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Följande vårdrekommendationer för spinal muskelatrofi (SMA) ger grund- 

läggande information om sjukdomen SMA, samt olika behandlingsalternativ för att 

lindra symptom och kompensera funktionsnedsättningar. Rekommendationerna 

har tagits fram av ”The International Standard of Care Committee for SMA”, 

en internationell grupp av SMA-experter, samt TREAT-NMD, en internationell 

organisation som arbetar med neuromuskulära sjukdomar. Den ursprungliga 

versionen publicerades på engelska och denna version är en översättning till 

svenska. För översättningen ansvarar den svenska patientföreningen ”Nätverket 

för spinal muskelatrofi (NSMA)”. Den svenska översättningen är godkänd av 

Thomas Sejersen, professor och överläkare vid enheten för barnneurologi på 

Karolinska universitetssjukhuset.

Texten i detta dokument är baserad på den vetenskapliga 

publikationen ”Consensus Statement for Standard of Care 

in Spinal Muscular Atrophy” från 2007, som innehåller 

internationella riktlinjer för vård av patienter med SMA.

Vårdrekommendationerna innehåller många medicinska 

termer. Dessa finns beskrivna i en bifogad ordlista och är 

markerade med kursiv stil genom hela dokumentet. 

Vården av SMA i Sverige är organiserad av respektive landsting med central- 

isering av viss specialistvård på riksnivå. Hur vården av patienter med SMA 

fungerar kan därmed variera i viss mån beroende på var i landet man bor; 

huvudansvaret kan ligga på (barn)neurologiska kliniker, specialistcentra, 

habiliteringar eller barnkliniker. Till detta knyts ofta övriga funktioner som 

behövs för specifika ändamål (till exempel lungspecialist). Vård av patienter med 

SMA bör ske i team som inkluderar flera yrkeskategorier, till exempel läkare, 

sjukgymnaster, dietister, logopeder.

Vård av patienter 
med SMA bör ske  

i team som inkluderar 
flera yrkeskategorier.
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Diagnostik och fortsatt  
uppföljning av nya 
SMA-patienter
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läkare som möter små barn som är 

hypotona och muskelsvaga bör ha 

diagnosen SMA i åtanke. Vissa fysiska 

och karaktäristiska symtom kan lätt 

identifieras: muskelsvaghet, som 

oftast är symmetrisk och mer uttalad 

i bål, axlar, säte och lår. Svagheten 

sitter i de flesta fall närmare kroppen 

(proximalt) än längre ut på armar och 

ben (distalt). Den är också mer uttalad 

i ben än i armar. Känseln är intakt 

medan senreflexerna är svaga eller 

obefintliga.

Graden av muskelsvaghet hänger 

vanligtvis ihop med åldern för 

symtomdebut. Klassificering och 

typiska kliniska tecken vid SMA står 

listade i tabell 1 här nedanför. Det 

finns även en typ 4, vilken är en mild 

typ av SMA som drabbar vuxna. 

Några patienter har kliniska drag som 

ligger i gränslandet mellan olika typer.

Behandling och vård av patienter 

med SMA ska baseras på 

patientens aktuella funktionella 

nivå och inte efter den ursprungliga 

klassificeringen av typ av SMA. 

Därför används i denna text en 

klassificering enligt följande: kan 

inte sitta, kan sitta och kan gå. 

Med ”de som inte kan sitta” avses 

de som inte kan sitta självständigt. 

”De som kan sitta” omfattar de som 

kan sitta självständigt, men inte gå 

självständigt. ”De som kan gå” har 

självständig gångfunktion.

I. KlINISK DIAGNOSTIK OCH 
KlASSIFICERING AV SMA

TABEll 1. KlINISK KlASSIFICERING AV SMA

SMA Typ ålder vid symtomdebut Maximal fysisk funktion Genomsnittlig livslängd Typiska drag

Typ 1 (svår)
Werdning-Hoff-
mans sjukdom

0-6 månader Klarar aldrig att sitta <2 år Väldigt svag och hy-
poton. Dålig huvud-
kontroll. Svag gråt 
och hosta. Svårigheter 
att svälja och hantera 
slem och saliv. Tidigt 
allvarligt sjuk på grund 
av svag andning och 
lunginflammation p.g.a. 
inandning av t.ex. mat 

Typ 2 (mellansvår) 7-18 månader Klarar aldrig att stå. >2 år Försenad motorisk 
utveckling. Dålig vik-
tökning. Svag hostfunk-
tion. Handskakningar.  
ledkontrakturer. 
Skoliosutveckling.

Typ 3
(mild) Kugel-
berg-Welanders 
sjukdom

>18 månader Står och går Vuxen Variabel muskelsvaghet 
och muskelkramper. 
Överbelastning av 
leder och ofta förlust 
av gångfunktion någon 
gång i livet.
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Figur 1 visar den diagnostiska 

proceduren när barn som är hypotona 

och muskelsvaga påträffas inom 

sjukvården. Första steget bör vara ett 

genetiskt test för SMA där deletion av 

SMN1-genen undersöks. Homocygot 

deletion av exon 7 i SMN 1-genen 

(med eller utan deletion av exon 8) 

bekräftar en SMN-associerad SMA 

(5q-SMA). Mer detaljerad information 

om genetiken kring SMA finns 

på Socialstyrelsens hemsida, se 

länksamlingen i slutet av dokumentet. 

De andra diagnostiska testerna i figur 

1 ska bara göras när SMN-gentesten 

inte kunnat bekräfta diagnosen SMA.

II. DIAGNOSTISKA 
pROCEDURER

FIGUR 1. DIAGNOSTISK UTREDNING AV SMA

SMA MED TypISKA 
EllER ATypISKA DRAG SMN 1 GENDElETIONSTEST

INGEN HOMOzyGOT 
DElETION AV SMN1  

OVANlIGA SMA-SyMTOM 
MEN NEUROGENT EMG OCH 

NORMAlT CK

- DEMyElINISERANDE EllER 
AxONAl NEUROpATI

- MyASTENI
- MyOpATI 

- MUSKUlDySTROFI

MUSKEl- EllER NERVBIOpSI, 
SpECIFIKA GENETISKA 

TESTER FÖR MyOpATIER, 
MUSKUlDySTROFIER EllER 

ÄRFTlIGA NEUROpATIER. 

