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Konsensusbaserade vårdrekommendationer
för barn med myotonisk Dystrofi Typ 1

Översikt
Rekommendationer för hälso- och sjukvård för barn med myotonisk dystrofi är avgörande för att alla 
läkare och yrkesverksamma som möter barn och deras familjer med denna komplexa sjukdom ha 
ett vägledningsdokument godkänt av erfarna läkare som omfattar hälso-och sjukvårdvägar Medan 
studierna och noggranna bevis som behövs för skapa bevisbaserade  riktlinjer för klinisk vård av 
barn med myotonisk dystrofi typ 1 (DM1) finns inte tillgänglig för alla drabbade kroppssystem 
och symptom, är detta dokument ett första steg. Rekommendationerna har byggts via en 
konsensusbaserad process informerad av litteraturen och klinisk erfarenhet.

Myotonisk dystrofi är en multisystemisk störning, och dessa vårdsriktlinjer delas därför in i två 
huvuddelar: a. allmänna vårdhänsyn och b. ett systembaserat tillvägagångssätt för vård. Varje 
avsnitt innehåller ett kort bakgrundsavsnitt som beskriver kritisk information, följt av några 
konsensusbaserade rekommendationer.

Myotonic Dystrophy Foundation
663 Thirteenth Street, Suite 100, Oakland, California 94612
415.800.7777   |   info@myotonic.org   |   www.myotonic.org
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Allmänna vårdhänsyn

Diagnos och klassificering
Bakgrund
Att diagnostisera medfödd myotonisk dystrofi och myotonisk dystrofi med debut i barndomen typ 
1 (DM1) kan vara extremt svårt om inte en läkare känner till tillståndet. Vägen till diagnosen är ofta 
komplicerad av det brett spektrum av kroppssystem involverade, antalet olika konsulterade utövare 
och den stora variationen i svårighetsgraden av tecken och symtom på sjukdom. Det kan ta år för en 
patient att få en korrekt diagnos av CDM och DM1 med debut i barndomen

Diagnosen av medfödd DM1 och DM1 med debut i barndomen bör misstänkas hos alla ungdomar 
med en familjehistoria av DM1 och/eller som visar en eller flera av följande egenskaper:

•	 Ögonlock ptos

•	 Distal svaghet, främst av fingrar och handled flexorer, utan kontrakturer

•	 Myotoni eller “styvhet” av musklerna

•	 Autistiska drag eller sociala kommunikationssvårigheter

•	 Uppmärksamhetsunderskott, ångest och andra beteendeproblem

•	 Utvecklingsfördröjning och/eller intellektuell funktionsnedsättning

•	 Inlärningssvårigheter (t.ex. dyslexi, dyskalkyli)

•	 Överdriven dagsömnighet

•	 Magtarmproblem: förstoppning eller diarré

•	 Skolios

•	 Arytmi

•	 Lång tid för återhämtning eller andningsstopp efter anestesi

•	 Egenskaper som nyfödd som hypotoni, svaghet, klubbfot, andningsinsufficiens eller 
matningsproblem 

Om DM1 misstänks kliniskt kan en definitiv diagnos göras via ett genetiskt test. En familjehistoria och 
ett enda symptom eller tecken som överensstämmer med DM1 bör leda till genetisk testning. Om en 
känd familjehistoria inte är tillgänglig, avslöjar en detaljerad familjehistoria från föräldrarna ofta ett 
subkliniskt fall av DM1 hos en förälder. Om det inte finne någon familjhistoria bör en konstellation av 
tecken eller symtom, snarare än bara ett leda till genetisk testning. Att komma fram till en bestämd 
genetisk diagnos av DM1 hos barn och ungdomar är mycket viktigt för att hantera det nuvarande 
problemet och för att säkerställa lämpliga övervaknings- och försiktighetsåtgärder. I synnerhet bör 
hjärtövervakning genom årligt EKG göras för att identifiera potentiellt problematiska arytmier.

Det genetiska testet för DM1 mäter antalet CTG-upprepningar i den 3 “otranslaterade delen av 
dystrophia myotonica proteinkinas (DMPK) -genen på kromosom 19. Antalet CTG-repetitioner mellan 
37 och 50 betraktas som premutationer och upprepade expansioner större än 50 är associerade med 
sjukdom. (se Genetisk vägledning).

http://www.myotonic.org
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Rekommendationer
a.	 Se Genetisk vägledning om patienter eller riskfamiljer uppvisar kliniska tecken som indikerar 

DM1, så att de kan fatta ett välgrundat beslut om huruvida man ska gå vidare till genetisk 
testning. Sådan testning ska ske genom ett ackrediterat laboratorium med erfarenhet av att 
tillhandahålla 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 
sådana “premutationer” expanderar sig till sjukdomsområdet i efterföljande generationer. 
Personer som sålunda identifieras bör erbjudas genetisk vägledning (se Genetisk vägledning) 
för att diskutera risken för överföring av DM1 
 
När diagnosen är bekräftad, hänvis till ett expert multidisciplinärt team med kompetens inom 
myotonisk dystrofi för att samordna vården, prioritera symptomhantering och göra lämpliga 
ytterligare hänvisningar

CDM i centrum
•	 Medfödd DM1 (CDM) definieras hos ett barn som har en eller flera av följande egenskaper:

a.	 Fysiska tecken eller symptom som kan hänföras till DM1 vid födseln eller under den 
första månadens liv, inklusive en eller flera av följande egenskaper: Andningsbesvär, 
matningsproblem, svaghet och hypotoni, klumpfot, polyhydramnios och/eller minskade 
fosterrörelser

b.	 Genetisk bekräftelse på expanderat CTG-mönster

c.	 Behov av medicinsk intervention eller sjukhusvård under den första månaden för medicinska 
problem som är specifika för myotonisk dystrofi 
 
Diagnosen behöver inte göras nödvändigtvis under nyföddperioden men kan göras senare i 
livet om ovanstående kriterier a. genom c. var fanns bevisligen

•	 Alla andra DM1-patienter som presenterar sig inom det pediatriska åldersintervallet (som inte 
uppfyller kriterierna för medfodd DM) kallas härmed DM1. Diagnosen av medfödd DM1 och 
DM1 med debut i barndomen kan göras vid vilken ålder som helst, om egenskaper hos DM1 var 
uppenbarligen närvarande under barndomsåren men inte identifierades eller diagnostiserades 
medicinskt. Det finns andra klassificeringssystem i litteraturen som ytterligare subdividerar 
patienter efter ålder av symtomutbrott, såsom följande: milda och svåra medfödda symptom (ålder 
0-1 år), symptom i barndomen (1-10 år) och sympton under ungdomsålder (10-18 år) . Men vid 
denna tidpunkt har vi inte de bevis som behövs för att tydligt förutse eller förändra riktlinjer utifrån 
dessa åldersintervall. Mycket av dagens medicinska litteratur från DM1 definierar inte tydligt 
klassificeringssystemet som används
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Allmänna vårdhänsyn

Genetisk vägledning
Bakgrund
DM1 orsakas av expansionen av en instabil CTG-repetitionssekvens i en otranslaterad, men 
transkriberad del av det 3-regionen hos dystrophia myotonica proteinkinas (DMPK) -genen på 
kromosom 19q13.3. Medan DNA-test, inklusive prenatal och presymptomatisk testning för DM1, är nu 
tillgänglig, finns det många potentiella svårigheter angående tolkningen av resultaten för patienten 
och familjen, vilket gör genetisk rådgivning en användbar del av diagnostikprocessen.

