tarmene, kan peristaltikfremmende midler
(midler som pévirker tarmbevaegelsen) veere nyttige.

e Anvendelse af probiotika som fx acidophilus eller lactobacillus kan medvirke til at opretholde en sund
tarmflora, isaer efter behandling med antibiotika eller ved laengerevarende brug af syrehaemmende
midler. Dette er et omrade, der kraever yderligere forskning.

e SMA-patienter med medicinsk behandlingsresistent GER kan muligvis have gavn af anti-refluks kirurgi
(Nissen) i forbindelse med anlaeggelse af mavesonde; sdfremt det vurderes, at fordelene opvejer de
risici, der er forbundet med operation og bedgvelse.

III. Vaekst og problemer med over- og underernaring
Barn med SMA har risiko for bade vaeksthaemning og overvaegt. Vaeksthaemning ses almindeligvis blandt
ikke-siddende og hos nogle siddende, mens fedme er et problem blandt de stzerkere siddende og gdende.

Nedsat aktivitet og lav kropsmasse medfg@rer nedsat energiforbrug og derved gget risiko for fedme.
Behandling af problemer med vaekst og over- og underernaering:

e Malet er, at ethvert barn skal falge sin egen vaekstkurve.

e Vaekstkurver (vagt, hgjde/laengde, vaegt/hgjde) folges over tid. Hgjde kan males liggende ved hjzelp
af segmentale mal eller armmal, hvis kontrakturer komplicerer méltagningen.

¢ Kontrol af naeringsindtag ved en diaetist eller en anden sundhedsfaglig person anbefales ved hvert
kontrolbesgg. En registrering af tre dages fadeindtag er et simpelt og praecist redskab til at vurdere
naeringsindtaget. En gennemgang af fgdeindtag i de seneste 24 timer er en praktisk metode til at
belyse ernaeringsmaessige problemer og vurdere behov for szerlige kosttilskud.

e P.g.a. lav kropsmasse vil det beregnede BMI (Body mass index) vise en markant underdrivelse af det
reelle kropsfedt. Dette kan medfgre en forkert rddgivning om ernaeringen og kan sdledes fare til fedme.

e SMA-patienter med risiko for fedme bgr have en vaekstkurve, som ligger i den lavere percentil for
veegt/hgjde og BMI.

e Det er vigtigt, at der tages tilstraekkelige doser calcium og D-vitamin.

e Kontrol af niveauet for prealbumin kan hjzelpe med at vurdere, hvorvidt barnet far nok protein.

IV. Erneering hos akut syge patienter med SMA

e Personer med SMA, seerligt ikke-siddende, er specielt sdrbare i den katabolske fase (nedbrydningsfasen)
0g under faste, og de vil hyppigere udvikle hypoglykaemi (for lavt blodsukker) ved faste. Det er
derfor ngdvendigt for alle SMA-patienter at undga at faste i laengere tid.

e Ved indlaeggelse for akut sygdom bgr ernaeringen inden for 4-6 timer optimeres til fuldt
kaloriebehov, via sonde (enteral ernzering) eller direkte i blodet via kateter (parenteral ernzering) eller
en kombination, hvis dette skgnnes ngdvendigt.

e Det anbefales at give kalorietilskud straks efter operation for at undga nedbrydning af musklerne
(katabolisme), seerligt i bgrn med lav fedtlagring. Hvis sondeernaering ikke er mulig med det samme, bgr
intravengst kalorietilskud overvejes.



Ortopaedisk behandling og vedligeholdelse af musklerne

Oversigt over ortopadisk behandling af SMA

A. Hovedproblemer: Muskelsveekkelse, der medfgrer kontrakturer, deformitet af rygsgjlen (skoliose),

gget risiko for smerter, afkalkning af knogler (osteopeni) og knoglebrud.

B. Vigtige undersggelser og malinger:

e Ledbevaegelighed

e  Muskeltyrke, funktion

e Siddestilling og mobilitet

e Skinner

e Rgntgenbilleder (rygsgijle og andre led)
e DEXA-scanning

e  Ortopaedkirurgi

I. Anbefalinger til undersogelse og behandling i forhold til funktionsniveau

A. Ikke-siddende:
Undersggelser:

¢ Fysio- og ergoterapeutisk funktionsmal (evt. ved brug af CHOP-INTEND)

o Talepaedagogisk undersggelse, hvis der er nedsat synkefunktion, eller hvis talen er pdvirket af
kaebekontraktur eller svag stemme.

Behandlingstiltag:

e Vejledning i ernzering

¢ Tilretning af siddestilling: Patientens primaere siddestilling bgr vaere udgangspunkt for valg af udstyr
til kropsstgtte. Det er vigtigt med en komfortabel siddestilling.

o Behandling af kontrakturer: Der kan vaere behov for skinner, som bevarer ledbevaegeligheden og
forebygger smerter.