TÄNK på ANDRA 
MOTORNEURONSjUKDOMAR: 
SMARD, x-SMA, DISTAl SMA, 

jUVENIl AlS

HOMOzyGOT SMN1 DElETION

UppREpAD KlINISK 
UNDERSÖKNING EMG, 

NEUROGRAFI/RNS OCH CK. 

DIFFUS SVAGHET, NORMAlT 
EMG, NEUROGRAFI, CK. 

ÖVERVÄG MR AV HjÄRNA, 
RyGGMÄRG OCH METABOl    

UTREDNING.

DIAGNOSEN 5q SMA 
BEKRÄFTAD 

MER pROxIMAl ÄN DISTAl 
SVAGHET, NORMAlT CK, 

NEUROGENT EMG

BERÄKNING AV 
SMN1 KOpIOR

GÖR SEKVENSERING FÖR 
pUNKTMUTATION I SMN1 

TVå SMN1 
KOpIOR

INGEN SMN1 
MUTATION 

SMN-
RElATERAD 

SMA DIAGNOS 
KAN INTE 

BEKRÄFTAS

EN SMN1 
KOpIA  

MUTATION 
IDENTIFIERAD

DIAGNOSEN 
5q SMA 

BEKRÄFTAD
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När en patient har diagnostiseras med 

SMA är det viktigt att ta upp frågor 

kring behandling och omsorg så snart 

som möjligt.

FAMIljEUTBIlDNING OCH 

VÄGlEDNING: Eftersom de 

medicinska problemen som är 

associerade med en SMA-diagnos 

är komplexa bör en medicinsk 

kontaktperson utses som kan 

finnas till hands för familjen. 

Kontaktpersonen bör inledningsvis 

berätta om:

•	 Sjukdomen SMA: Förekomst, orsak, 

olika typer av SMA, symptom, 

diagnostik, behandlingsalternativ, 

sjukdomsprocessen samt prognos 

för patienter med SMA.

•	 Mötet med sjukvården: Vilka typer 

av kompetenser patienten kan 

behöva komma i kontakt med och 

hur vårdteamet brukar fungera.

•	 Att leva med SMA: Hänvisa till den 

svenska patientföreningen NSMA 

för utbyte och stöd.

•	 Stöd: Stöd i samhället vid till 

exempel krisreaktion samt  

ekonomiskt stöd.

•	 Information om SMA: Internationella 

sajter med information om SMA 

eller patientorganisationer.

 

 

 

Ansvarig läkare ska tillsammans med 

familjen lägga upp en vårdplan som 

vanligtvis omfattar remittering till:

•	  Barnneurologisk klinik.

•	 Barnhabilitering.

•	 Genetisk vägledning.

•	 Respiratorisk utvärdering (det 

vill säga undersökning av hur väl 

andningen fungerar).

•	 Mage/tarm- och näringsutredning

•	 Ortopedisk värdering och 

rehabilitering

GENETISKA ÄMNEN: Det finns flera 

genetiska frågor som bör tas upp när 

diagnosen SMA är fastställd.

•	 Ärftligheten vid SMA (autosomalt 

recessivt arv), struktur och 

uppbyggnad av SMN-genen  

– SMN1 och SMN2 kopior.

•	 Högre antal SMN2-kopior är som 

regel relaterat till en lindrigare 

sjukdomsutveckling. Trots det 

rekommenderas inte att förutsäga 

sjukdomsutvecklingen utifrån 

antalet kopior eftersom det är så 

stor variation i sjukdomsbild oavsett 

antalet SMN2-kopior.

•	 Risk för att få fler barn som har 

SMA.

•	 Test av släktingar för eventuellt 

bärarskap.

•	 Information om möjligheter 

vid framtida graviditet (preim-

plantatorisk eller prenatal 

diagnostik).

III. KlINISK UppFÖljNING 
OCH BEHANDlING 
AV pATIENTER MED 
NyDIAGNOSTISERAD SMA



KApITEl 2

Andning
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De huvudsakliga lungmedicinska 

problemen vid SMA är:

1. Svag hostkraft som medför dålig 

slemmobilisering, det vill säga 

svårigheter att hosta upp och 

hantera slem.

2. Underventilering under sömn.

3. Underutveckling av bröstkorg  

och lungor.

4. Upprepade lunginfektioner som 

försämrar muskelsvagheten.

Andningsproblem är huvudorsaken 

bakom sjukdom och död vid SMA 

typ 1 och 2, samt hos en liten andel 

med typ 3. Reflux och svårigheter 

att svälja är viktiga orsaker till 

andningsproblemen. Hos enskilda 

patienter kan utvecklingen mot 

andningssvikt, det vill säga otillräcklig 

andningsfunktion, orsakas av 

upprepade lunginfektioner. Den 

sjunkande syremättnaden under 

sömn ger nattlig underventilering 

och därefter hypercapni under 

dagtid när sjukdomen fortskrider. 

Andningsstöd bör ges om det finns 

nattliga andningsstörningar och 

hosthjälpmedel ifall hostförmågan är 

sänkt. Slemmobilisering i luftvägarna 

är mycket viktigt, både för akut och 

förebyggande vård hos alla patienter 

med SMA.

I. ÖVERSIKT ÖVER 
ANDNINGSpROBlEM  
VID SMA

FIG. 2 UTVECKlING AV ANDNINGSpROBlEM, UNDERSÖKNINGAR, BEHANDlINGAR OCH åTGÄRDER

NORMAl ANDNING KROppSUNDERSÖKNING

lUNGFUNKTION, 
HOSTKRAFT, STyRKA I 
ANDNINGSMUSKlER

SlEM-MOBIlISERING  
OCH HOSTSTÖD

NATTlIG NON-INVASIVT 
ANDNINGSSTÖD 

NATTlIG EllER 
KONTINUERlIGT NON-

INVASIVT ANDNINGSSTÖD 

lUNGRÖNTGEN, 
SÖMNREGISTRERING

UTVÄRDERING AV 
SVÄljNINGSFUNKTIONEN

DÖD

FÖRSVAGNING AV ANDNINGS-  
OCH SVAlGMUSKUlATUR

ANDNINGSSVIKT DAGTID

STÖRD ANDNING 
UNDER REM-SÖMN 

STÖRD ANDNING  
UNDER REM OCH ICKE-

REM-SÖMN

SVAG OCH INEFFEKTIV 
HOSTA 

lUNGINFEKTIONER

SVÄljNINGS-
SVåRIGHET

Normalt förlopp Undersökningar Behandlingar
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Uppföljning och utvärdering av 

lungfunktionen rekommenderas var 

tredje till var sjätte månad. Något 

mer sällan för de som kan gå och lite 

oftare för de som inte kan sitta.