I många fall är ett barn med DM1 den första personen i familjen som har diagnostiserats med DM1 
på grund av genetisk förväntan. En diagnos av DM1 hos en person i en familj har konsekvenser för 
andra familjemedlemmar, vilket ger upphov till frågor om huruvida andra familjemedlemmar som 
inte visar några symptom ska informeras om diagnosen och huruvida familjemedlemmarna ska 
testas. Diagnosen av DM1 hos en presymptomatisk person, speciellt om den personen är ett barn, 
kan få viktiga konsekvenser för självuppfattning, hälsokontroll och framtida arbete och skola. DM är 
en multisystemisk störning och många manifestationer är inte patognomoniska. Barn framför allt 
har komplicerade problem. Som inlärningssvårigheter, fysiska konditionsproblem osv. som inte är 
ovanliga bland barn utan DM. Emellertid kan den genetiska diagnosen av DM resultera i signifikanta 
skillnader i det terapeutiska tillvägagångssättet, såsom potentiellt förebyggbara plötsliga dödsfall. På 
grund av det m ett resultat debatteras om huruvida man ska testa asymptomatiska barn eller ej. Vissa 
länder har åstadkommitt. Ett rättsligt prejudikat angående denna fråga, och det är därför lämpligt att 
samråda med en lokal genetisk rådgivare före testning.

Rekommendationer
1.	 Hänvisa alla patienter med medfödd myotonisk dystrofi, alla patienter med myotonisk dystrofi 

med debut i barndomen och deras föräldrar till en genetisk rådgivare (se https://www.nsgc.org/ 
för hänvisningar i USA) och för att bedöma föräldrarna för diagnosen DM1

2.	 Granska familjehistorian årligen. Genetisk rådgivning bör upprepas när ny information eller 
omständigheter förändrar riskerna för familjemedlemmar

3.	 Se till att genetisk rådgivning för berörda familjer ger information om:

a.	 Arvsmönstret av sjukdom (autosomalt dominant nedärvning)

b.	 Den stora variationen i omfattningen och svårighetsgraden av DM1-symtom, även inom 
samma familj

c.	 Möjligheten till förändringar i symptomens omfattning och svårighetsgrad över tid

d.	 Sannolikheten att mutationen kommer att växa och sjukdomen kommer att bli svårare 
eftersom den överförs från generation till generation (förväntad) och beroende på patientens 
ålder

e.	 Möjligheten att en minimalt drabbad mamma föder ett allvarligt drabbat barn-

f.	 Alternativ för familjeplanering

http://www.myotonic.org
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4.	 Hjälp mutationsbärare att informera deras sina nära släktingar om möjligheten att de också 
kan ha arvat riskerna och följderna av DM1, även om de eller deras barn för närvarande är 
asymptomatiska

5.	 Använd inte CTG-repetitioner, om det finns tillgängligt, för genetisk vägledning eller prognos. 
Dessa måste diskuteras med en genetisk vägledare

6.	 Meddela föräldrarna som har ett barn med myotonisk dystrofi, att de har 50´% risk för att ha ett 
annat barn med DM1, och klinisk erfarenhet tyder på att de sannolikt kommer att få barn med 
medfödd MD eller Med med debut i barndomen

7.	 Föreslå att föräldrar tänker på in vitro-fertilisering med preimplantationsdiagnos för att förhindra 
DM1-överföring eller andra alternativ för att utöka familjen

8.	 Om familjen och läkaren överväger att testa ett asymptomatiskt barn, rekommendera att alla 
parter deltar i en rådgivningssession innan de testas och vid tidpunkten för offentliggörandet av 
resultatet. Rådgivning bör involvera barnet, föräldrarna, barnets läkare, en genetisk rådgivare och, 
om det behövs, en psykolog. Detta kan vara besvärligt och avskräcka tillfällig testning´; använd 
denna metod endast för kritiska fall 

CDM i centrum
•	 Repetitioner är ofta stora (vanligen> 1000 repetitioner) men som nämnts ovan (punkt 5) kan 

repetitionsstorleken inte helt isoleras för att avgöra om ett barn kommer att få CDM eller hur svårt 
hans/hennes symtom kommer att vara

•	 När en familj har haft ett barn med CDM, finns det en ökad risk att det nästa barnet med DM1 
kommer sannolikt också att få medfödd form
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Allmänna vårdhänsyn

Vård av nyfödda
Bakgrund
Kvinnor med DM1 kan ha komplicerad graviditet, värkarbete och förlossning, inklusive för tidig födelse 
eller långvarigt värkarbete som kan påverka det nyfödda barnet. Dessutom kan barnet födas med 
medfödd DM1, med svåra neonatala komplikationer, inklusive andnings- och svullnadsbesvär. (se 
Diagnos och klassificering, och Genetisk rådgivning).

Prenatal och preimplantationsgenetisk diagnos (PGD) kan vara alternativ för föräldrar som försöker 
undvika att överföra den genetiska mutationen till sina barn. Att veta före födelse att barnet har en risk 
för CDM gör det också möjligt för föräldrarna och det obstetriska teamet att förbereda sig för en DM1-
drabbad nyfödd.

Spädbarn med medfödd DM1 kan ha följande prenatala och neonatala tecken av varierande 
svårighetsgrad:

•	 Polyhydramnios på grund av sväljningssvårigheter in utero

•	 Minskade fosterrörelser

•	 Dålig matning vid födseln, eventuellt krävande enteral matning

•	 Avvikelser i andningsorganen, eventuellt krävande mekanisk ventilation vid födseln

•	 Dålig muskelton och brist på fosterrörelse, ofta kallad hypotoni eller ”floppy infant”-syndrom

•	 Klubbfot och andra problem med leder som arthrogryposis (flera ledkontrakturer)

•	 Onormal ackumulering av vätska i kroppen

•	 Förstorade ventriklar i hjärnan (ventrikulomegali eller till och med hydrocephalus)

Rekommendationer
1.	 En högriskförlossningspersonal ska tillhandahålla prenatal obstetrisk vård för mödrar som är 

kända eller misstänkta att bära ett barn med DM1

2.	 En pediatrisk eller neonatal specialist ska vara närvarande vid förlossningen om en mamma är 
känd för att ha DM1 eller om barnet är känt eller misstänks ha DM1

3.	 Samråd för neonatal intensivvård rekommenderas för nyfödda som har eller misstänks ha DM1

http://www.myotonic.org
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CDM i centrum
•	 Barn med CDM behöver 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, GI, ortopediska, neuromuskulära, neurokirurgiska problem och 
hjärtproblem