¢ Smertebehandling

o Hjeelp til hverdagsaktiviteter (ADL): Statte til leg og arbejde bgr omfatte let legetgj og lette
teknologiske hjeelpemidler med variable styringsenheder og diverse aktiveringssystemer.

o Kgrestol: Giver optimal selvstaendighed og bedst mulig siddekomfort.

e Skinner: Skinner til armene kan give bedre funktion og omfatter brug af mobil armstgtte eller elastiske
ophaeng/slynger, der giver stgrre bevaegelighed og funktionsevne.

¢ Omverdenskontrol og boligtilretning giver gget sikkerhed, tilgaengelighed og stgrst mulig
selvsteendighed.

B. Siddende:
Undersggelser:
¢ Funktionsvurdering (undersggelsesmetoder: Hammersmith Functional Motor Scale til SMA, Modified-

Hammersmith functional motor scale til SMA, Gross Motor Function Measure (GMFM), og Motor Function
Measurement (MFM))



Maling af ledbevagelighed
Maling af muskelstyrke ved hjzelp af muskeltest eller myometer
Rgntgen af rygsgjle og hofter

Vurdering af behov for udstyr og hjeelpemidler til siddefunktion, mobilitet, positionering og
personlig pleje. Behovsvurdering af manuel eller elektrisk kgrestol kan ske, ndr barnet er 18-24 maneder
gammelt.

Behandlingstiltag (fysio- og ergoterapi og ortopaedi):

C.

Kgrestol. Sikre optimal selvstaendighed og siddekomfort.
Omverdenskontrol og boligtilretning m.h.p. tilgaengelighed og optimal selvstaendighed.

Forebyggelse af kontrakturer er vigtigt med regelmaessig udspaending og brug af skinner for at
bevare bevaegeligheden. Seriegipsninger af kontrakturer kan forbedre stafunktionen og @ge tolerancen
for brug af skinner. Fodkapsler kan forhale udviklingen af kontrakturer i achillessenen. Mobile armstgtter
eller slynger gger beveegeradius og funktionsevne.

Regelmaessig traening, fx svgmning eller handicapidraet, anbefales for at bevare kondition og
udholdenhed.

Opretholdelse af stafunktion anbefales. Lange, lette vaegtbaerende skinner (knae-ankel-fod-
skinner) eller dynamiske gangskinner til at std eller g& med, hvis der er god kraft. Hvis dette ikke er
muligt ber man overveje et stastgttestativ/vippeleje — eller en mobil stdenhed med benskinner (AFO)

Korset og rygkirurgi (se senere).

Géende:

Undersggelser:

Kontrol af balance og gangfunktion bgr omfatte en undersggelse af tilgeengelighed i og uden for
hjemmet.

Undersggelse af ledbevaegelighed og rygskesevhed.

Fysio- og ergoterapeutisk vurdering af mobilitetshjeelpemidler og andre hjeelpemidler og
indretninger samt tilgeengelighed.

Vurdering af behov for hjeelpemidler og tilpasninger for at kunne udfgre dagligdags aktiviteter.
Rgntgen og DEXA-scanning af led ved akutte muskel- eller knogleskader pga. overanstrengelse,

tilskadekomst eller fald.

Behandlingstiltag:

Kgrestol til transport over laengere distancer gger mobilitet og selvstaendighed.

Behandling og forebyggelse af kontrakturer for at beskytte leddene bedst muligt.

Fysio- og ergoterapi gger sikkerhed, udholdenhed og uafhaengighed og forlaenger gangfunktionen.
Gang med egnede ganghjaelpemidler og skinner for at opretholde gangfunktion s3 laenge som muligt.

Regelmaessig traening, fx svemning, vandtraening, ridning eller saerligt tilrettelagte sportsaktiviteter,
for at vedligeholde kondition og udholdenhed.

Ved kgrekort, behov for szerlig tilrettelagt undervisning og specialtilpassede styreenheder.
Omverdenskontrol og boligtilretning for sikker tilgaengelighed og optimal selvstaendighed.
Korset eller skinner, hvis der opstar skoliose eller kontrakturer.

Rygoperation (se senere).



II.

Ortopadiske hjelpemidler

Det er vigtigt at bandagisten, terapeuten og familien arbejder sammen for at sikre, at skinner
o. lign. fremstilles, sd de er funktionelle.

Bandagisten bgr have erfaring med personer med muskelsvind og i at udveelge de materialer, der
giver bedst mulig pasform og funktion.

Korsetter kan anvendes for at sikre en god holdning, men der er ikke tilstraekkelig
dokumentation for, at et korset kan forhale udviklingen af skoliose. Hvis der anvendes korset,
bgr det fremstilles, s mellemgulvet kan arbejde under vejrtraekning, og der er plads til evt. mavesonde.