A: De som inte kan sitta

•	 Kroppsundersökning: Undersökning 

av hostförmågan, eventuell 

deformation av bröstkorgen, 

andningsmuskelarbete, 

andningsfrekvens, paradoxal 

andning och hudfärg.

•	 polysomnografi: För att 

dokumentera tecken på 

underventilering.

•	 pulsoximetri: För att övervaka 

syremättnaden i blodet.

•	 lunginflammation: Registrera 

förekomsten av lunginfektioner och 

antibiotikabehandling de senaste 

sex månaderna.

•	 lungröntgen: Som utgångspunkt 

och under försämring av 

lungfunktionen.

•	 Sväljningsundersökning: Görs vid 

oförklarlig plötslig försämring i 

andningen och vid upprepade 

lunginflammationer.

B: De som kan sitta

•	 Kroppsundersökning: Undersökning 

av hostförmågan, eventuell 

deformation av bröstkorgen, 

andningsmuskelarbetet, 

andningsfrekvens, paradoxal 

andning och hudfärg. 

 

•	 polysomnografi: För att 

dokumentera tecken på 

underventilering.

•	 pulsoximetri: För att övervaka 

syremättnaden i blodet.

•	 lunginflammation: Registrera 

förekomsten av lunginfektioner och 

antibiotikabehandling de senaste 

sex månaderna.

•	 Skolios: Undersökning och röntgen 

av ryggraden för bedömning av 

skoliosutveckling.

C: De som kan gå

•	 Kroppsundersökning: Undersökning 

av hostförmågan, eventuell 

deformation av bröstkorgen, 

andningsmuskelarbetet, 

andningsfrekvens, paradoxal 

andning och hudfärg.

•	 lungfunktionsundersökning: 

Spirometri, lungvolymer och 

funktion hos andningsmuskler.

•	 lunginflammation: Registrera 

förekomsten av lunginfektioner och 

antibiotikabehandling de senaste12 

månaderna.

II. UNDERSÖKNINGAR  
OCH UppFÖljNING
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För att ge god behandling av 

lungproblem vid SMA är det viktigt 

att förse familjen med information 

om olika möjligheter för kontinuerlig 

omsorg och behandling samt vid akut 

sjukdom och operation. 

De som inte kan sitta är de mest 

sårbara och de olika möjligheterna för 

noninvasiv andningshjälp (NIV) och 

slemmobilisering måste diskuteras 

tidigt på grund av den snabba 

sjukdomsutvecklingen. 

För alla patienter med SMA 

är det viktigt att fortlöpande 

diskutera möjligheter för NIV och 

slemmobilisering. 

Denna diskussion bör inkludera: 

•	 Förståelse för vad som är barnets 

vanliga andningsfunktion och 

avvikelser från det.

•	 Förståelse för vad underventilering 

är och vad som kan göras.

•	 Behandling vid akut sjukdom 

och snabb tillgång till medicinsk 

expertis.

•	 Tekniker och rutiner för 

slemmobilisering.

•	 Andningsstöd inkluderande NIV.

•	 God näringstillförsel och 

vätsketillförsel mot uttorkning.

•	 låg tröskel för 

antibiotikabehandling.

•	 Vaccinering mot influensa, 

pneumokockvaccin och RS-

virusprofylax (palivizumab).

III. FÖREByGGANDE 
åTGÄRDER OCH 
plANERING
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Familjens önskemål är mycket 

viktiga vid diskussion om 

behandlingsalternativ. Det kan 

innebära en balans mellan att vårda 

barnet hemma så länge som möjligt, 

hålla så hög livskvalitet och trivsel 

som möjligt och hänsyn till vilka 

resurser som finns tillgängliga. 

Målet för behandlingen är att: 

•	 Normalisera nivåerna av koldioxid 

och syre i blodet.

•	 Förbättra sömnkvaliteten.

•	 Underlätta vård i hemmet. 

•	 Minska sjukhusinläggningar och 

intensivvård.  

•	 Begränsa bördan av sjukdomen så 

gott som möjligt. Tidigt, intensivt 

och proaktivt handlande kan 

förlänga livet utan att reducera 

livskvaliteten.

Hålla luftvägarna rena:

•	 Hosthjälp, antingen manuellt 

eller med mekanisk in/utandning 

(med hjälp av en hostmaskin) 

rekommenderas till de svagare. De 

som tar hand om patienter med 

SMA bör lära sig att behärska olika 

tekniker för hosthjälp.

•	 Tekniker för mobilisering av 

slem är viktigt och inkluderar 

olika sjukgymnastiska tekniker 

och kroppslägen som ger 

slemdränage. Sugning via munnen 

kan till exempel vara till hjälp i 

slemmobiliseringen efter assisterad 

hosta.

•	 pulsoximetri kan användas för att 

vägleda behandlingen.

Andningsstöd:

Förhöjd halt av koldioxid i blodet 

(hyperkapni) dagtid utgör en 

indikation för andningsstöd. Nattlig 

NIV, reducerar andningsstörningar 

under sömn och ökar livskvaliteten.

•	 NIV ska kombineras med olika 

slemmobiliserande tekniker.

•	 Hos de som inte kan sitta kan 

vård utan andningsstöd vara ett 

alternativ, då detta kan vara mer 

belastande för patienten än vad det 

gör nytta. 

•	 CpAp kan vara ett alternativ i en 

övergång mot BipAp.

•	 NIV med BipAp med höga 

inspiratoriska tryckskillnader 

(övertryck vid inandning) kan, 

om så bara för korta stunder 

dagtid, förbättra lung- och 

bröstkorgsutvecklingen och 

reducera deformationen av 

bröstkorgen – både hos de som kan 

och inte kan sitta.

•	 Det finns många olika åtgärder 

för andningsstöd som kan vidtas; 

NIV, trakeotomi och respirator. 