•	 Andningsstöd ska ges genom endotracheal intubation eller kompletteras med icke-invasiva 
manövrer som dikteras av graden av andningsvårighet. Eftersom de flesta CDM-spädbarn kommer 
att förbättra sin andningsfunktion när de åldras, ska en lämplig försöksventilation ges

•	 Avvänjning från ventilationsstöd kan vara mycket långsammare än vad som skulle vara fallet 
för andra sjukdomar såsom prematuritet och lunginflammation. Användning av ett respiratorisk 
muskelhjälpprotokoll med manuell och mekaniskt assisterad hostning (för att motverka luftvägs 
slimhaltig minskning av oxyhemoglobinsaturation på grund av slem i luftvägarna) och icke-invasiv 
positiv tryckventilation om så behövs, med gradvis avvänjning av stöd rekommenderas därför 
tillsammans med en konventionell avvänjningsstrategi

•	 Matningsstöd bör göras med hjälp av nasogastriskt sond, eftersom många barn med CDM 
kommer att förbättra sin matningsfunktion över tiden. Placering av ett gastrostomirör för långvarig 
utfodring är berättigad för dem som inte visar förbättringar vid en månads ålder, korrigerad för 
prematuritet om det behövs

•	 Övervaka ledkontrakturer och andra ortopediska komplikationer, och hänvis till ortopedi och/eller 
fysioterapi

•	 Förhindra trycksår genom att ompositionera oftast och undvika tryckpunkter i spjälsängar eller 
bilstolar för spädbarn med nedsatt rörelse som orsakas av svår svaghet

•	 Optimera social och kognitivutveckling med hjälp av åldersanpassad utvecklingsvård och 
spädbarnstimuleringsprogram

•	 Övervaka huvudomkrets för att identifiera hydrocephalus

•	 Remittera föräldrar till genetisk rådgivning och familjeplaneringstjänster för beslut om eventuella 
framtida graviditeter

•	 Genomför omfattande planering inför utskrivning för att säkerställa att alla nödvändiga tjänster 
(t.ex. barn utvecklingstjänster) och utrustning (t ex rätt bilbarnstolar) och möten för uppföljning 
planeras

•	 Hänvis till multidisciplinär barnklinik med neuromuskuläravdelning vid utskrivningen från 
neonatalavdelningen för att hantera de många problem som barn med CDM kommer att ha
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Allmänna vårdhänsyn

Palliativ vård, vägledning och riktlinjer 
Bakgrund
Vårdgivare av nyfödda med CDM kan behöva fatta svåra medicinska beslut, inklusive avbryta 
livsuppehållande behandling. Barn med CDM kan göra en överraskande stark återhämtning efter 
en långvarig kritisk period i neonatalsteget, och den informationen ska överföras till familjen. Det 
är viktigt att erbjuda familjer förebyggande vägledning för att se över CDM: s naturhistoria, vilka 
valmöjligheter och alternativ som finns tillgängliga för medicinsk förvaltning samt de komplikationer 
som uppkommer under en NICU-entré. Alternativ för att bibehålla nutritionen via enteral sondmatning, 
assisterand andningsfunktion via hjälpventilation och behandling av progressiv hydrocefalus bör 
diskuteras.

Ha dessa diskussioner så tidigt som möjligt för att främja bättre medvetenhet bland vårdgivare och 
medicinska teamet om de tillgängliga valen och deras effekter på varje inblandad person. Att erkänna 
den potentiala belastningen på vårdnadsgivaren är en öppen diskussion som också hjälper till att styra 
beslutsfattandet.

Rekommendationer
Läkare och andra vårdpersonal som sköter CDM-patienter som kräver betydande livsuppehållande 
behandlingar som invasivventilation bör ta följande steg mot att tillhandahålla palliativ vård och 
uppmuntra patientfullmakten:

1.	 Rekommendera introduktionen av palliativ vård vid tidpunkten för diagnosen och med jämna 
mellanrum därefter rekommenderas. När en formell pediatrisk palliativ vårdgrupp finns tillgänglig 
ska den konsulteras

2.	 Erkänn och ta hand om belastning på vårdgivaren, oavsett om vårdgivaren har DM1 eller inte 
och erbjud respit eller motsvarande åtgärder för att förbättra familjestödet. Ta hand om sorgande 
patienter och familjemedlemmar och erbjud rådgivning efter behov

3.	 Upprätta en akutsjukvårdsplan och patientfullmakt med familjen

CDM i centrum
•	 Introducera konceptet att CDM:s naturhistoria är en progressiv förbättring av muskelstyrkan från 

barndomen, men komplikationerna hos CDM kan vara kritiska och ha stor risk för dödlighet, 
särskilt under det första året i livet

•	 Skapa en gemensam beslutsfattande miljö med familjer så att de utvecklar sin egen prognostiska 
medvetenhet och kan acceptera svåra beslut

•	 Vägled familjer eller vårdgivare om att invasiv och icke-invasiv ventilation, och nutrition via 
gastrostomi är acceptabla delar av vården för patienter med CDMGeneral care considerations 

http://www.myotonic.org
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Allmänna vårdhänsyn

Kirurgi & anestesi
Bakgrund
DM1-patienter, inklusive barn med DM1, kan ha biverkningar på läkemedel som används för anestesi 
och analgesi mycket oftare än den allmänna befolkningen. Barn kanunder sedering få ett bredare 
spektrum av medicinska problem än vuxna och djup sedering för sådana förfaranden som tandprov, 
MR och andra diagnostiska tester, ögonundersökningar osv. Allmänna barnläkare bör därför 
rekommendera patienter och deras familjer att någon sedering ska behandlas noggrant och den som 
administrera anestesi eller sedering bör vara medveten om diagnosen DM1, inklusive specialister som 
tandläkare, radiologer osv.

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

•	 Fel i hjärtats överledning och eventuellt dödliga arytmier

•	 Ventilationsinsbesvär och dålig luftvägsskydd

•	 Gastrointestinal dysmotilitet som ofta leder till pseudoobstruktion och kan leda till aspiration

•	 Oregelbundna svar på succinylkolin (även om DM1 inte ökar sanna maligna hypertermireaktioner, 
bör detta läkemedel inte användas till DM1-patienter på grund av risken för spasmer i tuggmuskel 
och hyperkalemi)

•	 Långvarig och ökad känslighet mot lugnande medel och smärtstillande medel, vilket resulterar 
i allvarliga komplikationer i efter-anestesi-perioden. Efter anestesi ökar risken för aspiration och 
andra komplikationer på grund av följande läkemedelsinducerade effekter:

a.	 Minskning i medvetenhetsnivå

b.	 Överdriven ventilationssvaghet

c.	 Farynge-dysfunktion med nedsatt luftvägsskydd

d.	 Gastrointestinal dysmotilitet och potentiell pseudoobstruktion
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Rekommendationer
1.	 Före eventuella operationer eller procedurer som kräver anestesi, Se Practical Suggestions for the 

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

2.	 Informera alla vårdgivare om att alla kliniker som administrerar eller förskriver ett 
bedövningsmedel borde vara medvetna om DM1-diagnosen och effekten av sedering på DM1-
patienter