III. Ortopaedkirurgi

1. Hofteledsluksation og kontrakturer:

Hofteledsluksation (skred i hofteleddet) ved SMA er sjeldent smertefuld. Der kommer ofte ny
luksation efter en operativ korrektion, og i de fleste tilfaelde bgr sddanne operationer undgas.

Fejlstillinger af ankler og fadder ggr det besveerligt at anvende almindeligt fodtgj, og manuel
opretning og blgddelsmassage. Hos gdende kan hurtig og intensiv fysioterapi sikre det bedst mulige
resultat.

2. Skolioseoperation:

Skolioseoperation udfgres for at give bedre siddende balance, udholdenhed og kropsholdning. Jo
tidligere operation, jo bedre resultat.

Skolioseoperation kan gavne patienter som har svaer, progressiv rygskeevhed, og bgr udfares, mens
der stadig er god lungefunktion.

Skolioseoperationens effekt pd lungefunktionen er omdiskuteret, men den kan medfare langsommere
udvikling af lungeproblemer.

Komplikationer i form af staerke blgdninger kan forekomme under operation. Postoperative
komplikationer kan vaere manglende korrektion, pseudartrose (manglende heling), behov for forlaenget
vejrtraekningsstette, lungeproblemer og sérinfektion.

Hos gdende bgr operation overvejes ngje, da det kan medfare funktionstab, balance- og
vejrtraekningsproblemer og tab af selvstaendig gangfunktion.

IV. Opfoelgning og behandling for og efter operation

[y

. For operationen:

Planlzeg tilpasning af korset og/eller skinner eller udfgrelse af nye.

Ny kgrestol eller tilpasning af eksisterende kgrestol (saede, ryglaen, armlaen, ben-eller hovedstatter) er
naesten altid ngdvendig.

Instruktion i forflytninger, herunder evt. anvendelse af lift.
Anskaffelse eller andring af hjeelpemidler til bad, toilet og paklaedning
Spirometri, non-invasiv vejrtraekningsstgtte (NIV) sdsom BiPAP og evt. hostemaskine.

2. Efter operationen:

Aftaler om afstgbning og tilpasning af skinner skal koordineres, den tilladte bevaegelighed og
aktivitet skal bekraeftes, og det skal sikres, at de ngdvendige hjaelpemidler er tilgaengelige.

Lungefunktionstest og non-invasiv vejrtraekningshjaelp, hvis det er ngdvendigt.

Oplaering af plejepersonale og familie i at hjeelpe med vending i sengen, forflytning, pdkleedning,
badning og toiletbesgg.

Aktivitet og bevaegelse sd hurtigt som indgrebet og kirurgen tillader det.



Palliativ behandling

En optimal behandling af SMA bgr tage hgjde for mulige modstridende behandlingsmal. Dette kan vaere
vanskeligt, ndr det drejer sig om sma bgrn, hvor andre tager beslutninger pa vegne af barnet, fx
foraeldre, sgskende, pargrende, behandlere og det offentlige system.

Det er vigtigt, at personen med SMA og dennes familie praesenteres for mulige behandlingstilbud
hurtigst muligt efter diagnosen samt fordele og ulemper ved disse.

Et valg for eller imod en behandling er ikke endegyldigt, men kan ggres om, hvis
omstaendighederne aendrer sig. Det er afggrende, at der er tilstraekkelig tid, &ben og eerlig information
om mulighederne, dbenhed for at beslutninger kan sendres samt en god personlig kontakt.

Der bgr tages stilling til mavesonde relativt tidligt i forlgbet, mens risikoen for fglgevirkninger er
mindre. Dette skal sikre, at neeringsindtaget forbliver stabilt, ndr det med tiden bliver vanskeligere at
spise.

Beslut tidligt i forlgbet, hvordan man skal forholde sig til eventuelle livstruende
lungeproblemer. Genoplivning og akut anvendelse af respirator, hvor der ikke tidligere har vaeret
brugt respirationshjeelpemiddel, kan give mange flere problemer, end hvis beslutningen er taget pa
forhdnd. Andre former for non-invasive vejrtraekningshjaelpemidler bgr introduceres i takt med at
behovet opstar.

Terminal behandling bgr forklares og drgftes tidligt og ikke udsaettes til sidste gjeblik, hvor
foraeldrene er uforberedte, chokerede og i sorg.

En optimal pleje og behandling opnds bedst med en multidisciplinzer tilgang, herunder medicinsk,
social og psykologisk stgtte. Det er vigtigt, at familien far stgtte og hjeelp i den terminale fase — ogsa
hvis de veelger at vaere hjemme med barnet.

I de situationer, hvor mekanisk ventilation ikke er pé tale, er det vigtigt at vide, at terminal dyspng
(lufthunger) kan behandles og vaere en god lindring for barnet og familien.



