Muyotonic
Dystrophy
FOUNDATION

Konsensusbaserade
vardrekommendationer
for barn med

myotonisk Dystrofi Typ |



Konsensusbaserade vardrekommendationer
for barn med myotonisk Dystrofi Typ |

Oversikt

Rekommendationer for halso- och sjukvard for barn med myotonisk dystrofi ar avgoérande for att alla
lakare och yrkesverksamma som moter barn och deras familjer med denna komplexa sjukdom ha
ett vagledningsdokument godkant av erfarna lakare som omfattar halso-och sjukvardvagar Medan
studierna och noggranna bevis som behovs for skapa bevisbaserade riktlinjer for klinisk vard av
barn med myotonisk dystrofi typ 1 (DM1) finns inte tillganglig for alla drabbade kroppssystem

och symptom, ar detta dokument ett forsta steg. Rekommendationerna har byggts via en
konsensusbaserad process informerad av litteraturen och klinisk erfarenhet.

Myotonisk dystrofi ar en multisystemisk storning, och dessa vardsriktlinjer delas darfor in i tva
huvuddelar: a. allméanna vardhansyn och b. ett systembaserat tillvdgagangssatt for vard. Varje
avsnitt innehaller ett kort bakgrundsavsnitt som beskriver kritisk information, f6ljt av nagra
konsensusbaserade rekommendationer.
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Allmanna vardhansyn

Diagnos och klassificering

Bakgrund

Att diagnostisera medfodd myotonisk dystrofi och myotonisk dystrofi med debut i barndomen typ

1 (DM1) kan vara extremt svart om inte en lakare kanner till tillstandet. Vagen till diagnosen ar ofta
komplicerad av det brett spektrum av kroppssystem involverade, antalet olika konsulterade utovare
och den stora variationen i svarighetsgraden av tecken och symtom pa sjukdom. Det kan ta ar for en
patient att fa en korrekt diagnos av CDM och DM1 med debut i barndomen

Diagnosen av medfédd DM1 och DM1 med debut i barndomen bor misstankas hos alla ungdomar
med en familjehistoria av DM1 och/eller som visar en eller flera av féljande egenskaper:

e (Ogonlock ptos

e Distal svaghet, framst av fingrar och handled flexorer, utan kontrakturer
e Myotoni eller “styvhet” av musklerna

e Autistiska drag eller sociala kommunikationssvarigheter

e Uppmarksamhetsunderskott, angest och andra beteendeproblem
e  Utvecklingsfordrojning och/eller intellektuell funktionsnedsattning
e Inlarningssvarigheter (t.ex. dyslexi, dyskalkyli)

e Overdriven dagsémnighet

e Magtarmproblem: forstoppning eller diarré

e Skolios

e Arytmi

e Lang tid for aterhamtning eller andningsstopp efter anestesi

e Egenskaper som nyfédd som hypotoni, svaghet, klubbfot, andningsinsufficiens eller
matningsproblem

Om DM1 misstéanks kliniskt kan en definitiv diagnos goras via ett genetiskt test. En familjehistoria och
ett enda symptom eller tecken som dverensstéammer med DM1 bor leda till genetisk testning. Om en
kand familjehistoria inte ar tillganglig, avsldjar en detaljerad familjehistoria fran foraldrarna ofta ett
subkliniskt fall av DM1 hos en foralder. Om det inte finne nadgon familjhistoria bor en konstellation av
tecken eller symtom, snarare @n bara ett leda till genetisk testning. Att komma fram till en bestamd
genetisk diagnos av DM1 hos barn och ungdomar ar mycket viktigt for att hantera det nuvarande
problemet och for att sékerstalla lampliga 6vervaknings- och forsiktighetsatgarder. | synnerhet bor
hjartovervakning genom arligt EKG goras for att identifiera potentiellt problematiska arytmier.

Det genetiska testet for DM 1 mater antalet CTG-upprepningar i den 3 “otranslaterade delen av
dystrophia myotonica proteinkinas (DMPK) -genen pa kromosom 19. Antalet CTG-repetitioner mellan
37 och 50 betraktas som premutationer och upprepade expansioner storre an 50 ar associerade med
sjukdom. (se Genetisk vagledning).

Myotonic Dystrophy Foundation
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Rekommendationer

a. Se Genetisk vagledning om patienter eller riskfamiljer uppvisar kliniska tecken som indikerar
DM1, sa att de kan fatta ett valgrundat beslut om huruvida man ska ga vidare till genetisk
testning. Sadan testning ska ske genom ett ackrediterat laboratorium med erfarenhet av att
tillhandahalla DM1-diagnoser (se https://www.myotonic.org). Det antas att individer med 37
till 49 CTG-repetitioner mycket osannolikt kan utveckla detekterbara DM1-symtom. Dock kan
sadana “premutationer” expanderar sig till sjukdomsomradet i efterféljande generationer.
Personer som salunda identifieras bor erbjudas genetisk vagledning (se Genetisk vagledning)
for att diskutera risken for 6verféring av DM1

Nar diagnosen ar bekraftad, hanvis till ett expert multidisciplinart team med kompetens inom
myotonisk dystrofi for att samordna varden, prioritera symptomhantering och gora lampliga
ytterligare hanvisningar

CDM i centrum
e Medfodd DM1 (CDM) definieras hos ett barn som har en eller flera av féljande egenskaper:

a. Fysiska tecken eller symptom som kan hanforas till DM1 vid fodseln eller under den
forsta manadens liv, inklusive en eller flera av foljande egenskaper: Andningsbesvar,
matningsproblem, svaghet och hypotoni, klumpfot, polyhydramnios och/eller minskade
fosterrorelser

b. Genetisk bekraftelse pa expanderat CTG-monster

c. Behov av medicinsk intervention eller sjukhusvard under den forsta manaden fér medicinska
problem som ar specifika for myotonisk dystrofi

Diagnosen behover inte goras ndodvandigtvis under nyfoddperioden men kan gdras senare i
livet om ovanstaende kriterier a. genom c. var fanns bevisligen

e Alla andra DM1-patienter som presenterar sig inom det pediatriska aldersintervallet (som inte
uppfyller kriterierna for medfodd DM) kallas harmed DM1. Diagnosen av medfédd DM1 och
DM1 med debut i barndomen kan goras vid vilken alder som helst, om egenskaper hos DM1 var
uppenbarligen narvarande under barndomsaren men inte identifierades eller diagnostiserades
medicinskt. Det finns andra klassificeringssystem i litteraturen som ytterligare subdividerar
patienter efter alder av symtomutbrott, sdsom féljande: milda och svara medfédda symptom (alder
0-1 ar), symptom i barndomen (1-10 ar) och sympton under ungdomsalder (10-18 ar) . Men vid
denna tidpunkt har vi inte de bevis som behovs for att tydligt forutse eller férandra riktlinjer utifran
dessa aldersintervall. Mycket av dagens medicinska litteratur fran DM1 definierar inte tydligt
klassificeringssystemet som anvands
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Allmanna vardhansyn

Genetisk vagledning

Bakgrund

DM?1 orsakas av expansionen av en instabil CTG-repetitionssekvens i en otranslaterad, men
transkriberad del av det 3-regionen hos dystrophia myotonica proteinkinas (DMPK) -genen pa
kromosom 19q13.3. Medan DNA-test, inklusive prenatal och presymptomatisk testning for DM1, ar nu
tillganglig, finns det manga potentiella svarigheter angaende tolkningen av resultaten for patienten
och familjen, vilket gor genetisk radgivning en anvandbar del av diagnostikprocessen.