3.	 När det är möjligt kombinera förfaranden under en enda sedering

4.	 Ordna ett besök före anestesin för alla barn som planeras få djup sedering för ett diagnostiskt 
test, förfarande eller operation. Om möjligt, inkludera en lungläkare med kompetens inom 
neuromuskulära sjukdomar under detta besök

5.	 Överväg hänvisning till en barnlivsspecialist eller ett liknande program inriktat på att minska 
ångest för barn som genomgår ett kirurgiskt ingrepp

6.	 Övervaka under bedövning för otillräckliga svar och interaktioner i hjärt-, respiratoriska, muskel- 
och centrala nervsystem före, under och efter operationen

7.	 Övervaka längre tid än en vanlig sedering, även i milt DM1-fall, för att upptäcka allvarliga 
biverkningar under behandlingen på sjukhuset

8.	 Ge patienterna ett DM1-kort eller armband

CDM i centrum

Barn med CDM har en högre risk för narkoskomplikationer jämfört med individer med debut i 
barndomen eller vuxenålder, med tanke på underliggande andningspåverkan
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12 Konsensusbaserade vårdrekommendationer för barn med myotonisk Dystrofi Typ 1

Systembaserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Hantering av andningsfunktionen
Bakgrund
De flesta barn med myotonisk dystrofi med debut i barndomen har normal andningsfunktion och få 
respiratoriska problem. Svårighetsgraden är dock bred, och vissa barn med DM1 kan ha signifikanta 
andningsproblem som uppstår genom muskelsvaghet i diafragman, buken och interkostala musklerna. 
Svagheten och myotonin hos dessa muskler kan leda till dålig ventilationsstyrka och resultera i 
lågt syre i blodet och förhöjda koldioxidnivåer. Patienter med CDM är vanligtvis mycket svaga och 
andningssvårigheter under neonatalperioden är ofta en vanlig egenskap och en signifikant orsak till 
sjuklighet. Se Neonatalvård angående problem med ventilering i nyfödda.

Svaghet i de inspiratoriska och expiratoriska musklerna och ansiktsmusklerna minskar ofta 
hosteffektivitet och försämrar rensning av sekret, vilket leder till ökad risk för lunginfektioner och till 
aspiration av material i lungorna. Svaghet i sväljmuskler kan öka risken för aspiration av mat och 
dryck, saliv, nasal sekret och magevätskor.

Överdriven dagsömnighet (EDS) och andningssvårighet är vanliga i DM1 och båda minskar 
livskvaliteten väsentligt. Deras orsaker kan överlappa varandra, men vissa källor anser att EDS i DM1 
främst beror på inverkan på det centrala centrala nervsystemet och att andningsinsufficiens eller 
-sårighet främst beror på svaghet i andningsmuskler. Med detta sagt kan otillräckligt luftflöde under 
sömnen bidra till störd sömn och överdriven dagtidströtthet. Rastlösa ben (Restless leg syndrome) är 
också mycket vanligt hos barn med DM1 och bör beaktas under utvärderingen.

Rekommendationer
Leta efter:

a.	 Tecken på andningsbesvär hos barn med myotonisk dystrofi inkluderar ineffektiv hosta, 
återkommande lunginfektioner,ortopné, dyspné, dålig sömn, morgonhuvudvärk, apné, trötthet 
och snarkning

Test för:
a.	 Tvungen vitalitetskapacitet (FVC) och tvungen expiratorisk volym på en sekund (FEV1) när 

sittande och liggande, när barnet är tillräckligt gammalt för att samarbeta för en exakt studie 
(vanligtvis omkring 5 år). Överväg att använda en mask om läpptätningen inte är idealisk eller 
om barnet saknar muskelkontroll

b.	 Sniff nasal inspiratory pressure (SNIP) test när en FVC är svår att erhålla

c.	 Nattlig oximetri om snarkning, nattlig avbruten sömn, morgon huvudvärk eller överdriven 
dagssömnighet förekommer

d.	 Hög expiratoriskt flöde vid hosta

e.	 Polysomnogram (sömnstudie) om snarkning, nattlig avbruten sömn, morgon huvudvärk eller 
överdriven dagssömnighet förekommer

f.	 Clearanceförmågan och andra andningsproblem före operationen; Om det behövs bör 
anpassning till nattlig icke invasiv ventilation eller hostmaskiner också används före 
operationen (se Kirurgi och anestesi)
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Behandla med:
a.	 Vaccinationer för influensa och lunginflammation från Streptokocker För spädbarn 

rekommenderas också RSV-profylax

b.	 Standard medicinsk behandling så snart som möjligt för patienter med respiratoriska 
infektioner, inklusive koftmaskin och mekanisk ventilation vid behov. Hämta konsultationer från 
andningsbehandlingar och lungmedicinska grupper

c.	 Hostteknik (t.ex. luftstapling, bukstöd och hostmaskin) för DM1-patienter med ineffektiv hosta 
och vid bröstinfektioner och perioperativa perioder

d.	 Icke-invasiv positivtrycksventilation (NIV) för andningssvårighet hos patienter med 
svaga andningsmuskler och sömnrelaterade andningssvårigheter. Icke-invasiv positivt 
tryckventilation bör startas enligt de kriterier som anges i respiratorisk konsensus ENMC 
(European Neuromuscular Center) Workshop (2014-07-21). I det här fallet refererar NIV specifikt 
till en BiPAP-maskin, men en CPAP är ett lämpligt alternativ om det behövs

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

f.	 Nödmedicinska varningsanordningar eller varningskort

CDM i centrum
•	 CDM-barn med långvarig trakeoventilation, blir det ofta en förbättring av andningsstyrkan över 

tid och eventuell borttagning av trakeostomi ska göras efter noggrant övervägande med det 
multidisciplinära teamet, inklusive neurologi, respirologi, ENT och familjen. Luftvägskontroll, 
respiratorisk infektionsfrekvens, förmåga att tolerera ansikts- eller nasalmask för NIV och 
överensstämmelse och samarbete med underhållsbehandling av lungterapi, såsom hostmaskin, 
luftstapling osv. bör övervägas. Test för hypoventilation i sömn bör ske före utskrivning

•	 För barn med CDM som förblir invasiv eller icke-invasiv ventilation, pågående förvaltning av en 
pediatrisk respirolog och otolaryngologist

http://www.myotonic.org


14 Konsensusbaserade vårdrekommendationer för barn med myotonisk Dystrofi Typ 1

Systembaserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Riktlinjer för kardiovaskulärsfunktionen
Bakgrund
DM1-relaterade hjärtpatologier kommer övervägande i form av som arytmier på grund av progressiva 
abnormiteter i hjärtledningssystem. Kliniska sympton kan innefatta: pre-synkope, synkope, 
hjärtklappningar, dyspné och, sällan, bröstsmärta eller plötslig död på grund av hjärtstillestånd. 
Plötslig hjärtdöd är en av de vanligaste orsakerna till döden hos vuxna med DM1. Bradyarytmier 
(arytmier som orsakar sänkning av hjärtfrekvensen) rapporteras inte i litteratur i barn under tio år. 
Sällan har livshotande takyarytmier rapporterats hos patienter under tio år. Även om exakt antal 
plötslig hjärtdöd hos barn med DM1 eller CDM inte är känd, anses det vara mycket lågt.