Att göra trakeotomi eller lägga de 

som inte kan sitta i respirator anses 

kontroversiellt och är ett etiskt 

dilemma då personen i allmänhet 

blir beroende av respirator dygnet 

runt samt ofta tappar talförmågan. 

Dessutom är frågan kring 

avslutandet av eventuell behandling 

i livets slutskede svår. 

•	 palliativ vård är ett alternativ 

för de som inte kan sitta. NIV 

kan användas som en del i 

IV. OMHÄNDERTAGANDE 
AV KRONISKA 
lUNGpROBlEM



13vårdrekommendationer för spinal muskelatrofi

patienter med SMA har hög risk för 

komplikationer efter sövning. Det 

kan medföra förlängd intubation, 

infektioner, trakeostomi eller att 

patienten inte överlever operationen. 

Det är viktigt att patientens 

andningsfunktion är optimerad innan 

operation.

Undersökning innan operation:

•	 Kartläggning av andningsfunktion 

och hostförmåga.

•	 lungröntgen.

•	 Undersökning om 

andningsmönstret under sömn är 

påverkat.

•	 Kartläggning av komplicerande 

faktorer, såsom försämrad 

gapförmåga, aspiration, reflux, 

näringsstatus och astma.

Om undersökningar av 

lungfunktionerna visar på avvikelser 

eller om andningsmönstret är 

påverkat under sömn kan det vara en 

indikation för att använda nattlig NIV 

och assisterad hosta innan operation. 

Dessa tekniker bör vara prövade och 

gärna inövade innan operationen. Om 

det föreligger försämrad gapförmåga 

ska intubering göras med hjälp av 

fiberoptisk teknik.

Handläggning efter operation:

•	 Om hostförmågan är normal 

och muskelstyrkan är relativt väl 

bevarad finns ingen ökad risk för 

komplikationer efter operation.

•	 Om andningsmusklernas funktion 

är reducerad innan operation krävs 

tät övervakning och aggressiv 

andningsbehandling.

•	 Om andningsstöd under sömn 

behövs innan operation finns 

behov av samma stöd direkt efter 

operation.

•	 Extubering och övergång till NIV 

görs på uppvakningsavdelningen 

och är ett steg till att nå patientens 

vanliga nivå av andningsstöd. 

Detta kräver god planering och 

koordinering. Om patienten 

behöver kontinuerligt andningsstöd 

före operationen (med NIV eller 

via trakeostomi), eller behöver 

muskelavslappnande läkemedel 

under operationen, är det bäst 

daglig rutinterapi eller som ett 

palliativt redskap. Ett huvudmål 

är att förebygga inläggning på 

intensivvårdsavdelning och att, om 

det är möjligt, undvika trakeotomi. 

Om familjen vill att andningsstöd 

ska användas, rekommenderas NIV.

V. lUNGMEDICINSKA 
ASpEKTER VID OpERATION
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att överföra patienten direkt 

från operationsavdelningen till 

intensivvårdsavdelningen.

•	 Andningshjälpmedel som NIV 

och hostapparater som patienten 

använder hemma ska om möjligt 

tas med till sjukhuset, då tillgången 

till dessa kan vara begränsad på 

sjukhus och patienten är van vid de 

egna maskinerna.

•	 Syrgas bör användas med 

försiktighet hos patienter med SMA. 

Hypoxemi (låg syrgashalt i blodet) 

på grund av underventilering 

kan inte särskiljas från hypoxemi 

av andra orsaker, såsom 

slempluggar och atelektaser 

(lokalt sammanfallen lungvävnad).  

Koldioxidövervakning eller arteriell 

blodgasundersökning underlättar 

korrekt användning av syrgas.

•	 God smärtlindring kan förebygga 

underventilering som är 

relaterat till muskelspänningar. 

Smärtlindring bör ges för att främja 

slemmobilisering och begränsa 

påverkan av andningen. Tillfällig 

ökning av andningsstöd kan krävas 

under en period då smärta efter 

operationen behandlas.
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Vid akut sjukdom är målet att 

normalisera gasutbytet genom att 

minska bildningen av atelektaser 

och förbättra slemmobiliseringen 

(att avlägsna slem från mun och 

luftvägar). Det görs om möjligt med 

NIV som andningsstöd. Mätning av 

blodgaser kan vara till hjälp.

Slemmobilisering

•	 Slemmobilisering görs med manuell 

hosthjälp eller med mekanisk 

hostapparat samt genom sugning i 

munhålan eller i luftvägarna. 

•	 pulsoximetri kan användas som 

vägledning i slemmobiliseringen.

•	 Sjukgymnastiska tekniker.

•	 Att genom kroppsläge avlägsna slem.

Andningsstöd

För de som inte kan sitta och de som 

kan sitta:

•	 Akut användning av NIV kan vända 

den onda cirkeln som uppstår på 

grund av ökat andningsarbete, 

tilltagande muskelsvaghet och 

försämrad slemmobilisering som 

annars leder till ökad andningssvikt. 

•	 Om nattlig NIV redan används 

kan det bli nödvändigt med NIV 

även dagtid, tillsammans med 

slemmobiliserande tekniker.

•	 Syrgas via NIV kan användas för 

att normalisera syremättnaden i 

blodet, efter det att de inspiratoriska 

(inandning) och exspiratoriska 

(utandning) trycken är optimerade och 

slemmobilisering används optimalt.

•	 Om NIV inte fungerar är intubation 

och mekanisk ventilering en 

tillfällig lösning. När det akuta 

tillståndet är förbi och den arteriella 

syremättnaden är normal, utan 

extra syrgastillförsel, ska patienten 

extuberas och återgå till NIV.

•	 Beslutet om eventuell intubation 

bör vara gjort på förhand som en 

del av en förbestämd planering.

•	 Trakeostomi och ventilation kan 

övervägas hos de som inte kan 

sitta och har haft upprepade 

lunginfektioner. Det leder dock inte 

med säkerhet till ökad livskvalitet och 

minskat antal sjukhusinläggningar. 

De som kan sitta bör däremot om 

möjligt inte trakeostomeras.

•	 Vid ökande funktionssvikt, det vill 

säga vid försämring i sjukdomen, kan 

det vara lämpligt att lägga om vården 

till en palliativ och lindrande vård  

– speciellt hos de som inte kan sitta.