I manga fall ar ett barn med DM1 den forsta personen i familjen som har diagnostiserats med DM1
pa grund av genetisk forvantan. En diagnos av DM1 hos en person i en familj har konsekvenser for
andra familjemedlemmar, vilket ger upphov till frAgor om huruvida andra familjemedlemmar som
inte visar nagra symptom ska informeras om diagnosen och huruvida familjemedlemmarna ska
testas. Diagnosen av DM1 hos en presymptomatisk person, speciellt om den personen ar ett barn,
kan fa viktiga konsekvenser for sjalvuppfattning, héalsokontroll och framtida arbete och skola. DM &r
en multisystemisk storning och manga manifestationer ar inte patognomoniska. Barn framfor allt
har komplicerade problem. Som inldarningssvarigheter, fysiska konditionsproblem osv. som inte ar
ovanliga bland barn utan DM. Emellertid kan den genetiska diagnosen av DM resultera i signifikanta
skillnader i det terapeutiska tillvdgagangssattet, sdsom potentiellt férebyggbara plotsliga dodsfall. Pa
grund av det m ett resultat debatteras om huruvida man ska testa asymptomatiska barn eller ej. Vissa
lander har astadkommitt. Ett rattsligt prejudikat angadende denna fraga, och det ar darfor lampligt att
samrada med en lokal genetisk radgivare fore testning.

Rekommendationer

1. Hanvisa alla patienter med medfodd myotonisk dystrofi, alla patienter med myotonisk dystrofi
med debut i barndomen och deras foraldrar till en genetisk radgivare (se https://www.nsgc.org/
for hanvisningar i USA) och for att bedéma foraldrarna for diagnosen DM1

2. Granska familjehistorian arligen. Genetisk radgivning bor upprepas nar ny information eller
omstandigheter férandrar riskerna for familjemedlemmar

3. Se till att genetisk radgivning for berérda familjer ger information om:
a. Arvsmonstret av sjukdom (autosomalt dominant nedarvning)

b. Den stora variationen i omfattningen och svarighetsgraden av DM1-symtom, d&ven inom
samma familj

c. Maodjligheten till férandringar i symptomens omfattning och svarighetsgrad 6ver tid

d. Sannolikheten att mutationen kommer att vaxa och sjukdomen kommer att bli svarare
eftersom den 6verfors fran generation till generation (forvantad) och beroende pa patientens
alder

e. Mojligheten att en minimalt drabbad mamma foder ett allvarligt drabbat barn-

f. Alternativ for familjeplanering

Myotonic Dystrophy Foundation
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Hjalp mutationsbarare att informera deras sina nara slaktingar om mojligheten att de ocksa
kan ha arvat riskerna och féljderna av DM1, aven om de eller deras barn for narvarande ar
asymptomatiska

Anvand inte CTG-repetitioner, om det finns tillgangligt, for genetisk vagledning eller prognos.
Dessa maste diskuteras med en genetisk vagledare

Meddela foraldrarna som har ett barn med myotonisk dystrofi, att de har 50'% risk for att ha ett
annat barn med DM1, och klinisk erfarenhet tyder pa att de sannolikt kommer att fa barn med
medfodd MD eller Med med debut i barndomen

Foresla att foraldrar tanker pa in vitro-fertilisering med preimplantationsdiagnos for att forhindra
DM1-6verforing eller andra alternativ for att utoka familjen

Om familjen och lakaren Overvéager att testa ett asymptomatiskt barn, rekommendera att alla
parter deltar i en radgivningssession innan de testas och vid tidpunkten for offentliggérandet av
resultatet. Radgivning bor involvera barnet, foraldrarna, barnets lakare, en genetisk radgivare och,
om det behovs, en psykolog. Detta kan vara besvarligt och avskracka tillfallig testning’; anvand
denna metod endast for kritiska fall

CDM i centrum

Repetitioner ar ofta stora (vanligen> 1000 repetitioner) men som namnts ovan (punkt 5) kan
repetitionsstorleken inte helt isoleras for att avgora om ett barn kommer att fa CDM eller hur svart
hans/hennes symtom kommer att vara

Nar en familj har haft ett barn med CDM, finns det en 6kad risk att det nasta barnet med DM1
kommer sannolikt ocksa att fa medfédd form

Konsensusbaserade vardrekommendationer for barn med myotonisk Dystrofi Typ 1



Allmanna vardhansyn

Vard av nyfodda

Bakgrund

Kvinnor med DM1 kan ha komplicerad graviditet, varkarbete och forlossning, inklusive for tidig fodelse
eller langvarigt varkarbete som kan paverka det nyfédda barnet. Dessutom kan barnet fédas med
medfédd DM1, med svara neonatala komplikationer, inklusive andnings- och svullnadsbesvar. (se
Diagnos och klassificering, och Genetisk radgivning).

Prenatal och preimplantationsgenetisk diagnos (PGD) kan vara alternativ for foraldrar som forsoker
undvika att 6verfora den genetiska mutationen till sina barn. Att veta fore fodelse att barnet har en risk
for CDM gor det ocksa mojligt for foraldrarna och det obstetriska teamet att forbereda sig fér en DM1-
drabbad nyfodd.

Spadbarn med medfédd DM1 kan ha féljande prenatala och neonatala tecken av varierande
svarighetsgrad:

e Polyhydramnios pa grund av svaljningssvarigheter in utero

e Minskade fosterrorelser

e Dalig matning vid fodseln, eventuellt krdvande enteral matning

e Avvikelser i andningsorganen, eventuellt kravande mekanisk ventilation vid fodseln

e Dalig muskelton och brist pa fosterrorelse, ofta kallad hypotoni eller “floppy infant”-syndrom
e Klubbfot och andra problem med leder som arthrogryposis (flera ledkontrakturer)

e Onormal ackumulering av véatska i kroppen

e Forstorade ventriklar i hjarnan (ventrikulomegali eller till och med hydrocephalus)

Rekommendationer

1. En hogriskforlossningspersonal ska tillhandahalla prenatal obstetrisk vard for moédrar som éar
kanda eller misstankta att bara ett barn med DM1

2. En pediatrisk eller neonatal specialist ska vara narvarande vid forlossningen om en mamma ar
kand for att ha DM1 eller om barnet ar kant eller misstanks ha DM1

3. Samrad for neonatal intensivvard rekommenderas for nyfédda som har eller misstanks ha DM1

Myotonic Dystrophy Foundation 7
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CDM i centrum

Barn med CDM behover ofta behandlas i en NICU som kan hantera andnings- och
matningsproblem, och som har en rad neonatala specialister och konsultspecialister som kan
hantera genetiska, respiratoriska, Gl, ortopediska, neuromuskulara, neurokirurgiska problem och
hjartproblem

Andningsstdd ska ges genom endotracheal intubation eller kompletteras med icke-invasiva
manovrer som dikteras av graden av andningsvarighet. Eftersom de flesta CDM-spadbarn kommer
att forbattra sin andningsfunktion nar de aldras, ska en lamplig forsdksventilation ges

Avvanjning fran ventilationsstdd kan vara mycket lAangsammare an vad som skulle vara fallet

for andra sjukdomar sdsom prematuritet och lunginflammation. Anvandning av ett respiratorisk
muskelhjéalpprotokoll med manuell och mekaniskt assisterad hostning (for att motverka luftvags
slimhaltig minskning av oxyhemoglobinsaturation pa grund av slem i luftvagarna) och icke-invasiv
positiv tryckventilation om sa behovs, med gradvis avvanjning av stod rekommenderas darfor
tilsammans med en konventionell avvanjningsstrategi

