Konsensusbaserade vardrekommendationer for vuxna med
myotonisk dystrofi Typ |

Snabbreferensversion

Studierna och noggranna bevis som behdvs for att skapa en bevisbaserad riktlinje for klinisk vard av patienter
med myotonisk dystrofi typ 1 (DM1) har &nnu inte genomforts for alla berorda kroppssystem och manifestationer.
For att forbattra och standardisera varden av denna sjukdom har 6ver 60 ledande myotoniska dystrofi (DM)
kliniker i Vasteuropa, Storbritannien, Kanada och USA skapat konsensusbaserade vardrekommendationer

for vuxna med myotonisk dystrofi typ 1(Consensus-based Care Recommendations for Adults with Myotonic
Dystrophy Type 1).

Sammanfattande rekommendationer fran de konsensusbaserade vardrekommendationerna finns nedan. Det
fullstandiga kompendiet av rekommendationer fran kroppssystemet och deras sjukdomsmanifestationer finns har
https://www.myotonic.org/toolkits-publications

L|VSHOTAN DE SYNTOM - e Allvarliga biverkningar kan intréffa under hela DM1-behandlingen
oo och har rapporterats hos patienter vars DM1-symtom var milda

REKOMMENDATIONER FOR KLINISK e Beteende och kognitiva storningar behdver noggrann bedémning

VARD och hantering fére operationen (om tid tillater det och om det ar

mojligt)
K"'Uf'gl, anestesi och smarta e De allvarligaste komplikationerna férekommer i post-anestesi-
e Se MDF’s Praktiska forslag angaende anestesi for patienter med perioden
myotonisk dystrofi (Practical Suggestions for the Anesthetic e Se fullstandiga rekommendationer pé https://www.myotonic.

Management of a Myotonic Dystrophy Patient) for anestesirisker
och rekommendationer fore kirurgiska ingrepp eller procedurer

som kraver anestesi https://www.myotonic.org/toolkits- Andningssymptom
publications

org/toolkits-publications

e Lungkomplikationer ar den ledande ddédsorsaken i DM1. Kliniker
e DM/1-patienter &r mycket mer bendgna att fa biverkningar av maste 6vervaka problem som aterkommande
lakemedel som anvands for anestesi och analgesi; interaktioner
mellan hjart-, respiratoriska, muskel- och centrala nervsystemet
i varje DM1-patient kan leda till en mangd olika otillrackliga svar
fére, under och efter operation e Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.org/
toolkits-publications

e |unginflammation vid baslinjen och seriellt med
lungfunktionstest, atminstone tvungen vitalitetskapacitet (FVC)

Bild 1 Flédesdiagram for andningsvard

@ Diagnos

Andningsbedémning
Vaccinera mot lunginflammation och influensa
Undersok eventuella hjartproblem

v Y

Asymtomatisk Symptomat
« Beddm +/- 6 manader
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hostmaskin) workshop riktlinjer * hostmaskin

« Mekanisk ventilation,

« Kompletterande 02 efter behov

endast vid behdv
o Se pulmonelin
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Kardiovaskulara symptom

Hjartkomplikationer ar den andra ledande dédsorsaken i DM1

De vanligaste hjartproblemen ar arytmier (sinusbradykardi,
hjartblock, formaksflimmer och -fladder och ventrikular takykardi)

Palpitationer, brostsmarta, dyspné, ortopné, yrsel och synkope
kraver hjartundersokning

Betydande paverkan pa hjartat som leder senare till
hjartbiverkningar ar ofta asymptomatisk

Impuls- eller ledningsavvikelser pa en standard 12-avlednings
EKG inklusive sinusfrekvens <560 BPM, PR-intervall> 200 ms, QRS-
varaktighet> 100 ms, vanster framre eller bakre fascikulart block,
onormala Q-vagor, atriell takykardi, fibrillering eller fladdring och
ventrikuldra arytmier indikerar hjartinvolvering