Det är viktigt att utvärdera svårighetsgraden av hjärtrytmstörning via ett 12-avlednings EKG och 
långvarig ambulatorisk EKG-övervakning. Seriella EKG-studier är användbara för att följa progression 
av ledningssystemsavvikelser över tiden, eftersom de ofta är asymptomatiska. Rekommendationer 
för förebyggande pacemakerimplantat kan baseras på seriella förändringar. Även om barn har en 
mycket liten risk för plötslig död på grund av takyarytmi finns det inte nödvändigtvis en konsekvent 
EKG-abnormitet eller bradyarytmi som har kopplats till hjärtsjukdomar. EKG-resultat kan därför vara 
normalt före plötslig död med takyarytmi. Plötslig död hos barn har beskrivits efter kirurgiska ingrepp 
och allvarlig sjukdom, och övervakning på sjukhus kan därför vara lämpligt i dessa situationer.

Rekommendationer
Allmän:

a.	 Uppmuntra användning av akutmedicinska varningsanordningar för att identifiera DM1-
diagnos och risk för arytmi

b.	 Informera familjer om riskerna med arytmier och hjärtdysfunktion och vikten av snabb 
medicinsk hjälp om symptom observeras (dvs. hjärtklappning, försynkope, synkope, dyspné, 
bröstsmärta, oförklarlig trötthet)

Leta efter:
a.	 Symptom som representerar arytmier. Bedöm för sinusbradykardi, hjärtblock, förmaksflimmer 

och fladder, orventrikulär takykardi vid EKG och systolisk dysfunktion på ekkokardiogram

b.	 Symptomförändring, onormal hjärtavbildning, onormalt EKG hos DM1-patienter. Detta bör leda 
till hänvisning till en kardiolog eller elektrofysiolog som är expert om hjärtfelter i DM1

c.	 DM-patienter med hjärtklappning, yrsel, synkope, anormal sinusrytm, PR-intervall> 240 
ms, QRS-varaktighet> 120 ms eller atrioventrikulärt block va grad 2 eller 3 för att utvärderas 
åtminstone årligen och även beaktas vid invasiv elektrofysiologin för eventuell pacemaker eller 
ICD-placering
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Test för:
a.	 Hjärtinvolvering: en Ett 12-avlednings EKG bör utföras vid DM1-diagnos. Om det är normalt 

och patienten är asymptomatisk bör EKG utföras årligen. Undersök vidare om patienten är 
symptomatisk

b.	 Övergående arytmi via 24-48 timmars övervakning med ambulatorisk Holter-EKG. Längre 
övervakning om 12-avlednings EKG är onormal eller om patienten har symtom som tyder på 
en arytmi

c.	 Kardiologisk utvärdering med undersökning, EKG, ekokardiogram och ambulatorisk 
elektrokardiografisk övervakning bör inträffa vid tidpunkten för DM diagnos, oavsett symtom

d.	 För DM-patienter med normal LV-ejektionsfraktion och inga tecken på de symptom som 
beskrivits tidigare är det rimligt att ompröva genom undersökning, EKG och ambulatorisk 
elektrokardiografisk övervakning årligen och genom ekokardiogram var 2 till 4 år

e.	 För unga DM1-patienter kan hjärtstresstester och signalvärdet ECGs övervägas.

Ett EKG bör alltid utföras innan man börjar använda något läkemedel som kan orsaka eller förvärra 
hjärt-ledningsstörningar (dvs antiarytmiska medel eller mediciner för behandling av ADHD). EKG bör 
utföras därefter var sjätte månad efter inledande av behandling. Klinisk bedömning kan motivera 
Holter-övervakning eller kardiologisk hänvisning i detta sammanhang.

Behandla med:
a.	 Seriell periodisk klinisk kardiologisk utvärdering; Specialkardiologiska samråd är avgörande för 

patienter med onormala elektrokardiogram eller hjärtproblem

Hänvisa till:
a.	 Överväg hjärtövervakning vid sjukhus för att upptäcka arytmier om det är tillåtet under längre 

tid än typiska efter kirurgiska ingrepp 

b.	 Hjärtövervakning vid sjukhus om patienten är inlagd på grund av allvarlig sjukdom eller 
infektion

c.	 American Heart Association AHA Management of Cardiac Involvement Associated With 
Neuromuscular Diseases (Hantering av hjärtproblem associerat med neuromuskulära 
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.

http://www.myotonic.org


16 Konsensusbaserade vårdrekommendationer för barn med myotonisk Dystrofi Typ 1

baserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Skelettmuskelsvaghet, ortopediska 
komplikationer och rehabilitering
Bakgrund
Skelettmuskelsvaghet är vanligtvis inte ett viktigt inslag i DM1 med debutt i barndomen, men kan vara 
funktionellt begränsande hos de med CDM. Barn med CDM har fördröjd grovmotorik, men nästan 
alla kan sen gå självständigt. Motorikfunktionen hos barn med CDM förbättrar under de första åren av 
livet, även hos dem med djup hypotoni vid födseln. Deras motorfunktion förbättrar genom terapi och 
andra aktiviteter.

Svaghet och atrofi i käken och ansiktsmusklerna har störst funktionell påverkan och resulterar i ett 
antal manifestationer:

•	 Minskat ansiktsuttryck

•	 Svaghet i ansikts-, tung- och palatala muskler, vilket leder till dysartri, dysfagi och avspänning av 
käksmuskler

•	 Svaghet i ögonlocksmusklerna, vilket leder till att ögonlocken hänger sig (ögonlocket ptos)

Ortopediska komplikationer kan uppstå hos barn med CDM. Den vanligaste komplikationen är talipes 
equinovarus, även om barn kan utveckla knä- eller höftkontrakturer och skolios

Rekommendationer
Leta efter:

a.	 Fysisk, arbets- och talterapi behövs tidigt och ofta med särskild uppmärksamhet åt:

i.	 Matningssproblem och dysfagi

ii.	 Grovmotorik fördröjning

iii.	 Grov- och fin- motoriksvaghet

iv.	 Dysartri och potentiellt behöv av augmentativ och alternativ kommunikation (AAC).

v.	 Fördröjningar i språkinlärning

b.	 Skolios; Om det behövs,överväg korsettbehandling eller hänvisa till ortopedkirurg

c.	 Tänder som står för trångt och som drar nytta av tandreglering. Målet med sådan behandling 
är att underlätta munhygien. Vårdgivare bör rådas att proaktivt upprätthålla munhygien
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Behandla med:
a.	 Kirurgisk korrigering av talipes equinovarus eller andra kontrakturer tidigt i utvärderingen om 

dessa förändringar förhindrar lämplig biomekanisk anpassning för rörlighet, orsaker smärta 
eller begränsar funktionell rörlighet

b.	 Talterapi riktad till tal, språk och kommunikation från en mycket tidig ålder

c.	 Augmentativ och alternativ kommunikationsterapi (AAC) individualiserad enlig barnets 
språkliga och kognitiva förmågor om det är lämpligt eller nödvändigt