Matningsstod bor géras med hjalp av nasogastriskt sond, eftersom manga barn med CDM
kommer att forbattra sin matningsfunktion éver tiden. Placering av ett gastrostomiror for langvarig
utfodring ar berattigad for dem som inte visar forbattringar vid en manads alder, korrigerad for
prematuritet om det behdvs

Overvaka ledkontrakturer och andra ortopediska komplikationer, och hanvis till ortopedi och/eller
fysioterapi

Forhindra trycksar genom att ompositionera oftast och undvika tryckpunkter i spjalsangar eller
bilstolar for spadbarn med nedsatt rorelse som orsakas av svar svaghet

Optimera social och kognitivutveckling med hjalp av aldersanpassad utvecklingsvard och
spadbarnstimuleringsprogram

Overvaka huvudomkrets for att identifiera hydrocephalus

Remittera foraldrar till genetisk radgivning och familjeplaneringstjanster for beslut om eventuella
framtida graviditeter

Genomfor omfattande planering infor utskrivning for att sakerstélla att alla nodvandiga tjanster
(t.ex. barn utvecklingstjanster) och utrustning (t ex ratt bilbarnstolar) och moten for uppféljning
planeras

Hanvis till multidisciplinar barnklinik med neuromuskuldravdelning vid utskrivningen fran
neonatalavdelningen for att hantera de manga problem som barn med CDM kommer att ha
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Allmanna vardhansyn

Palliativ vard, vagledning och riktlinjer

Bakgrund

Vardgivare av nyfodda med CDM kan behova fatta svara medicinska beslut, inklusive avbryta
livsuppehallande behandling. Barn med CDM kan gora en 6verraskande stark aterhamtning efter

en langvarig kritisk period i neonatalsteget, och den informationen ska 6verforas till familjen. Det

ar viktigt att erbjuda familjer forebyggande vagledning for att se 6ver CDM: s naturhistoria, vilka
valmojligheter och alternativ som finns tillgdngliga for medicinsk forvaltning samt de komplikationer
som uppkommer under en NICU-entré. Alternativ for att bibehalla nutritionen via enteral sondmatning,
assisterand andningsfunktion via hjalpventilation och behandling av progressiv hydrocefalus bor
diskuteras.

Ha dessa diskussioner sa tidigt som mojligt for att framja battre medvetenhet bland vardgivare och
medicinska teamet om de tillgédngliga valen och deras effekter pa varje inblandad person. Att erkdnna
den potentiala belastningen pa vardnadsgivaren ar en 6ppen diskussion som ocksa hjalper till att styra
beslutsfattandet.

Rekommendationer

Lakare och andra vardpersonal som skdter CDM-patienter som kraver betydande livsuppehallande
behandlingar som invasivventilation bor ta foljande steg mot att tillhandahalla palliativ vard och
uppmuntra patientfullmakten:

1. Rekommendera introduktionen av palliativ vard vid tidpunkten for diagnosen och med jamna
mellanrum darefter reckommenderas. Nar en formell pediatrisk palliativ vardgrupp finns tillganglig
ska den konsulteras

2. Erkann och ta hand om belastning pa vardgivaren, oavsett om vardgivaren har DM1 eller inte
och erbjud respit eller motsvarande atgarder for att forbattra familjestodet. Ta hand om sorgande
patienter och familjemedlemmar och erbjud radgivning efter behov

3. Uppratta en akutsjukvardsplan och patientfullmakt med familjen

CDM i centrum

e Introducera konceptet att CDM:s naturhistoria ar en progressiv forbattring av muskelstyrkan fran
barndomen, men komplikationerna hos CDM kan vara kritiska och ha stor risk for dodlighet,
sarskilt under det forsta aret i livet

e Skapa en gemensam beslutsfattande miljo med familjer sa att de utvecklar sin egen prognostiska
medvetenhet och kan acceptera svara beslut

e Vagled familjer eller vardgivare om att invasiv och icke-invasiv ventilation, och nutrition via
gastrostomi ar acceptabla delar av varden for patienter med CDMGeneral care considerations

Myotonic Dystrophy Foundation 9
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Allmanna vardhansyn

Kirurgi & anestesi

Bakgrund

DM1-patienter, inklusive barn med DM1, kan ha biverkningar pa lakemedel som anvands for anestesi
och analgesi mycket oftare an den allmanna befolkningen. Barn kanunder sedering fa ett bredare
spektrum av medicinska problem an vuxna och djup sedering for sadana forfaranden som tandproyv,
MR och andra diagnostiska tester, 6gonundersokningar osv. Allmanna barnlakare bor darfor
rekommendera patienter och deras familjer att ndgon sedering ska behandlas noggrant och den som
administrera anestesi eller sedering bor vara medveten om diagnosen DM1, inklusive specialister som
tandlakare, radiologer osv.

Interaktioner mellan hjart-, respiratoriska, muskel- och centrala nervsystem hos DM1-patienter kan leda
till olika otillrackliga svar fore, under och efter operationen. Allvarliga biverkningar har rapporterats
aven hos patienter vars totala DM1-symptom var mild. En guide for perikirurgisk hantering har skapats
for vuxna av MyotonicDystrophy Foundation (MDF). Se Practical Suggestions for the Anesthetic
Management of a Myotonic Dystrophy Patient and Anesthesia Quick Reference Guide (Praktiska forslag
till anestesihantering for en patient med MD och lathund inom anestesi) https://www.myotonic.org/
toolkits-publications Narkosrisker for barn med DM1 inkluderar foljande:

e Feli hjartats overledning och eventuellt dodliga arytmier
e Ventilationsinsbesvar och dalig luftvagsskydd
e Gastrointestinal dysmotilitet som ofta leder till pseudoobstruktion och kan leda till aspiration

e QOregelbundna svar pa succinylkolin (dven om DM1 inte 6kar sanna maligna hypertermireaktioner,
bor detta lakemedel inte anvandas till DM1-patienter pa grund av risken for spasmer i tuggmuskel
och hyperkalemi)

e Langvarig och 6kad kanslighet mot lugnande medel och smartstillande medel, vilket resulterar
i allvarliga komplikationer i efter-anestesi-perioden. Efter anestesi okar risken for aspiration och
andra komplikationer pa grund av féljande lakemedelsinducerade effekter:

a. Minskning i medvetenhetsniva
b. Overdriven ventilationssvaghet
c. Farynge-dysfunktion med nedsatt luftvagsskydd

d. Gastrointestinal dysmotilitet och potentiell pseudoobstruktion
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Rekommendationer

1.

8.