Hanvisa patienter med hjartsymptom, onormalt arligt eller
biennalt EKG som indikerar hjartinvolvering och patienter dver
40 ar utan tidigare hjartutvardering till ett centrum som har
erfarenhet av DM1-vard

Kardiologiska hanvisningar for alla DM1-patienter ar rimliga om
de ingar i ett tvarvetenskapligt program eller om de utévare som
tillhandahaller primarvarden har svart att bedoma hjarthistoria,
undersokning eller EKG

Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.
org/toolkits-publications

ALLMANNA SYMPTOMER
OCH TILLSTAND - KLINISKA
VARDREKOMMENDATIONER

Skelettmuskelsvaghet och rehabilitering

Utvardera arligen for:

e Svalj- och talproblem

e Mobilitet, balans och fall

e Dagliga aktiviteter - inklusive sjalvomsorg

e Aktiviteter i hemmet, skolan, jobbet och samhallet

Se specialister, inklusive PT, OT, talpatologer, dietister,
socialarbetare och andra

Uppmuntra 6vning med mattlig intensitet (aerob och
motstandstraning)

Se Fysioterapins roll vid beddmningen av individer med
myotonisk dystrofi (Role of Physical Therapy in the Assessment of
Individuals with Myotonic Dystrophy) pa https://www.myotonic.
org/toolkits-publications

Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.
org/toolkits-publications

Skelettmuskel-myotoni

Myotoni kan orsaka muskelstyvhet, langvarigt handgrepp, tal-
och svaljproblem

Mexiletin kan dvervagas for myotonibehandling. Mexiletin

ar kontraindicerat for DM1-patienter med hjartproblem. Se
fullstandiga rekommendationer om mexiletin pa https://www.
myotonic.org/toolkits-publications for mer information om
hjartimplikationer.

Graviditet och riktlinjer inom obstetrik

Kvinnor med DM1:

e Har 6kad risk for missfall, prematur fodsel och andningsnod
under graviditeten (speciellt under 3: e trimestern) och
problem med varkarbete under férlossning; extrem
forsiktighet ska tas med analgetika och sedativa
anestesimedel (se MDF Anesthesia Guidelines here https://
www.myotonic.org/toolkits-publications)

e Rekommenderas radfraga en hogrisk OBGYN fore forlossning
och fa kontinuerlig antenatalvard

e Trottnar mycket snabbare under varkarbetet och I6per risk
for blodning i postparten, sarskilt efter langvarigt forsta eller
andra steg eller om i fall av polyhydramnios

e Skainduceras endast pa forlossningspersonalens ledning
och efter att alla ndédvandiga konsulter som hjalper under
forlossningen har informerats

Sexuellt aktiva patienter med DM1:

e Ska hanvisas till genetisk vagledning och
familjeplaneringstjanster beroende pa barnets alder

e Ska fa foraldraradgivning for prenatal genetisk diagnostik
eller diskussion av preimplantationsgenetisk diagnos

Inkludera pediatrisk eller neonatal specialist vid forlossning;
Intensiv neonatalvard rekommenderas for nyfédda som kan ha
DM1; forutse behovet av matningssond och ventilationsstod

e Tillgang till pediatrisk eller neonatal specialist
rekommenderas dven om det ar kant att fostret inte ar
drabbat

Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.
org/toolkits-publications

Symptom av overdriven dagsomnighet

Bedom for overdriven somnighet (EDS) med Epworth Sleepiness
Scale eller liknande standardiserat frageformular; foreskriv
somnstudier om s6mnstorningar misstanks

Overvaka ofrivilliga muskelryckningar (muskelaktivitet under
somnen), samt EEG, andningsatgarder under somnstudier for att
bedoma eventuell obstruktiv smnapné och centralsomnapné
kopplat till centrala nervsystemets funktion.