CDM i centrum
•	 Nyfödda med CDM som ofta har matningsproblem och alternativ nutrition ska övervägas. Efter 

ungefär ett år med aktivt arbete med en talterapeut eller ergoterapeut, kan de flesta barn i 
allmänhet börja med oral matning

•	 Barn med CDM upplever progressiv förbättring av deras proximala styrka minst till tonårsålder. 
Därför ska barn uppmuntras att delta i fysisk aktivitet

•	 Bedömning av led arthokinematik och rörelseomfång bör observeras för att hantera utvecklingen 
av ledkontrakturer

•	 Förebyggande av ledkontrakturer är nyckeln till behandlingen och ska övervakas noggrant med 
tidig stretching. Behandling av talipes equinovarus och andra ledkontrakturer ska inkludera tidig 
stretching och lämplig ankelortos (för talipes equinovarus). Serie-gipsing kan övervägas

http://www.myotonic.org
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Systembaserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Skelettmuskel-myotoni
Bakgrund
Myotoni - upprepad muskelkontraktion och svårighet att slappna av muskler - är ett kännetecken för 
DM1 och är en aspekt av sjukdomen som särskiljer den från andra former av muskeldystrofi. Det 
påverkar många patienter med DM1 med debutt i vuxen ålder men är ovanligt hos unga individer med 
DM1. I vissa patienter med debutt i sen barndom eller ungdomsålder kan myotoni bli problematisk. 
Myotoni kan bidra till muskelstyvhet, smärta, långvarigt handgrepp, tal och sväljproblem och GI-
problem.

Myotonia i DM1 är mest framträdande i underarm och fingersmuskler, där det orsakar låsning av 
greppet (“grip lock”). Det påverkar ibland tunga- och käkmuskulatur, vilket leder till svårigheter 
med tal och tuggning. Svälisvårigheten kan orsakas av myotoni i ansikts-, tung-, käft-, svalj- och 
esofagusmusklerna, och myotonien i andningsorganen kan leda till dålig andningskraft och låga 
syrgasnivåer.

Grip myotoni kan observeras genom att fråga en DM1-patient att hålla fast läkarens fingrar och sedan 
be patienten att mynska styrket i greppet. Handmusklerna tar vanligen 20 sekunder eller mer för att 
slappna av helt. Percussion-myotoni kan påvisas av en långvarig

sammandragning efter att patientens muskel tappats med en reflexhammare. Elektrisk myotoni kan 
också påvisas av onormala, spontana muskelfiberutsläpp som ses på ett nålelektromyogram (EMG).

DM1-associerad myotoni är vanligtvis sämre vid kallt väder och är tydligare efter vila. Dess förbättring 
med muskelaktivitet kallas “warm-uo” fenomenet.

Läkemedel som påverkar jonkanaler, som mexiletin (Mexitil), kan förbättra myotoni, även om deras 
potential att orsaka hjärtarytmi måste vägas mot deras möjliga fördelar

Rekommendationer
Leta efter:

a.	 Fördröjd avkoppling efter grepp eller perkussion, svårigheter i samband med vardagens 
aktiviteter, progressiva tålsvarigheter eller allvarlig irritabel tarmsyndrom.

Behandla med:
a.	 Mexiletine (Mexitil) om myotonium är påvisad och störande för patienten. Eftersom mexiletin 

är en antiarytmisk, rekommenderas ett elektrokardiogram (EKG) före användning, igen inom 
tre månader efter startterapi, och därefter med jämna mellanrum. Instruera patienten för att 
undvika dyspepsi och övergående “yrsel” i samband med behandling med mexiletin genom 
att ta den med mat för att förlänga absorptionen och sänka toppnivån i blod
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Systembaserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Okulär och hörselhantering 
Bakgrund
Viktiga och kliniskt relevanta ögonprestationer vid medfödd DMI och DM1 med utbrott i barndomen 
kan innefatta hyperopi, ögonlocksptos, ofullständig ögonlockstängning, strabismus och andra problem 
med ögonrörelserörelser. Grå starr, medan en gemensam oro hos vuxna, ses nästan aldrig hos barn.

Bilateral ögonlocksptos är en frekvent egenskap hos DM1. I allvarliga fall kan det hindra syn och kan 
kräva kirurgisk eller icke-kirurgisk ingrepp. Svaghet i ögonlockens stängningsmuskler är också ett 
vanligt problem och kan orsaka hornhinneskador.

Otiska infektioner under barndomen i form av infektioner i övre luftvägarna är vanliga, och patienter 
behöver vanligtvis kirurgiska ingrepp, som uni- eller bilateral tympanostomi.

Som beskrivits i litteraturen kan vuxna patienter ha “tidig presbycus”, högfrekvent hörselnedsättning 
och vestibulär dysfunktion som en manifestation av cochleär / vestibulär dysfunktion, men ingen av 
dessa har visats vid barndomsstart DM1 eller CDM.

Rekommendationer
Leta efter:

a.	 Standard audiometri för bokstäver

b.	 Tecken på infektioner i övre luftvägarna, speciellt när de uppträder som ett otitmedium och ge 
lämplig behandling efter behov. Rekommendera föräldrar att vara medveten om och leta efter 
symptom

Test för:
a.	 Tecken på strabismus eller annan okulär felinriktning med hjälp av ett cover/uncover test. 

Persistent dyskonjugat blick i barndomen kan resultera i amblyopi

b.	 Ögonlock ptosis; Om ptos blir allvarlig och stör synen kan ett kirurgiskt ingrepp göras och 
”ögonlockskryckor” kan sättas in i glasögon. Prova kryckor som ett botemedel mot ptosis innan 
ögonlockskirurgi på grund av

Hänvisa till:
a.	 En optiker för undersökning vid diagnos och därefter åtminstone årligen för att identifiera 

hyperopi, astigmatism, strabismus

b.	 En ENT om patienten har frekventa öroninfektioner

c.	 En ögonläkare för regelbunden uppföljning om avvikelser i ögonrörelsen eller svaghet i 
ögonlocket sätter synen i fara. Oftalmiska smörjmedel för torra ögon kan övervägas

http://www.myotonic.org
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Systembaserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Riktlinjer för gastrointestinal- och 
urogenitalsystem
Bakgrund
Eftersom både glatta och skelettmuskler är involverade i DM1 är dysfunktion längs hela 
gastrointestinala (GI) -kanalen vanligt vid denna sjukdom. Barn med CDM kan ha djup oral 
ansiktssvaghet som förhindrar oralt intag och kräver ett gastrossond. Detta kommer att förbättras med 
ålder, men inte helt. Andra gastrointestinala symptom innefattar aspiration, buksmärtor och svällning. 
Intraktabel förstoppning och diarré kan uppstå, såväl som fekal inkontinens. Dessa kan resultera i 
fekal impaktion och megakolon. Även om barn med DM1 med debut i barndomen har inga neonatala 
utfodringsproblem, kan de ha några av de andra symtomen.