Fore eventuella operationer eller procedurer som kraver anestesi, Se Practical Suggestions for the

Anesthetic Management of a Myotonic Dystrophy Patient and Anesthesia Quick Reference Guide
(Praktiska forslag till anestesihantering for en patient med MD och lathund inom anestesi)
https://www.myotonic.org/toolkits-publications

Informera alla vardgivare om att alla kliniker som administrerar eller forskriver ett
bedovningsmedel borde vara medvetna om DM1-diagnosen och effekten av sedering pa DM1-
patienter

Nar det ar mojligt kombinera férfaranden under en enda sedering

Ordna ett besok fore anestesin for alla barn som planeras fa djup sedering for ett diagnostiskt
test, forfarande eller operation. Om maijligt, inkludera en lunglakare med kompetens inom
neuromuskuldra sjukdomar under detta besok

Overvag hanvisning till en barnlivsspecialist eller ett liknande program inriktat pa att minska
angest for barn som genomgar ett kirurgiskt ingrepp

Overvaka under beddvning for otillrdckliga svar och interaktioner i hjért-, respiratoriska, muskel-
och centrala nervsystem fore, under och efter operationen

Overvaka langre tid dn en vanlig sedering, dven i milt DM1-fall, fér att upptécka allvarliga
biverkningar under behandlingen pa sjukhuset

Ge patienterna ett DM1-kort eller armband

CDM i centrum

Barn med CDM har en hogre risk for narkoskomplikationer jamfért med individer med debut i
barndomen eller vuxenalder, med tanke pa underliggande andningspaverkan

Myotonic Dystrophy Foundation
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Hantering av andningsfunktionen

Bakgrund

De flesta barn med myotonisk dystrofi med debut i barndomen har normal andningsfunktion och fa
respiratoriska problem. Svarighetsgraden ar dock bred, och vissa barn med DM1 kan ha signifikanta
andningsproblem som uppstar genom muskelsvaghet i diafragman, buken och interkostala musklerna.
Svagheten och myotonin hos dessa muskler kan leda till dalig ventilationsstyrka och resultera i

lagt syre i blodet och férhojda koldioxidnivaer. Patienter med CDM &r vanligtvis mycket svaga och
andningssvarigheter under neonatalperioden ar ofta en vanlig egenskap och en signifikant orsak till
sjuklighet. Se Neonatalvard angaende problem med ventilering i nyfodda.

Svaghet i de inspiratoriska och expiratoriska musklerna och ansiktsmusklerna minskar ofta
hosteffektivitet och férsamrar rensning av sekret, vilket leder till 6kad risk for lunginfektioner och till
aspiration av material i lungorna. Svaghet i svaljmuskler kan 6ka risken for aspiration av mat och
dryck, saliv, nasal sekret och magevatskor.

Overdriven dagsémnighet (EDS) och andningssvarighet r vanliga i DM1 och badda minskar
livskvaliteten vasentligt. Deras orsaker kan 6verlappa varandra, men vissa kallor anser att EDS i DM1
framst beror pa inverkan péa det centrala centrala nervsystemet och att andningsinsufficiens eller
-sarighet framst beror pa svaghet i andningsmuskler. Med detta sagt kan otillrackligt luftfléde under
sdmnen bidra till stérd somn och overdriven dagtidstrotthet. Rastlosa ben (Restless leg syndrome) ar
ocksa mycket vanligt hos barn med DM1 och bér beaktas under utvarderingen.

Rekommendationer
Leta efter:

a. Tecken pa andningsbesvar hos barn med myotonisk dystrofi inkluderar ineffektiv hosta,
aterkommande lunginfektioner,ortopné, dyspné, dalig sémn, morgonhuvudvark, apné, trotthet
och snarkning

Test for:

a. Tvungen vitalitetskapacitet (FVC) och tvungen expiratorisk volym pa en sekund (FEV1) nar
sittande och liggande, nar barnet ar tillrackligt gammalt for att samarbeta for en exakt studie
(vanligtvis omkring 5 ar). Overvég att anvdnda en mask om lapptatningen inte ar idealisk eller
om barnet saknar muskelkontroll

b. Sniff nasal inspiratory pressure (SNIP) test nar en FVC &r svar att erhalla

c. Nattlig oximetri om snarkning, nattlig avbruten somn, morgon huvudvark eller dverdriven
dagssoOmnighet forekommer

d. Hog expiratoriskt flode vid hosta

e. Polysomnogram (s6mnstudie) om snarkning, nattlig avbruten somn, morgon huvudvérk eller
overdriven dagssomnighet forekommer

f. Clearanceformagan och andra andningsproblem fére operationen; Om det behovs bor
anpassning till nattlig icke invasiv ventilation eller hostmaskiner ocksa anvands fore
operationen (se Kirurgi och anestesi)
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Behandla med:

a. Vaccinationer for influensa och lunginflammation fran Streptokocker For spadbarn
rekommenderas ocksa RSV-profylax

b. Standard medicinsk behandling sa snart som maijligt for patienter med respiratoriska
infektioner, inklusive koftmaskin och mekanisk ventilation vid behov. Hamta konsultationer fran
andningsbehandlingar och lungmedicinska grupper

c. Hostteknik (t.ex. luftstapling, bukstod och hostmaskin) for DM1-patienter med ineffektiv hosta
och vid brostinfektioner och perioperativa perioder

d. Icke-invasiv positivtrycksventilation (NIV) for andningssvarighet hos patienter med
svaga andningsmuskler och sdmnrelaterade andningssvarigheter. Icke-invasiv positivt
tryckventilation bor startas enligt de kriterier som anges i respiratorisk konsensus ENMC
(European Neuromuscular Center) Workshop (2014-07-21). | det har fallet refererar NIV specifikt
till en BiPAP-maskin, men en CPAP ar ett lampligt alternativ om det behovs

e. Supplerande syre med forsiktighet och endast i samband med icke-invasiv ventilation (se
Kirurgi och anestesi)

f. Nodmedicinska varningsanordningar eller varningskort

CDM i centrum

e CDM-barn med langvarig trakeoventilation, blir det ofta en forbattring av andningsstyrkan 6ver
tid och eventuell borttagning av trakeostomi ska géras efter noggrant 6vervagande med det
multidisciplinara teamet, inklusive neurologi, respirologi, ENT och familjen. Luftvagskontroll,
respiratorisk infektionsfrekvens, formaga att tolerera ansikts- eller nasalmask for NIV och
overensstammelse och samarbete med underhallsbehandling av lungterapi, sd&som hostmaskin,
luftstapling osv. bor 6vervagas. Test for hypoventilation i somn bor ske fore utskrivning

e For barn med CDM som forblir invasiv eller icke-invasiv ventilation, pagaende férvaltning av en
pediatrisk respirolog och otolaryngologist
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Riktlinjer for kardiovaskularsfunktionen

Bakgrund

DM1-relaterade hjartpatologier kommer dvervagande i form av som arytmier pa grund av progressiva
abnormiteter i hjartledningssystem. Kliniska sympton kan innefatta: pre-synkope, synkope,
hjartklappningar, dyspné och, séllan, brostsmarta eller plotslig déd pa grund av hjartstillestand.
Plotslig hjartdod ar en av de vanligaste orsakerna till doden hos vuxna med DM 1. Bradyarytmier
(arytmier som orsakar séankning av hjartfrekvensen) rapporteras inte i litteratur i barn under tio ar.
Sallan har livshotande takyarytmier rapporterats hos patienter under tio ar. Aven om exakt antal
plotslig hjartdod hos barn med DM1 eller CDM inte ar kand, anses det vara mycket lagt.

Det ar viktigt att utvardera svarighetsgraden av hjartrytmstorning via ett 12-avlednings EKG och
langvarig ambulatorisk EKG-0vervakning. Seriella EKG-studier &r anvandbara for att folja progression
av ledningssystemsavvikelser over tiden, eftersom de ofta ar asymptomatiska. Rekommendationer
for forebyggande pacemakerimplantat kan baseras pa seriella férandringar. Aven om barn har en
mycket liten risk for plotslig dod pa grund av takyarytmi finns det inte nddvandigtvis en konsekvent
EKG-abnormitet eller bradyarytmi som har kopplats till hjartsjukdomar. EKG-resultat kan darfor vara
normalt fore plotslig dod med takyarytmi. Plotslig déd hos barn har beskrivits efter kirurgiska ingrepp
och allvarlig sjukdom, och 6vervakning péa sjukhus kan darfér vara lampligt i dessa situationer.