Tala med pulmonologisten och/eller sémnspecialisten om EDS-
poang ar positiva pa skalor

Fraga patienter om: alkohol- eller koffeinférbrukning, mediciner
och sdmnsvanor som kan bidra till EDS

Utvardera effekterna av eventuell svaghet i andningsmuskler
(tvungen vitalitetskapacitet sittandes och liggandes) i fall av EDS

| fall av misstankt natt- eller dagtidshypoventilation, 6vervag icke-
invasiv positiv tryckventilation, och hanvisa till pulmonolog med
erfarenhet av neuromuskulara sjukdomar igen: méjligt behov av
NIV-lansering

Overvaga Nodafinil for behandling om samexisterande
forandringar i centrala nervsystemet misstanks som orsak till EDS

Overviaga kognitiv beteendeterapi (CBT) eller beteendeterapi for
apati; psykostimulerande behandling kan dvervdagas om apati ar
forknippad med Gverdriven trotthet eller EDS

Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.org/
toolkits-publications
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Gastrointestinala symptom

e Fraga om problem med tuggning, svéljning, dregling, reflux,
uppsvallning, buksmarta, tarmrorelsefrekvens och egenskaper,
diarré och inkontinens

e Fysisk undersokning bér omfatta bukpalpation, inklusive kring
gallblasan och rektalundersokning for analsfinkter spasm och
dyssynergisk avforing for symtomatiska patienter

e DM1-patienter ar i riskzonen for pseudoobstruktion, och upplever
andra problem som kan orsaka fullstdndig obstruktion av tunn-
och tjocktarm, inklusive endometrios, akut gallblasinflammation,
sonderbrutna ovariecyster, sigmoid volvulus. Overvaka potentiella
obstruktioner for att avgéra om de ar pseudoobstuktioner eller
fullstandiga obstruktioner och behandla i enlighet darmed

e |cke-medicinska ingrepp:
e Hodfibrerdiet for diarré eller forstoppning; 6ka vattenintaget
e Kosttillskott for viktminskning, viktokning eller dysfagi
e Dysfagi-behandling remiss for oral faryngeal dysfagi
* Medicinska ingripanden:
e Loperamid (mild anvandning) for diarrékontroll
e Laxermedel for forstoppning:

e Forsta linjens terapi: Miralax, Senna, Ducosate eller
Linaclotide

Bild 3 Flodesdiagram for okuldara rekommendationer

e Andra linjens terapi: Bisacodyl, Lubiprostone, Linaclotide
e Undvik oljor - om ovan misslyckas, hanvisa till anal manometri
e Metoklopramid for gastroparesis, pseudo-obstruktion, reflux

e Antibiotika for bakteriell dvervaxt-inducerad diarré (baserat
pa andningstestning)

e Enteral nutrition endast for aterkommande lunginflammation
eller svar dysfagi som orsakar viktminskning eller orsakar
oférmaga att svalja sakert utan aterkommande aspiration.

e Mexiletin kan anses vara behandling for diarré eller
forstoppning Mexiletin ar kontraindicerat for DM1-patienter
med hjartproblem. Se fullstdndiga rekommendationer om
mexiletin och hjartproblem

Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.
org/toolkits-publications

Okuldra symptom

Relevanta 6gonsymptom av DM1, inkluderar gra starr, skelning
och andra 6gonmotilitetsproblem, myopi och astigmatism

hos patienter med medfédd DM1 och DM1 med debut i
ungdomsalder

Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.
org/toolkits-publications

l

@ Diagnos

Arlig 6gonprov, inklusive

Y

y

de stor vardagens
aktiviteter

« \Varna patienter om
effekter pa kéring

Asymtomatisk Symptomatic
o Beddm+/-14ar ¢ ¢ | ¢ ¢
Grd starr Torra 6gon §vaghet iansikte och Ptos
o Ta bort kirurgiskt nar « Overvdga oftalmiska dgonlackens stangningsmusk|er « Tank pa dgonlockkryckor

smorjmedel « Svaghet i ansikte

Qvervaka svaghet
i 6gonlockens

och 6gonlockens
stangningsmuskler

stangningsmuskler som
paverkar dgonlocken och
hornhinnan

Tumorer

Leta efter pilomatrixom (hudtumaorer); hanvisa till kirurger for
saker borttagning