Barn kan ha urininkontinens och svårigheter med toalettträning. Detta kan lösas eller delvis lösas med 
ålder.

Rekommendationer
Behandla med:

a.	 Fibertillskott (mer än 8 gram dagligen) för barn med förstoppning eller diarré

b.	 Milda laxermedel för förstoppning:

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

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

iii.	 Metoklopramid (Reglan) för att minska symtomen på gastroparesis, pseudoobstruktion 
och gastrisk reflux. Långtidsanvändning rekommenderas inte eftersom detta läkemedel 
kan orsaka tardiv dyskinesi

iv.	 Antibiotika för att minska diarré om bakteriell överväxt upptäcks vid andningstestning

v.	 Hänvisning till en gastrointestinal specialist för anal manometri bör övervägas om en 
patient inte svarar på första eller andra linjens rekommendationer ovan

vi.	 Oljor ska undvikas

c.	 Mexiletin kan övervägas för eldfast diarré eller förstoppning (se Kardiovaskulär hantering för 
mexiletinrådgivning)

CDM i centrum
•	 Som nämnts i avsnittet Vård av nyfödda kan barn med CDM kräva en tillfälligt matningssond. Om 

dysfagi kvarstår, överväg enteral nutrition. Se talterapi. Barn ska utvärderas om regelbundet för att 
förbättra dysfagi

•	 Barn med CDM drar ofta nytt av dysfagibehandling. Med aggressiv dysfagibehandling kan barn 
med CDM ta mat oralt inom det första året av livet
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Systembaserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Hantering av neuroutveckling
Bakgrund
Kognitiv funktionsnedsättning kan vara ett stort problem hos barn och ungdomar med DM1, medan 
muskelsymtom kan vara relativt diskret eller frånvarande i formen med debut i barndomen. Måttlig 
till svår intellektuell funktionsnedsättning (ID), svåra problem med adaptiv förmåga och djup dysartri 
är ofta associerade med CDM. I fenotypen med debut i barndomen varierar ID från måttlig till 
subnormal IQ med högre verbal förståelse, men minskat uppmärksam organisationskompetens och 
saktat bearbetningshastighet. Brister i visuell uppmärksamhet, visuella konstruktiva förmågor samt 
arbetsminne, planering och kognitiv flexibilitet har också rapporterats.

De huvudsakliga beteendemässiga manifestationerna som finns hos patienter med CDM är 
autismspektrumstörningar (ASD). 

De flesta patienter upplever kommunikationsproblem. Patienter beskrivs ofta som snälla, lugna, 
passiva, svårlärd, med långsamma rörelser, men lätt trötta och ibland med social ångest.

Patienter med DM1 med debut i barndomen beskrivs vanligen med uppmärksamhetsunderskott utan 
hyperaktivitet, ångest och alexitymi. ASD kan förekomma men med mindre styrka än i CDM. Föräldrar 
beskriver vanligen symtom på trötthet och överdriven dagsömnighet, vilket kan vara huvudorsaker 
som påverkar livskvaliteten hos patienter med DM1 med debut i barndomen.

Familjemedlemmar och vårdgivare av patienter med CDM och patienter med DM1 med debut i 
barndomen, liksom patienterna själva, bör uppmärksammas att DM1 också är en “hjärnstörning” 
och att kognition och beteende ofta påverkas. Kognitiva och personlighetsaspekter av CDM och DM1 
med debut i barndomen överlappar betydligt med underskott i psykosocial funktion (se Psykosociala 
aspekter).

Det är viktigt att noggrant bedöma och följa upp kognitions-, emotionella och adaptiva färdigheter hos 
barn med CDM och DM1 med debut i barndomen på grund av den stora inverkan dessa underskott 
kan ha på vardagen hos patienter och deras familjer.

Rekommendationer
Test för:

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

i.	 Psykometrisk bedömning av global intellektuell förmåga och adaptiv funktion

ii.	 Utredning av executiva funktioner

iii.	 Utredning av social kognition

iv.	 Utredning av visuomotorisk integration och visuospatial förmåga

v.	 Utredning av receptiva och uttrycksfulla språkförmågor

vi.	 Utredning av överdriven dagsömnighet( EDS)
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vii.	Utredning av inlärningssvårigheter (specifika tester för diskalkyli dyslexi och dyspraxi)

viii.	Bedömningarna ska utföras vid diagnosen, i förskoleåldern och upprepas beroende på 
funktionsnivå 2-3 gånger före vuxen ålder

ix.	 Psykiatriska eller beteendemässiga problem ska hänvisas till kompetenta 
aktörer inom psykisk hälsa för bedömning av autismspektrumstörningar, 
uppmärksamhetsunderskott med eller utan hyperaktivitet, alexytimi och andra 
beteendeproblem

x.	 Kommunikation mellan sjukvårdspersonal och skolan bör uppmuntras för att utveckla 
utbildningsstrategier och individuella utbildningsprogram

Kommunikation mellan sjukvårdspersonal och skolan bör uppmuntras för att utveckla 
utbildningsstrategier och individuella utbildningsprogram.

Behandla med:

a.	 Psykostimulerande medel om uppmärksamhetsunderskott är förknippade med försämring av 
utmattning eller överdriven sömnighet under dagen) (se Överdriven dagsömnighet)

b.	 Serotoninförbättrande antidepressiva läkemedel om överdriven ångest eller andra 
behandlingsbara psykiatriska symtom föreligger

c.	 Specifika cognitiva åtgärdsprogram för att förbättra sociala känslomässiga förmågor (visuell 
kontakt, gemensam uppmärksamhet, emotionell reglering) eller effektivitet av executiva 
funktioner (impulsivitet, uppmärksamhet, arbetsminne och mental flexibilitet) med användning 
av dedikerad programvara (t ex Cogmed®)

d.	 Språkåtgärder och läsbehandling ska övervägas på grund av kognitiva underskott, även 
hos barn med normal intelligens. Dessa underskott, inklusive uppmärksamhetsunderskott, 
utmattningsbarhet och dysfunktion i visuospatial konstruktion kan resultera i specifika 
inlärningssjukdomar med svårigheter i läsning och stavning såväl som i matematik
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Systembaserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Riktlinjer för psykosocialmiljö
Bakgrund
Barn diagnostiserade med myotonisk dystrofi typ 1 (DM1) kan presentera ett antal komplexa fysiska, 
kognitiva, beteendemässiga och personlighetsdrag som kan ha en betydande inverkan på utveckling 
och livskvalitet i barndomen och under övergången till vuxen ålder.

DM1 kan hindra allvarligt barns utvecklingsstadier i hemmet, skolan och inom samhället. Viktiga 
relationer med kamrater, familjemedlemmar och andra runt barnet kan vara utsatta för betydande 
stressiga situationer. Ett barn med DM1 kan bli alltmer stressat, isolerat och sårbart som hen försöker 
utvecklas genom de första åren och därefter.