Rekommendationer
Allman:

a. Uppmuntra anvandning av akutmedicinska varningsanordningar for att identifiera DM1-
diagnos och risk for arytmi

b. Informera familjer om riskerna med arytmier och hjartdysfunktion och vikten av snabb
medicinsk hjalp om symptom observeras (dvs. hjartklappning, forsynkope, synkope, dyspné,
brostsmarta, oforklarlig trotthet)

Leta efter:

a. Symptom som representerar arytmier. Bedom for sinusbradykardi, hjartblock, formaksflimmer
och fladder, orventrikular takykardi vid EKG och systolisk dysfunktion pa ekkokardiogram

b. Symptomférandring, onormal hjartavbildning, onormalt EKG hos DM1-patienter. Detta bor leda
till hanvisning till en kardiolog eller elektrofysiolog som ar expert om hjartfelter i DM1

c. DMe-patienter med hjartklappning, yrsel, synkope, anormal sinusrytm, PR-intervall> 240
ms, QRS-varaktighet> 120 ms eller atrioventrikulart block va grad 2 eller 3 for att utvarderas
atminstone arligen och dven beaktas vid invasiv elektrofysiologin for eventuell pacemaker eller
ICD-placering
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Test for:

a. Hjartinvolvering: en Ett 12-avlednings EKG bo6r utforas vid DM1-diagnos. Om det ar normalt
och patienten ar asymptomatisk bér EKG utforas arligen. Undersok vidare om patienten ar
symptomatisk

b. Overgdende arytmi via 24-48 timmars dvervakning med ambulatorisk Holter-EKG. Langre
overvakning om 12-avlednings EKG &r onormal eller om patienten har symtom som tyder pa
en arytmi

c. Kardiologisk utvardering med undersokning, EKG, ekokardiogram och ambulatorisk
elektrokardiografisk 6vervakning bor intraffa vid tidpunkten for DM diagnos, oavsett symtom

d. For DM-patienter med normal LV-ejektionsfraktion och inga tecken pa de symptom som
beskrivits tidigare ar det rimligt att omprova genom undersokning, EKG och ambulatorisk
elektrokardiografisk 6vervakning arligen och genom ekokardiogram var 2 till 4 ar

e. For unga DM1-patienter kan hjartstresstester och signalvardet ECGs Overvagas.

Ett EKG bor alltid utforas innan man boérjar anvanda nagot lakemedel som kan orsaka eller forvarra
hjart-ledningsstorningar (dvs antiarytmiska medel eller mediciner for behandling av ADHD). EKG bor
utforas darefter var sjatte manad efter inledande av behandling. Klinisk bedomning kan motivera
Holter-Overvakning eller kardiologisk hanvisning i detta sammanhang.

Behandla med:

a. Seriell periodisk klinisk kardiologisk utvardering; Specialkardiologiska samrad ar avgérande for
patienter med onormala elektrokardiogram eller hjartproblem

Hanvisa till:

a. Overviag hjartdvervakning vid sjukhus for att upptacka arytmier om det ar tillatet under langre
tid an typiska efter kirurgiska ingrepp

b. Hjartovervakning vid sjukhus om patienten ar inlagd pa grund av allvarlig sjukdom eller
infektion

c. American Heart Association AHA Management of Cardiac Involvement Associated With
Neuromuscular Diseases (Hantering av hjartproblem associerat med neuromuskuléra
sjukdomar): A Scientific Statement From the American Heart Association 2017 and ACC
(American College of Cardiology)/AHA (American Heart Association))/ESC (European Society
of Cardiology) Guidelines for Management of Patients with Ventricular Arrhythmias and the
Prevention of Sudden Cardiac Death section on pediatric issues 13.4.
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baserat tillvigagangssatt till riktlinjer

Skelettmuskelsvaghet, ortopediska
komplikationer och rehabilitering

Bakgrund

Skelettmuskelsvaghet ar vanligtvis inte ett viktigt inslag i DM1 med debutt i barndomen, men kan vara
funktionellt begransande hos de med CDM. Barn med CDM har f6rdrojd grovmotorik, men nastan

alla kan sen ga sjalvstandigt. Motorikfunktionen hos barn med CDM forbattrar under de forsta aren av
livet, aven hos dem med djup hypotoni vid fodseln. Deras motorfunktion forbattrar genom terapi och
andra aktiviteter.

Svaghet och atrofi i kdken och ansiktsmusklerna har storst funktionell paverkan och resulterar i ett
antal manifestationer:

e Minskat ansiktsuttryck

e Svaghet i ansikts-, tung- och palatala muskler, vilket leder till dysartri, dysfagi och avspanning av
kaksmuskler

e Svaghet i 6gonlocksmusklerna, vilket leder till att 6gonlocken hanger sig (6gonlocket ptos)

Ortopediska komplikationer kan uppsta hos barn med CDM. Den vanligaste komplikationen &ar talipes
equinovarus, aven om barn kan utveckla kna- eller hoftkontrakturer och skolios

Rekommendationer
Leta efter:

a. Fysisk, arbets- och talterapi behovs tidigt och ofta med sarskild uppmarksamhet at:
i. Matningssproblem och dysfagi
ii. Grovmotorik férdréjning
iii. Grov- och fin- motoriksvaghet
iv. Dysartri och potentiellt beh6v av augmentativ och alternativ kommunikation (AAC).
v. Fordrojningar i sprakinlarning
b. Skolios; Om det behdvs,6vervag korsettbehandling eller hanvisa till ortopedkirurg

¢. Tander som star for trangt och som drar nytta av tandreglering. Malet med sadan behandling
ar att underlatta munhygien. Vardgivare bor radas att proaktivt uppratthalla munhygien
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Behandla med:

a. Kirurgisk korrigering av talipes equinovarus eller andra kontrakturer tidigt i utvarderingen om
dessa forandringar forhindrar [amplig biomekanisk anpassning for rorlighet, orsaker smarta
eller begransar funktionell rorlighet

b. Talterapi riktad till tal, sprak och kommunikation fran en mycket tidig alder

c. Augmentativ och alternativ kommunikationsterapi (AAC) individualiserad enlig barnets
sprakliga och kognitiva formagor om det ar lampligt eller nodvandigt

CDM i centrum

e Nyfodda med CDM som ofta har matningsproblem och alternativ nutrition ska dvervéagas. Efter
ungefar ett ar med aktivt arbete med en talterapeut eller ergoterapeut, kan de flesta barn i
allmanhet borja med oral matning

e Barn med CDM upplever progressiv forbattring av deras proximala styrka minst till tonarsalder.
Darfor ska barn uppmuntras att delta i fysisk aktivitet

e Beddmning av led arthokinematik och rorelseomfang bor observeras for att hantera utvecklingen
av ledkontrakturer

e Forebyggande av ledkontrakturer ar nyckeln till behandlingen och ska évervakas noggrant med
tidig stretching. Behandling av talipes equinovarus och andra ledkontrakturer ska inkludera tidig
stretching och lamplig ankelortos (for talipes equinovarus). Serie-gipsing kan 6vervagas
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Skelettmuskel-myotoni

Bakgrund

Myotoni - upprepad muskelkontraktion och svarighet att slappna av muskler - ar ett kdnnetecken for
DM1 och ar en aspekt av sjukdomen som sarskiljer den fran andra former av muskeldystrofi. Det
paverkar manga patienter med DM1 med debutt i vuxen alder men ar ovanligt hos unga individer med
DM1. | vissa patienter med debutt i sen barndom eller ungdomsalder kan myotoni bli problematisk.
Myotoni kan bidra till muskelstyvhet, smarta, langvarigt handgrepp, tal och svaljproblem och GI-
problem.