För de som kan gå:

•	 NIV kan behövas under akut 

sjukdom tillsammans med 

slemmobiliserande tekniker.

•	 Syrgasbehandling och behov av 

kortvarig intubation följer samma 

riktlinjer som ovan för de som kan/

inte kan sitta.

•	 NIV för användning i hemmet bör 

övervägas om det finns behov för 

NIV under akut sjukdom.

ytterligare åtgärder:

För de som inte kan sitta, kan 

sitta och de som kan gå finns det 

även ytterligare rekommenderade 

behandlingar och åtgärder som: 

antibiotika, lämpligt nutritionsstöd, 

förebyggande av uttorkning samt 

behandling av gastroesofagal reflux.

VI. BEHANDlING  
VID AKUT SjUKDOM



KApITEl 3

Mage-tarm  
och näring
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Huvudsakliga problem rörande mage-

tarm och näring vid SMA är:

•	 Ät- och sväljningsproblematik: 

Bulbär dysfunktion finns hos 

de SMA-patienter som är 

väldigt svaga och kan resultera 

i aspirationslunginflammation 

(lunginflammation som är relaterad 

till att personen andas in föremål 

i lungorna), vilket är en vanlig 

dödsorsak.

•	 Mag- och tarmdysfunktion: 

Störningar i mag- och tarmkanalen 

innefattar problem som 

förstoppning, fördröjd tömning 

av magsäcken och potentiellt 

livshotande gastroesofagal reflux 

(GER).

•	 Tillväxt och över/undernärings- 

problem: Utan optimal handlägg- 

ning och uppföljning får de som  

inte kan sitta hämmad tillväxt, 

medan övervikt är mer vanligt hos 

de som kan sitta och de som kan gå.

•	 Andningsproblem: Förekomst av 

lungproblem (svag hosta, ökat 

andningsarbete, andfåddhet, 

lunginflammation, cyanos eller 

desaturation) gör att man ska vara 

uppmärksam på om det finns ät- 

och sväljproblem med ökad risk 

för aspiration, något som kan vara 

livshotande. Ökat andningsarbete 

gör också att energiförbrukningen 

ökar.

ÖVERSIKT ÖVER 
MAGE-TARM 
(GASTROINTESTINAl)  
OCH NÄRINGSRElATERAD 
VåRD OCH OMSORG
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Svårigheter med att äta och svälja är 

vanliga hos de som inte kan sitta och 

de som kan sitta, men är mer sällan 

ett problem hos de som kan gå.

Huvudsymtom vid ät- och 

sväljproblem

•	 Måltiderna tar längre tid.

•	 Trötthet då maten intas via munnen.

•	 Sätter i halsen eller hostar under 

eller efter sväljning.

•	 återkommande lunginflammationer. 

Kan vara ett tecken på aspiration, 

vilken kan vara ”tyst” det vill säga 

utan tydliga tecken på hosta eller 

att maten fastnat i halsen.

•	 Förlamning av stämbanden kan vara 

ett tecken på tyst aspiration.

Orsaker till ät- och sväljningsproblem

pre-Oral fas

•	 Begränsad munöppning på grund 

av nedsatt rörlighet i käken.

•	 Svårigheter att få mat till munnen 

för att kunna äta själv.

•	 Oral fas

•	 Svag tuggstyrka.

•	 Ökad trötthet i tuggmusklerna.

•	 Sväljningsfasen

•	 Dålig huvudkontroll.

•	 Ineffektiv sväljning.

•	 Dålig koordination av sväljning och 

stängning av luftvägarna.

Värdering av ät- och 

sväljningsproblem

•	 Bedömning av specialist på 

sväljningstekniker och ätande.

•	 Översyn över ätvanor och 

observation av en måltid är 

önskvärd.

•	 Undersökning av hur munhålans 

strukturer påverkar sväljningens 

effektivitet och värdering av hur 

kroppsställning och huvudkontroll 

påverkar ätandet och sväljningen.

•	 Videofluoroskopisk 

sväljningsundersökning (VFS, 

”sväljningsröntgen”) om det finns 

frågor kring sväljfunktionen och 

dess säkerhet. Kan också användas 

för att utvärdera en behandling.

Behandling av ät- och 

sväljningsproblem. 

Behandlingen ska minska risken för 

aspiration, göra intag av maten mer 

effektiv samt främja en trevlig måltid.

•	 Ändring av matens konsistens. 

Halvfast mat kan kompensera för 

dålig tuggförmåga och minska 

måltidernas längd. Förtjockade 

vätskor kan förhindra aspiration av 

tunna vätskor. Om möjligt bör dessa 

insatser utvärderas objektivt med 

VFS.

•	 Kroppsposition och hjälpmedel 

(till exempel stöd för armbågen, 

sugrör, speciella stolar) för att öka 

förmågan att äta självständigt 

kan öka säkerhet och effektivitet i 

sväljandet. planeras och utformas 

i samråd med arbetsterapeut och/

eller fysioterapeut (sjukgymnast).

•	 Förebyggande näringstillskott 

ska ges så fort det framgår att 

intaget via munnen inte räcker. 

Huruvida en pEG/knapp ska sättas 

är något som bör diskuteras noga 

med personerna runt barnet. 

I. ÄT- OCH 
SVÄljNINGSpROBlEM
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Näringstillskott via sond i näsan 

till magsäcken eller till tarmen bör 

startas i väntan på att man sätter 

en pEG/knapp direkt i magsäcken. 

Näring via tarmen är att föredra 

om barnet har reflux, speciellt om 

det har andningsstöd. Dock kan 

tekniska svårigheter hindra detta.

•	 Näring via pEG/knapp är den bästa 

metoden när näringsintaget är 

för litet eller det är farligt att äta 

via munnen. Det förhindrar de 

potentiella problemen som kan 

uppstå för att ventilatormasken 

inte sitter tätt och risk för 

trycksår vid långtidsanvändning 

av sond i näsan. Det bästa är 

att använda titthålskirurgi när 

pEG/knapp ska sättas in. Det 

ger bäst förutsättningar för en 

snabb postoperativ extubering. 

Fasta innan operationen bör 

minimeras och man bör så fort som 

möjligt efteråt komma upp i full 

näringstillförsel.