Barn som lever med DM1 kommer sannolikt att ingå i en familj som drabbats av samma diagnos. Barn 
med förälder med DM får inte optimalt emotionellt eller intellektuellt stöd och vägledning, och kan 
sakna rutinvård och vård, som kan destabilisera dem.

Barn med DM1 kan kämpa för att möta milstolpar i fysisk och psykologisk utveckling. Dåliga sociala 
och kommunikativa färdigheter kan vara en anledning till oro, tillsammans med under-genomsnittlig 
utbildningsnivå. På grund av ansiktssvaghet kan barn uppleva talproblem, allt från mild till djup och 
vissa barns tal kan inte alls förstås. Kommunikationsrestriktioner kan påverka sociala relationer och 
utbildning.

Utbildningsinstitutionerna kommer sannolikt att ha begränsad kunskap om tillståndet och kommer 
följaktligen att sakna de kompetenser som behövs för att hantera patienternas problem. Utbildare 
spelar en nyckelroll i ett barns liv, men de kan misslyckas med DM1 på grund av en tydlig brist på 
resurser och information, och barn med DM1 kan misslyckas i skolan.

Barn med DM1 kan ha minskad fysisk förmåga, inklusive dålig uthållighet, låga energinivåer och hög 
trötthet. Dessa symtom kan tolkas som generell latskap eller brist på motivation i aktivitetsprestanda 
Barn med DM1 kan visa fysisk nöd genom olämpliga beteenden, socialt tillbakadragande och/eller 
dålig social kompetens.

Barn med DM1 kan ha problem med kompetensuppnåendet i ett antal vardagliga aktiviteter, inklusive 
inkontinensproblem (toalett- och hygienfärdigheter), problem att klå sig på/av och andra viktiga 
personvårdsområden. Om de problem inte tas upp kan dessa färdighetsförseningar förvärras med 
ålder och leda till olyckliga händelser med kamrater, familj och personal.

Rekommendationer
Allmän:

e.	 Hälso- och sjukvårdspersonal har ett ansvar att samordna specialistvård och supporttjänster för 
barn med DM1, övervaka de psykologiska och sociala dysfunktionerna och övervaka hemma 
och utbildningsmiljö. Koordinering mellan hälso- och socialtjänsten är viktigt för att säkerställa 
ett konsekvent vård 
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Hänvisa till:
a.	 Tal- och språkterapi från en tidig ålder för att hantera sväljningsproblem, underskott i 

expressivt och mottagligt språk och kommunikationsproblem

b.	 Lämpliga psykologiska och terapistjänster i en tidig ålder för att säkerställa att barn med DM1 
uppnår sin maximala potential och lär sig hanteringsstrategier för senare liv. Socialstrategier 

c.	 kan hjälpa barn med DM1 att utveckla självkänsla och självförtroende

d.	 Familjeomsorg och supporttjänster under hela barndomen med socialvårdsstöd där det 
behövs. Skolor ska ges specialistinformation om vård och hantering av ett barn med DM1. 
Ett socialt arbete eller ett hänskjutande till sjukhusfallshantering kan också vara till nytta för 
patienterna

e.	 Strukturer som ger tillgång till bidrag till funktionshindrade, erbjuder lämpliga bostäder och 
adaptiva anordningar och strategier när sjukdomen. fortskrider

Särskilda stödgrupper nationellt och lokalt för att främja socialt engagemang för barn och familjer och 
att ge vägledning, råd och samhällsengagemang.



Myotonic Dystrophy Foundation
www.myotonic.org

25

Systembaserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Överdriven dagsömnighet
Bakgrund
Överdriven dagsömnighet (EDS) kan påverka livskvaliteten hos barn med DM1 på ett betydande sätt. 
Dessa symtom utvecklas typiskt efter 10 års ålder och blir gradvis sämre över tiden.: Barn kan ha 
svårt att vara uppmärksamma på skolan och behovet av eftermiddagssvilopauser kan begränsa deras 
förmåga att delta i extra aktiviteter.

Rekommendationer
Allmän:

a.	 Utbilda familjemedlemmar och lärare om tecken och effekter av EDS, inklusive långvariga 
vilopauser eller att barn kan sömna i skolan

Test för:
a.	 Sömnapné via över natten oximetri eller polysomnogram över natten

Behandla med:
a.	 Positiv tryckventilation om en DM1-patients sömnighet anses vara relaterad till hypoventilering 

eller sömnapné under natt- eller dagtid. Patienterna ska hänvisas till pulmonologer som har 
erfarenhet av neuromuskulära sjukdomar för att överväga assisterad ventilation

b.	 Stimulerande terapi med psykostimulerande medel som modafinil (Provigil), metylfenidat 
eller annat om central hypersomnia är misstänkt (ofta svårighet att hålla sig vaken i skolan är 
en indikator). Särskild försiktighet ska tas till barn med tidigare upptäckta hjärtarytmier. (Se 
Kardiovaskulär hantering: stimulerande medel)

c.	 Om det förekommer rastlösa ben (Restless leg syndrome) med pramipexol, gabapentin eller 
andra vanliga läkemedel, även om bensodiazepiner borde undvikas på grund av sin lugnande 
effekt
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Systembaserat tillvägagångssätt till riktlinjer

Endokrina och metaboliska problem
Bakgrund
Endokrinologiska manifestationer (östradiolinsufficiens och insulinresistens) av sjukdomen är väl 
beskrivna hos vuxna med DM1, men har sällan rapporterats sällan hos barn.

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

Rapporter som beskriver förekomsten av sköldkörtelns 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 uppstår vid åldern.

Rekommendationer
Leta efter:

a.	 Gonadalinsufficiens och komplikationer av reproduktionssystemet via en detaljerad fysisk 
undersökning

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

Test för:
a.	 HbA1c och thyroidstimulerande hormon (TSH) och fri T4-nivå vid baslinjen och var tredje år, 

eller om det finns en klinisk misstanke eller symtomutveckling

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

Allmänna rekommendationer
Patient- och sjukdomsjournal
Allmänna neuromuskulära och DM1-specifika journaler används för ett antal ändamål som kan vara 
till hjälp för patienten och samhället. Även om enskilda journaler har diskreta ändamål kan följande 
uppnås genom en väl implementerad journal:

•	 Utbildning och kommunikation i hela samhälle eller område

•	 Informationsspridning om forskningsstudier för vilka patienter kan vara berättigade

•	 Underlättande av forskningsprojekt och planering för kliniska prövningar

•	 Samla kliniskt viktiga data om sjukdomen i tiden.

•	 Förbättring av klinisk vård

När du hänvisar till en journal, överväg följande:

•	 Patientprivacy, mekanismer och policyer

•	 Journalinnehav, styrning och övervakning

•	 Journalmål

För en lista över DM1-registren hänvisas 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- patientföreträdargruppen.

Patientkort och -armband
Eftersom DM1 är multisystemisk och medför en risk för plötslig hjärtdöd bör alla patienter 
använda ett medicinskt varningsarmband eller -kort. Dessa är allmänt tillgängliga via lokala 
patientföreningsorganisationer och online.

http://www.myotonic.org
http://www.myotonic.org
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Tillägg 1:
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