Myotonia i DM1 ar mest framtradande i underarm och fingersmuskler, dar det orsakar lasning av
greppet (“grip lock”). Det paverkar ibland tunga- och kdakmuskulatur, vilket leder till svarigheter
med tal och tuggning. Svalisvarigheten kan orsakas av myotoni i ansikts-, tung-, kaft-, svalj- och
esofagusmusklerna, och myotonien i andningsorganen kan leda till dalig andningskraft och laga
syrgasnivaer.

Grip myotoni kan observeras genom att fraga en DM1-patient att halla fast lakarens fingrar och sedan
be patienten att mynska styrket i greppet. Handmusklerna tar vanligen 20 sekunder eller mer for att
slappna av helt. Percussion-myotoni kan pavisas av en langvarig

sammandragning efter att patientens muskel tappats med en reflexhammare. Elektrisk myotoni kan
ocksa pavisas av onormala, spontana muskelfiberutslapp som ses pa ett nalelektromyogram (EMG).

DM1-associerad myotoni ar vanligtvis samre vid kallt vader och ar tydligare efter vila. Dess forbattring
med muskelaktivitet kallas “warm-uo” fenomenet.

Lakemedel som paverkar jonkanaler, som mexiletin (Mexitil), kan forbattra myotoni, &ven om deras
potential att orsaka hjartarytmi maste vagas mot deras mojliga fordelar

Rekommendationer
Leta efter:

a. Fordrojd avkoppling efter grepp eller perkussion, svarigheter i samband med vardagens
aktiviteter, progressiva talsvarigheter eller allvarlig irritabel tarmsyndrom.

Behandla med:

a. Mexiletine (Mexitil) om myotonium ar pavisad och stérande for patienten. Eftersom mexiletin
ar en antiarytmisk, rekommenderas ett elektrokardiogram (EKG) fére anvandning, igen inom
tre manader efter startterapi, och darefter med jamna mellanrum. Instruera patienten for att
undvika dyspepsi och 6vergaende “yrsel” i samband med behandling med mexiletin genom
att ta den med mat for att férlanga absorptionen och sdnka toppnivan i blod
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Okular och horselhantering

Bakgrund

Viktiga och kliniskt relevanta dgonprestationer vid medfédd DMI och DM1 med utbrott i barndomen
kan innefatta hyperopi, 6gonlocksptos, ofullstandig 6gonlockstangning, strabismus och andra problem
med dgonrorelserorelser. Gra starr, medan en gemensam oro hos vuxna, ses nastan aldrig hos barn.

Bilateral 6gonlocksptos ar en frekvent egenskap hos DM1. | allvarliga fall kan det hindra syn och kan
krava kirurgisk eller icke-kirurgisk ingrepp. Svaghet i 6gonlockens stangningsmuskler ar ocksa ett
vanligt problem och kan orsaka hornhinneskador.

Otiska infektioner under barndomen i form av infektioner i 6vre luftvagarna ar vanliga, och patienter
behover vanligtvis kirurgiska ingrepp, som uni- eller bilateral tympanostomi.

Som beskrivits i litteraturen kan vuxna patienter ha “tidig presbycus’] hogfrekvent horselnedsattning
och vestibular dysfunktion som en manifestation av cochlear / vestibular dysfunktion, men ingen av
dessa har visats vid barndomsstart DM1 eller CDM.
Rekommendationer
Leta efter:
a. Standard audiometri for bokstaver
b. Tecken pa infektioner i 6vre luftvdgarna, speciellt ndr de upptrader som ett otitmedium och ge
lamplig behandling efter behov. Rekommendera foraldrar att vara medveten om och leta efter
symptom
Test for:
a. Tecken pa strabismus eller annan okulér felinriktning med hjalp av ett cover/uncover test.

Persistent dyskonjugat blick i barndomen kan resultera i amblyopi

b. Ogonlock ptosis; Om ptos blir allvarlig och stér synen kan ett kirurgiskt ingrepp géras och
"6gonlockskryckor” kan sattas in i glaségon. Prova kryckor som ett botemedel mot ptosis innan
ogonlockskirurgi pa grund av

Hanvisa till:

a. En optiker for undersokning vid diagnos och darefter atminstone arligen for att identifiera
hyperopi, astigmatism, strabismus

b. En ENT om patienten har frekventa droninfektioner

c. En ogonlakare for regelbunden uppféljning om avvikelser i dgonroérelsen eller svaghet i
ogonlocket satter synen i fara. Oftalmiska smorjmedel for torra 6gon kan overvagas
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Riktlinjer for gastrointestinal- och
urogenitalsystem

Bakgrund

Eftersom bade glatta och skelettmuskler ar involverade i DM1 &r dysfunktion langs hela
gastrointestinala (Gl) -kanalen vanligt vid denna sjukdom. Barn med CDM kan ha djup oral
ansiktssvaghet som forhindrar oralt intag och kraver ett gastrossond. Detta kommer att forbattras med
alder, men inte helt. Andra gastrointestinala symptom innefattar aspiration, buksmartor och svallning.
Intraktabel férstoppning och diarré kan uppsta, saval som fekal inkontinens. Dessa kan resultera i
fekal impaktion och megakolon. Aven om barn med DM1 med debut i barndomen har inga neonatala
utfodringsproblem, kan de ha nagra av de andra symtomen.

Barn kan ha urininkontinens och svarigheter med toaletttraning. Detta kan I6sas eller delvis |6sas med
alder.

Rekommendationer
Behandla med:

a. Fibertillskott (mer an 8 gram dagligen) for barn med férstoppning eller diarré
b. Milda laxermedel for forstoppning:

i. Rekommendationer for forsta linjens behandling: polyetylenglykol (Miralax), senna (Ex-
Lax, Senokot), docusat (Colace) eller laktulosa (Cholac)

ii. Rekommendationer for andra linjens behandling: bisacodyl (Dulcolax, Correctol),
lubiprostone (Amitiza) eller linaclotid (Linzess)

iii. Metoklopramid (Reglan) for att minska symtomen péa gastroparesis, pseudoobstruktion
och gastrisk reflux. Langtidsanvandning rekommenderas inte eftersom detta lakemedel
kan orsaka tardiv dyskinesi

iv. Antibiotika for att minska diarré om bakteriell 6vervaxt upptacks vid andningstestning

v. Hanvisning till en gastrointestinal specialist for anal manometri bor 6vervagas om en
patient inte svarar pa forsta eller andra linjens rekommendationer ovan

vi. Oljor ska undvikas

c. Mexiletin kan Overvagas for eldfast diarré eller forstoppning (se Kardiovaskular hantering for
mexiletinradgivning)

CDM i centrum

e Som namnts i avsnittet Vard av nyfédda kan barn med CDM krava en tillfalligt matningssond. Om
dysfagi kvarstar, overvag enteral nutrition. Se talterapi. Barn ska utvarderas om regelbundet for att
forbattra dysfagi

e Barn med CDM drar ofta nytt av dysfagibehandling. Med aggressiv dysfagibehandling kan barn
med CDM ta mat oralt inom det forsta aret av livet
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Hantering av neuroutveckling

Bakgrund

Kognitiv funktionsnedsattning kan vara ett stort problem hos barn och ungdomar med DM1, medan
muskelsymtom kan vara relativt diskret eller franvarande i formen med debut i barndomen. Mattlig
till svar intellektuell funktionsnedsattning (ID), svara problem med adaptiv formaga och djup dysartri
ar ofta associerade med CDM. | fenotypen med debut i barndomen varierar ID fran mattlig till
subnormal IQ med hogre verbal forstaelse, men minskat uppmaéarksam organisationskompetens och
saktat bearbetningshastighet. Brister i visuell uppmarksamhet, visuella konstruktiva formagor samt
arbetsminne, planering och kognitiv flexibilitet har ocksa rapporterats.