Trana patienter att upptacka pilomatrixom (liten hard klump
under huden pa huvud, nacke, armar, torso, ben)

Folj allmanna riktlinjer for populationsbaserad cancerscreening,
sarskilt for brost-, testikel-, livmoderhals- och koloncancer

Utvardera misstankta nya CNS, abdominopelvic och thyroid
symptom for eventuell cancer; 6vervag cancer i hjarnan,
livmodern och dggstockarna

Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.
org/toolkits-publications
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Endocrine & metabolic symptoms

e Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.
org/toolkits-publications

Bild 4 Flodesdiagram for Endokrina och metaboliska problem rekommendationer i DM

@ Diagnos
I
Test Konsspecifika
v | v v v v | v
TSH & Free T4 vid Test for Folj ADA-riktlinjerna Mét lever- och Kvinnor: Mén:
baslinjen och var 3: hyperlipidemi via for diabetesprovning bilirubinnivaer vid . . R
a &, oftare om om serumblodlipidniva er i s baslinjen och arligen + fraga om oregelbundna + fraga om ED, dvervdg
Al b P « Tank pa formell test menstruationer; cystor ytterligare undersokning/
sadan dr indicerad vid baslinjen och var ) A ; ;
tredje &r: oftare om av glukostolerans « Kronisk pa dggstockarna; behandling
PR Serietillagg HcAlc leverenzymdkning &r endometrios; reproduktiv e
sadan ar indicerad & FPG &rligen _typiskuoch.indike_rar historia * E/emni?ellIgelzglr(t?iglgaes?(uléra
. Behandla g s bieffekter av vissa ED-
insulinresistens med lakemedel
livsstilsforandringar
kost och motion
Neuropsykiatriska symptom Psykosociala symptom
e Informera patienterna att DM1 ocksa ar en hjarnsjukdom. e Bedodm patientens sociala forhallanden i hushallet; dvervéag och

var medveten om eventuellt forsummelse av barn, akut finansiellt
behov, osdkra korvanor, osékert eller ohygieniskt hem; hanvisa till
sociala tjanster, stodprogram och organisationer

e |nkludera psykiatrisk och beteendestudier vid baslinjen, och under
regelbundna schemalagda uppféljningar eller nar symptom
upptrader

e Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.org/

e Remittera patienter med psykiatriska eller beteendestorningar, . s .
P psy g toolkits-publications

patienter med fenotyp med sen debut och patienter med
kognitiva svarigheter till yrkesverksamma inom mentalvarden
for testning och uppfdljning; patienter kan ha begransad inblick i
dessa fragor - 6vervéag insats fran partner och familjemedlemmar
efter behov

e DM-patienter med fenotyp med sen debut kan uppvisa snabb
nedgang i vissa kognitiva funktioner

e Se fullstandiga rekommendationer pa https://www.myotonic.
org/toolkits-publications

Forfattarnas tack
Projektet skulle inte ha varit mojligt att genomféra utan det outtrottliga och langsiktiga atagandet av de 66 internationella yrkesverksamma

som har involverats i utvecklingen. Projektet har letts av en exemplarisk styrkommitté med 10 medlemmar som har styrt utvecklingen och
genomfdrandet av detta dokument. De ar:

Tetsuo Ashizawa, M.D. Giovanni Meola, M.D.

Houston Methodist Neurological Institute Universita degli Studi di Milano

Cynthia Gagnon, Ph.D. Richard Moxley, I, M.D.

Université de Sherbrooke University of Rochester

William Groh, M.D., M.PH. Shree Pandya, D.PT.

Medical University of South Carolina University of Rochester

Laurie Gutmann, M.D. MarkT. Rogers, M.D.

University of lowa University Hospital of Wales

Nicholas E. Johnson, M.D. Ericka Simpson, M.D.

Virginia Commonwealth University Houston Methodist Neurological Institute

En fullstandig lista 6ver forfattare och en 6versikt av metoden som anvands for att utveckla samforstand kan du hitta har:
https://www.myotonic.org/toolkits-publications
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