Barn med SMA har följande mag-

och tarmproblem (ofta benämnt 

GI-problem efter gastrointestinal): 

gastroesofagal reflux (GER), 

förstoppning samt uppblåst mage. 

Gastroesofagal reflux (det vill säga när 

mat åker från magsäcken och upp till 

matstrupen) med samtidig aspiration 

är en viktig faktor för sjukdom och 

död hos patienter med SMA. Mat med 

högt fettinnehåll fördröjer tömning 

av magsäcken och ökar risken för 

gastroesofagal reflux.

Viktiga symtom på gastroesofagal reflux:

•	 ”Spottar ut” mat efter måltid.

•	 Kräkningar.

•	 Klagar över obehag i mage eller 

bröstkorgen.

•	 Dålig andedräkt.

•	 Tydlig uppstötning av mat.

•	 Vägran att äta när obehag och 

svårighet vid sväljning uppstår.

Utvärdering av mag- och 

tarmdysfunktion

•	 Tidigt uppmärksammande 

av symtom som talar för 

gastroesofagal reflux (kräkning, 

uppstötning av mat, gurgling efter 

måltid)

•	 Rutinmässig undersökning av 

svalg, matstrupe och magsäck inför 

operation och insättande av pEG/

knapp för att utesluta anatomiska 

avvikelser och dokumentera 

eventuell reflux.

•	 Undersökning av rörligheten i 

tarmen inklusive scintigrafi kan 

vara till hjälp för att dokumentera 

försenad tömning av magsäcken 

vilket kan bidra till gastroesofagal 

reflux och för tidig mättnadskänsla.

3) Behandling och uppföljning av 

gastroesofagal reflux 

•	 Korttidsbehandling med 

syraneutraliserande (till exempel 

II. MAG-TARMpROBlEM
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magnesium- eller calciumkarbonat) 

eller syrahämmande medel (till 

exempel histaminblockerare eller 

protonpumpshämmare) för att 

minska symtomen av gastroesofagal 

reflux. Bruk under längre tid kan 

dock vara associerat med högre risk 

för magsjuka och lunginflammation.

•	 När det föreligger fördröjd tömning 

av magsäcken eller nedsatt rörlighet 

i tarmen kan läkemedel som ökar 

rörligheten i tarmen/magsäcken 

vara till hjälp.  

 

•	 probiotika kan vara till hjälp 

för att upprätthålla en normal 

tarmflora, speciellt efter 

behandling med antibiotika 

eller vid långtidsanvändning av 

syrahämmande behandling. Detta 

är dock ett område som behöver 

studeras mer.

•	 Hos patienter med medicinskt 

svårbehandlad gastroesofagal 

reflux kan antirefluxkirurgi med 

Nissen-plastik vid insättning av 

pEG/knapp vara aktuell. Fördelarna 

måste då överväga riskerna med det 

kirurgiska ingreppet och anestesin.

Barn med SMA har hög risk för 

hämmad tillväxt eller övervikt. 

Tillväxthämning är vanligt hos de 

som inte kan sitta, och några av dem 

som kan sitta. Övervikt är ett vanligt 

problem hos de mer muskelstarka 

av de som kan sitta och hos de som 

kan gå. Minskad fysisk aktivitet och 

minskad kroppsmassa ger minskad 

energiförbrukning och därmed ökad 

risk för övervikt.

Handläggning av tillväxt, undernäring 

och övervikt

•	 Målet är att barnet ska följa sin 

egen tillväxtkurva.

•	 Tillväxtkurvan följs över tid. 

längden kan mätas liggande och 

segmentella mått, eller den totala 

famnvidden, kan användas om 

kontrakturer gör det omöjligt att 

mäta längden.

•	 Vid varje besök rekommenderas 

en bedömning av näringsintaget, 

gjord av en dietist eller annan 

sjukvårdspersonal med erfarenhet 

och god kunskap om nutrition. 

Registrering av tre dagars matintag 

är en enkel och bra metod för 

att få översikt över matintaget. 

En genomgång av de sista 24 

timmarnas mattintag är en praktisk 

metod för att uppmärksamma 

viktiga näringsmässiga problem och 

inhämta information om användning 

av näringstillskott.

•	 Vid låg kroppsvikt kommer 

beräknat kroppsmasseindex (BMI) 

undervärdera mängden kroppsfett. 

Detta kan leda till felaktig 

rådgivning kring diet och relativ 

övervikt.

•	 patienter med SMA som har risk för 

övervikt bör ha en tillväxtkurva som 

III. TIllVÄxT, 
UNDERNÄRING OCH 
ÖVERVIKT
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ligger i de lägre percentilerna för 

vikt, längd och BMI.

•	 Det är viktigt att hålla ett tillräckligt 

intag av calcium och D-vitamin och 

att detta dokumenteras.

•	 Kontroll av pre-albumin i blodet 

kan vara till hjälp i värdering av 

proteinstatus.

•	 patienter med SMA, speciellt de 

som inte kan sitta och de som kan 

sitta, är särskilt känsliga för fasta 

och katabola tillstånd och är mer 

benägna att få lågt blodsocker 

under fasta. Det är därför viktigt att 

undvika fasta, särskilt under akut 

sjukdom, vilket är något som gäller 

alla patienter med SMA.

•	 Näringsintaget bör optimeras för 

att möta energibehovet inom fyra 

till sex timmar efter inläggning för 

akut sjukdom. Antingen via tarmen, 

intravenöst eller en kombination om 

det är nödvändigt.

•	 För att förhindra muskelnedbryt- 

ning rekommenderas snabbt 

insättande av näringstillskott efter 

operation, speciellt hos barn med 

minskade fettreserver. Om intag 

via munnen inte är möjligt ska 

intravenöstillförsel övervägas.

IV. HANDlÄGGNING AV 
NUTRITION HOS AKUT 
SjUKA pATIENTER MED 
SMA
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Ortopedisk behandling  
och rehabilitering
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A.Huvudproblem:

Muskelsvaghet som resulterar 

i kontrakturer, deformering av 

ryggraden och ökad risk för smärta, 

minskad bentäthet och frakturer.

B. Viktiga undersökningar och 

procedurer

•	Rörelseomfång	i	leder	(ofta	kallat	

ROM -”range of motion”).

•	Muskelstyrka	och	funktion.

•	Sittställning	och	rörlighet.