De huvudsakliga beteendemassiga manifestationerna som finns hos patienter med CDM ar
autismspektrumstérningar (ASD).

De flesta patienter upplever kommunikationsproblem. Patienter beskrivs ofta som snélla, lugna,
passiva, svarlard, med langsamma rorelser, men latt trotta och ibland med social angest.

Patienter med DM1 med debut i barndomen beskrivs vanligen med uppmarksamhetsunderskott utan
hyperaktivitet, angest och alexitymi. ASD kan forekomma men med mindre styrka an i CDM. Foraldrar
beskriver vanligen symtom pa trotthet och éverdriven dagsdmnighet, vilket kan vara huvudorsaker
som paverkar livskvaliteten hos patienter med DM1 med debut i barndomen.

Familjemedlemmar och vardgivare av patienter med CDM och patienter med DM1 med debut i
barndomen, liksom patienterna sjélva, bér uppmarksammas att DM1 ocksa ar en “hjarnstérning”
och att kognition och beteende ofta paverkas. Kognitiva och personlighetsaspekter av CDM och DM1
med debut i barndomen dverlappar betydligt med underskott i psykosocial funktion (se Psykosociala
aspekter).

Det ar viktigt att noggrant bedoma och folja upp kognitions-, emotionella och adaptiva fardigheter hos
barn med CDM och DM1 med debut i barndomen pa grund av den stora inverkan dessa underskott
kan ha pa vardagen hos patienter och deras familjer.

Rekommendationer
Test for:

a. Kognitiva styrkor och svagheter hos patienter med CDM och DM1 med debut i barndoms via
neuropsykologiska tester:

i. Psykometrisk bedomning av global intellektuell formaga och adaptiv funktion
ii. Utredning av executiva funktioner

iii. Utredning av social kognition

iv. Utredning av visuomotorisk integration och visuospatial formaga

v. Utredning av receptiva och uttrycksfulla sprakféormagor

vi. Utredning av 6verdriven dagsémnighet( EDS)

Myotonic Dystrophy Foundation 21

www.myotonic.org


http://www.myotonic.org

vii. Utredning av inlarningssvarigheter (specifika tester for diskalkyli dyslexi och dyspraxi)

viii. Bedomningarna ska utforas vid diagnosen, i forskolealdern och upprepas beroende pa
funktionsniva 2-3 ganger fore vuxen alder

ix. Psykiatriska eller beteendemassiga problem ska hanvisas till kompetenta
aktorer inom psykisk halsa for bedomning av autismspektrumstorningar,
uppmarksamhetsunderskott med eller utan hyperaktivitet, alexytimi och andra
beteendeproblem

x. Kommunikation mellan sjukvardspersonal och skolan bér uppmuntras for att utveckla
utbildningsstrategier och individuella utbildningsprogram

Kommunikation mellan sjukvardspersonal och skolan bér uppmuntras for att utveckla
utbildningsstrategier och individuella utbildningsprogram.

Behandla med:

a. Psykostimulerande medel om uppmarksamhetsunderskott ar férknippade med férsamring av
utmattning eller dverdriven sémnighet under dagen) (se Overdriven dagsémnighet)

b. Serotoninforbattrande antidepressiva lakemedel om 6verdriven angest eller andra
behandlingsbara psykiatriska symtom foreligger

c. Specifika cognitiva atgardsprogram for att forbattra sociala kdnslomassiga formagor (visuell
kontakt, gemensam uppmarksamhet, emotionell reglering) eller effektivitet av executiva
funktioner (impulsivitet, uppmarksamhet, arbetsminne och mental flexibilitet) med anvandning
av dedikerad programvara (t ex Cogmed®)

d. Sprakatgarder och lasbehandling ska 6vervagas pa grund av kognitiva underskott, dven
hos barn med normal intelligens. Dessa underskott, inklusive uppmarksamhetsunderskott,
utmattningsbarhet och dysfunktion i visuospatial konstruktion kan resultera i specifika
inlarningssjukdomar med svarigheter i lasning och stavning saval som i matematik
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Riktlinjer for psykosocialmiljo

Bakgrund

Barn diagnostiserade med myotonisk dystrofi typ 1 (DM1) kan presentera ett antal komplexa fysiska,
kognitiva, beteendemassiga och personlighetsdrag som kan ha en betydande inverkan pa utveckling
och livskvalitet i barndomen och under évergangen till vuxen alder.

DM1 kan hindra allvarligt barns utvecklingsstadier i hemmet, skolan och inom samhallet. Viktiga
relationer med kamrater, familjemedlemmar och andra runt barnet kan vara utsatta for betydande
stressiga situationer. Ett barn med DM1 kan bli alltmer stressat, isolerat och sarbart som hen férséker
utvecklas genom de forsta aren och darefter.

Barn som lever med DM1 kommer sannolikt att inga i en familj som drabbats av samma diagnos. Barn
med fordlder med DM far inte optimalt emotionellt eller intellektuellt stéd och vagledning, och kan
sakna rutinvard och vard, som kan destabilisera dem.

Barn med DM1 kan kdmpa for att mota milstolpar i fysisk och psykologisk utveckling. Daliga sociala

och kommunikativa fardigheter kan vara en anledning till oro, tilsammans med under-genomsnittlig
utbildningsniva. Pa grund av ansiktssvaghet kan barn uppleva talproblem, allt fran mild till djup och
vissa barns tal kan inte alls forstas. Kommunikationsrestriktioner kan paverka sociala relationer och

utbildning.

Utbildningsinstitutionerna kommer sannolikt att ha begransad kunskap om tillstandet och kommer
foljaktligen att sakna de kompetenser som behdvs for att hantera patienternas problem. Utbildare
spelar en nyckelroll i ett barns liv, men de kan misslyckas med DM1 pa grund av en tydlig brist pa
resurser och information, och barn med DM1 kan misslyckas i skolan.

Barn med DM1 kan ha minskad fysisk formaga, inklusive dalig uthallighet, laga energinivaer och hog
trotthet. Dessa symtom kan tolkas som generell latskap eller brist pa motivation i aktivitetsprestanda
Barn med DM1 kan visa fysisk n6d genom olampliga beteenden, socialt tillbakadragande och/eller
dalig social kompetens.

Barn med DM1 kan ha problem med kompetensuppnaendet i ett antal vardagliga aktiviteter, inklusive
inkontinensproblem (toalett- och hygienfardigheter), problem att kla sig pa/av och andra viktiga
personvardsomraden. Om de problem inte tas upp kan dessa fardighetsférseningar forvarras med
alder och leda till olyckliga handelser med kamrater, familj och personal.