•	Skenor	(ortoser).

•	Röntgen	(ryggrad	och	leder).

•	DEXA-mätning	(bentäthetsmätning).

•	Ortopediska	operationer.

A. De som inte kan sitta

Undersökningar:

•	 Sjukgymnastisk	och	

arbetsterapeutisk 

funktionsbedömning genom 

metoden CHOp-INTEND. Se även 

”Skandinaviskt referensprogram 

för SMA”, länk finns i slutet av 

dokumentet.

•	 Undersökning	av	logoped	om	det	

finns svårigheter att svälja, om talet 

är påverkat av kontraktur i käkleden 

eller om rösten är svag.

Behandlingar och insatser:

•	 Näringsstöd.

•	 	Justering	av	sittställning/

position: Hjälpmedel för att 

förbättra funktion som väljs utifrån 

patientens primära position. En 

bekväm och god sittställning ska 

säkerställas.

•	 Behandling	av	kontrakturer.	Det	

kan finnas behov av skenor för att 

bevara rörelseomfånget i leder och 

förebygga smärta.

•	 Smärtbehandling

•	 Hjälpmedel	för	lek	och	daglig	

aktivitet som är lätta samt teknologi 

som ger bäst möjlig självständighet.

•	 Rullstol:	Säkerställ	optimal	

självständighet och sittkomfort.

•	 Ortoser:	Ortoser	för	armarna	för	att	

underlätta armfunktionen såsom 

mobila armstöd och elastiska 

slingor som ger ökad räckvidd och 

funktion.

•	 Tillrättaläggning	i	hemmet	och	

omgivningen för att ge säker och 

god tillgänglighet och optimal 

självständighet.

B. De som kan sitta

Undersökningar:

•	 Funktionsbedömning	genom	olika	

metoder: ”Hammersmith Functional 

Motor Scale for SMA”, ”the 

Modified-Hammersmith functional 

motor scale for SMA”, ”Gross Motor 

ÖVERSIKT ÖVER  
ORTOpEDISK VåRD OCH 
REHABIlITERINGS- 
STRATEGIER VID SMA

I. REKOMMENDERADE 
UNDERSÖKNINGAR OCH 
BEHANDlING UTIFRåN 
FUNKTIONEll NIVå
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Function Measure (GMFM)” och 

”Motor Function Measurement scale 

for neuromuscular disease”. Se även 

”Skandinaviskt referensprogram 

för SMA”, länk finns i slutet av 

dokumentet.

•	 Mätning	av	kontrakturer	i	leder	med	

goniometri (görs med en speciell 

gradskiva).

•	 Mätning	av	muskelkraft	(görs	

manuellt eller med myometer).

•	 Röntgen	av	ryggrad	och	höfter.

•	 Bedömning	av	hjälpmedel	och	

utrustning för sittande, rörlighet 

och självständighet. Behov för 

manuell eller elektrisk rullstol kan 

bedömas så tidigt som vid 18-24 

månaders ålder.

Behandlingar och insatser:

•	 Rullstolsrörlighet:	Se	till	att	det	

blir optimal självständighet och 

sittkomfort.

•	 Tillrättaläggning	i	hemmet	och	

omgivningen för att ge säker och 

god tillgänglighet och optimal 

självständighet.

•	 Behandling	av	kontrakturer	är	

centralt för behandlingen och 

omfattar regelbunden stretchning 

samt behandling med ortoser 

för att bevara rörligheten. 

Gipsbehandlingar av kontrakturer 

med upprepade gipsningar i vinklar 

som ändras successivt kan förbättra 

ståfunktionen och öka toleransen 

för ortoser. Ortoser för fotlederna 

kan skjuta upp tillkomsten av 

kontrakturer i hälsenan. Ortoser, 

mobila armstöd och slingor för 

armarna kan öka räckvidden och 

funktionen.

•	 Regelbunden	träning	för	att	

upprätthålla kondition och 

uthållighet, vilket bland annat 

kan innefatta simning/bad och 

anpassad idrott.

•	 Stående	uppmuntras.	Lätta	ortoser	

för att underlätta stående och 

gående för de som är starka nog (till 

exempel ”Knee Ankle Foot Orthosis 

–KAFO”). När det inte är möjligt kan 

ett ståskal med fotledsortoser vara 

aktuellt.

•	 Korsett	och	ryggkirurgi	(se	nedan)

C. De som kan gå.

Undersökningar

•	 Bedömning	av	balans	och	

rörlighet, inklusive bedömning 

av tillgängligheten i hem, skola, 

förskola etcetera samt möjlighet till 

anpassning.

•	 Mätning	av	rörlighet	i	leder	och	

snedhet i ryggraden.

•	 Bedömning	gjord	av	fysioterapeut	

(sjukgymnast) och arbetsterapeut 

för att hitta bästa möjliga 

hjälpmedel för förflyttning, tekniska 

anpassningar och tillgänglighet i 

miljön runt omkring.

•	 Bedömning	av	behov	av	hjälpmedel	

och anpassning i vardagssituationer 

(ADl, ”Aktiviteter i det dagliga 

livet”).

•	 Röntgen	och	DEXA	övervägs	

i händelse av akuta skador 

på muskler och skelett efter 

överansträngning, olyckor eller fall.

Behandlingar och insatser:

•	 Rullstol	för	längre	transporter	ger	

ökad rörlighet och självständighet.

•	 Behandling	av	kontrakturer	och	
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instruktioner med syfte att skydda 

leder.

•	 Stöd	av	fysioterapeut	och	

arbetsterapeut för att maximera 

säkerhet, uthållighet och 

självständighet alternativt förlänga 

tiden man kan vara uppe och gå.

•	 Regelbunden	träning	för	att	

upprätthålla kondition och 

uthållighet. Kan innefatta simning, 

vattengymnastik, hästridning och 

annan anpassad idrott.

•	 Körkortsutbildning	och	utvärdering	

av behov att anpassa bil.

•	 Tillrättaläggning	i	hemmet	och	

omgivningen för att ge säker och 

god tillgänglighet och optimal 

självständighet.

•	 Ortoser	för	ryggrad	och	armar/ben	

om kontrakturer börjar utvecklas.