Rekommendationer
Allman:

e. Halso- och sjukvardspersonal har ett ansvar att samordna specialistvard och supporttjanster for
barn med DM1, dvervaka de psykologiska och sociala dysfunktionerna och évervaka hemma
och utbildningsmiljé. Koordinering mellan hélso- och socialtjansten ar viktigt for att sakerstalla
ett konsekvent vard
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Hanvisa till:

a. Tal- och sprakterapi fran en tidig alder for att hantera svaljningsproblem, underskott i
expressivt och mottagligt sprak och kommunikationsproblem

b. Lampliga psykologiska och terapistjanster i en tidig alder for att sakerstalla att barn med DM1
uppnar sin maximala potential och |ar sig hanteringsstrategier for senare liv. Socialstrategier

c. kan hjalpa barn med DM1 att utveckla sjalvkansla och sjalvfortroende

d. Familjeomsorg och supporttjanster under hela barndomen med socialvardsstod dar det
behdvs. Skolor ska ges specialistinformation om vard och hantering av ett barn med DM 1.
Ett socialt arbete eller ett hanskjutande till sjukhusfallshantering kan ocksa vara till nytta for
patienterna

e. Strukturer som ger tillgang till bidrag till funktionshindrade, erbjuder lampliga bostader och
adaptiva anordningar och strategier nar sjukdomen. fortskrider

Sarskilda stodgrupper nationellt och lokalt for att framja socialt engagemang for barn och familjer och
att ge vagledning, rad och samhallsengagemang.
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Overdriven dagsomnighet

Bakgrund

Overdriven dagsémnighet (EDS) kan paverka livskvaliteten hos barn med DM1 p4 ett betydande satt.
Dessa symtom utvecklas typiskt efter 10 ars alder och blir gradvis samre Over tiden.: Barn kan ha
svart att vara uppmarksamma pa skolan och behovet av eftermiddagssvilopauser kan begransa deras
formaga att delta i extra aktiviteter.

Rekommendationer
Allman:
a. Utbilda familjemedlemmar och larare om tecken och effekter av EDS, inklusive langvariga
vilopauser eller att barn kan somna i skolan
Test for:

a. SOmnapné via over natten oximetri eller polysomnogram 6ver natten

Behandla med:

a. Positiv tryckventilation om en DM1-patients somnighet anses vara relaterad till hypoventilering
eller somnapné under natt- eller dagtid. Patienterna ska hanvisas till pulmonologer som har
erfarenhet av neuromuskulara sjukdomar for att 6vervaga assisterad ventilation

b. Stimulerande terapi med psykostimulerande medel som modafinil (Provigil), metylfenidat
eller annat om central hypersomnia ar misstankt (ofta svarighet att halla sig vaken i skolan ar
en indikator). Sarskild forsiktighet ska tas till barn med tidigare upptéackta hjartarytmier. (Se
Kardiovaskular hantering: stimulerande medel)

¢c. Om det forekommer rastlésa ben (Restless leg syndrome) med pramipexol, gabapentin eller
andra vanliga lakemedel, aven om bensodiazepiner borde undvikas pa grund av sin lugnande
effekt
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Endokrina och metaboliska problem

Bakgrund
Endokrinologiska manifestationer (0stradiolinsufficiens och insulinresistens) av sjukdomen ar val

beskrivna hos vuxna med DM1, men har sallan rapporterats sallan hos barn.

Cryptorchidism som presenteras i neonatal hypotoni rapporteras ofta under de forsta aren av liv av
manliga CDM-patienter, och kan vara prenatal manifestation av ett lagt serum testosteron.

Rapporter som beskriver forekomsten av skoldkortelns dysfunktion i barndomen existerar,

men inte som en gemensam sammorbiditet hos CD1-patienter eller DM1-patienter med debut i
barndom. Patienter med CDM och patienter med debut i barndomen kan utveckla insulinresistens,
hypotyroidism, hyperparathyroidism, hypogonadotropisk hypogonadism och andra endokrina och
metaboliska symtom hos vuxna som uppstar vid aldern.

Rekommendationer
Leta efter:
a. Gonadalinsufficiens och komplikationer av reproduktionssystemet via en detaljerad fysisk

undersokning

b. Amenorré eller dysmenorré hos kvinnliga patienter; och erektil dysfunktion hos manliga
patienter

Test for:

a. HbA1c och thyroidstimulerande hormon (TSH) och friT4-niva vid baslinjen och var tredje ar,
eller om det finns en klinisk misstanke eller symtomutveckling

b. Fast blodlipider, plasmaglukos, leverenzym, bilirubinnivder och gammaglutamyltranspeptidas
(GGT) vid baslinjen
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Systembaserat tillvigagangssitt till riktlinjer

Allmanna rekommendationer

Patient- och sjukdomsjournal

Allmanna neuromuskulara och DM1-specifika journaler anvands for ett antal &ndamal som kan vara
till hjalp for patienten och samhallet. Aven om enskilda journaler har diskreta &ndamal kan foljande
uppnas genom en val implementerad journal:

Utbildning och kommunikation i hela samhalle eller omrade

e Informationsspridning om forskningsstudier for vilka patienter kan vara beréattigade
e Underlattande av forskningsprojekt och planering for kliniska provningar

e Samla kliniskt viktiga data om sjukdomen i tiden.

e Forbattring av klinisk vard

Nar du hanvisar till en journal, 6vervag foéljande:

e Patientprivacy, mekanismer och policyer

e Journalinnehay, styrning och 6vervakning

e Journalmal

For en lista over DM1-registren hanvisas till MDF (www.myotonic.org) eller TREAT-NMD (https://
treat-nmd.org/what-is-a-patient-registry/list-of-registries-by-disease/myotonic-dystrophy/) eller den
regionala DM1- patientforetradargruppen.

Patientkort och -armband

Eftersom DM1 ar multisystemisk och medfor en risk for plotslig hjartdod bor alla patienter
anvanda ett medicinskt varningsarmband eller -kort. Dessa ar allmant tillgangliga via lokala
patientféreningsorganisationer och online.
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Tillagg |:
Projektoversikt och lista over forfattare

Konsensusbaserade vardrekommendationer for barn med myotonisk dystrofi Typ | har skapats av en
grupp av 11 internationella kliniker med kunskap eller erfarenhet av vard och behandling av barn som
lever med myotonisk dystrofi typ 1. De ar:

Eugenio Zapata Aldana, M.D.
University of Western Ontario

Nathalie Angeard, Ph.D.
Inserm & University of Paris Descartes

Tetsuo Ashizawa, M.D.
Houston Methodist Neurological Institute

Kiera Berggren, MA/CCC-SLP, MS
Virginia Commonwealth University

Craig Campbell, M.D.
University of Western Ontario

Tina Duong, MPT, Ph.D.
Stanford University

Anne-Berit Ekstrom, M.D., Ph.D.
Queen Silvia Children’s Hospital

Nicholas Johnson, M.D., MCSI
Virginia Commonwealth University

Chiara Marini-Bettolo, M.D., Ph.D.
Newecastle University

Valeria Sansone, M.D.
NEMO Clinic

CuixiaTian, M.D.
Cincinnati Children’s Hospital Medical Center

MDF har utformat och initierat den konsensusbaserade processen och tillhandahallit projektledning
och dokumentforberedning. Medlemmar av MDF inklusive Paul Formaker, Leah Hellerstein och Molly
White.
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MDF har som uppgift att forbdttra livskvaliteten for mdnni-
skor som lever med myotonisk dystrofi och pdskynda forsk-
ning fokuserat pd behandlingar och ett botemedel.
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