•	 Ryggkirurgi	(se	nedan)

En ortos är ett kroppsburet hjälp- 

medel som vanligen används för att 

mekaniskt påverka rörelseapparaten 

genom tryck mot kroppsdelarna. 

Begreppet ortos innefattar en 

stor grupp hjälpmedel men 

används vanligen för olika typer av 

”skenor” såsom knä-, ankel- och 

handledsortoser.

•	 Det är viktigt att ortopedteknikern, 

sjukgymnasten, arbetsterapeuten 

och familjen samarbetar för att 

säkerställa att den rätta ortosen 

tillverkas och tillåter användaren att 

uppnå sitt funktionsmål.

•	 Ortopedteknikern ska ha erfarenhet 

och utbildning i att arbeta med 

patienter med neuromuskulära 

sjukdomar för att kunna välja rätt 

material och göra anpassningar för 

att få bästa möjliga passform och 

funktion.

•	 Ryggkorsetter kan användas för 

att hjälpa hållningen, men det finns 

otillräckliga bevis att det skulle 

fördröja utvecklingen av skolios. Om 

de används ska de tillverkas med en 

utskärning för magen för att tillåta 

magandning samt ge tillgång till 

eventuell pEG/knapp.

II. ORTOSER



26 vårdrekommendationer för spinal muskelatrofi

1) Subluxation i höft och kontrakturer:

•	 Subluxation i höft är sällan 

smärtsamt vid SMA. Efter en 

kirurgisk åtgärd återkommer 

besvären ofta och i de flesta fall kan 

denna kirurgi undvikas.

•	 Deformitet i fötter och fotleder 

kan göra det svårt att använda 

vanliga skor, och det kan vara en 

indikation för kirurgi där man lossar 

på mjukdelar (senor och ligament). 

Hos de som kan gå måste det 

efter sådan kirurgi snabbt sättas in 

intensiv sjukgymnastik för att säkra 

att bäst möjliga resultat uppnås.

2) Skolioskirurgi:

•	 Skolioskirurgi ger bättre sittbalans, 

uthållighet och utseende. ju 

tidigare kirurgin görs, desto bättre 

blir resultatet.

•	 Skolioskirurgi verkar ha god effekt 

hos patienter som överlever till 

över två års ålder och som har stor 

och tilltagande skoliosfelställning. 

Operationen måste göras medan 

lungfunktionen är god nog.

•	 Skolioskirurgins positiva effekter på 

lungfunktionen är omdiskuterade, 

men kan ge en långsammare 

utveckling av lungproblemen.

•	 Komplikationer i form av stora 

blödningar kan uppkomma 

under operationen. Efteråt kan 

komplikationer som förlust av 

upprätningen av ryggen, bristfällig 

läkning ben mot ben, behov av 

förlängd respiratorbehandling 

samt infektioner i bröstkorg och 

operationssår uppkomma. 

•	 Hos de som kan gå bör 

skoliosoperation noga övervägas 

då förändrad funktion, balans och 

andningsförmåga kan göra att 

förmågan att gå förloras.

III. ORTOpEDISK KIRURGI
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1) Före operation:

•	 Planering	för	anpassning	eller	

nytillverkning av ortoser.

•	 Ny	rullstol	eller	modifiering	av	

befintlig rullstol (säte, ryggstöd, 

arm, ben och huvudstöd) behövs 

troligen efter operationen. Eventuell 

också anpassning av bil.

•	 Instruktioner	i	lyftteknik	måste	ges	

och om nödvändigt planering för 

mekanisk personlyft.

•	 Förberedelser	för	bad,	toalett	

och påklädning samt eventuella 

ändringar av kläder måste göras.

•	 Spirometri	(mätning	av	

lungfunktionen) innan operation, 

bedömning av behov av NIV, såsom 

BipAp, och om det behövs mekanisk 

hostmaskin.

2) E fter operation:

•	 Bekräfta	tidspunkt	för	gipsning	och	

tillpassning av ortoser. Kontrollera 

tillåtet rörelseomfång och aktivitet 

samt att rätt hjälpmedel och 

anpassningar är tillgängliga.

•	 Korrekt	användning	av	så	kallad	

pEEp-mask eller flaskblåsning och 

NIV.

•	 Instruktion	till	sjukvårdspersonal	

och familj om rörlighet i sängen, 

förflyttningar, påklädning, tvättning 

och personlig hygien.

•	 Mobilisering	så	snart	som	möjligt	

utifrån vilken sorts operation 

som gjorts och efter kirurgens 

instruktioner.

IV. HANDlÄGGNING 
FÖRE, UNDER OCH EFTER 
ORTOpEDISK OpERATION 
VID SMA
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KApITEl 4

palliativ vård
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•	 Vid	palliativ	vård	av	patienter	med	

SMA kan det finnas medicinska 

motsättningar vad gäller 

behandlingens målsättningar. 

Motsättningarna kan vara 

komplicerade, speciellt gällande 

barn och unga då det finns flera 

inblandade (föräldrar, syskon, 

andra familjemedlemmar och 

sjukvårdspersonal) och externa 

faktorer som påverkar besluten 

(organisation, geografi och 

ekonomiska ramar).  

•	 Olika	val	av	behandling	och	vård	

måste presenteras på ett öppet, 

ärligt och balanserat sätt strax efter 

att diagnosen är satt.

•	 Val	för	eller	emot	aktiv	behandling	

är inte ett engångsbeslut och måste 

kunna ändras utifrån rådande 

omständigheter. Tillräckligt med 

tid, uppriktig värdering av de 

alternativ som finns, öppenhet 

för att omvärdera tagna beslut 

och personligt samförstånd är 

nödvändigt.

•	 Att	operera	in	en	PEG/knapp	görs	

bäst relativt tidigt när risken för 

komplikationer är mindre, för att 

senare när ätandet är besvärligare 

möjliggöra en stabil, enkel och god 

näringstillförsel.

•	 Diskutera	och	besluta	tidigt	hur	

man ska förhålla sig till potentiellt 

livshotande andningsbesvär/

andningssvikt. Akut intubering 

och återupplivning vid en kris utan 

tidigare andningsstöd innebär 

oftast mycket fler problem än om 

beslut om andningsstöd är gjort 

på förhand. Om möjligt bör andra 

former av NIV istället introduceras 

i tid och andningsstödet anpassas 

efter ökande behov.

•	 Beslut	om	vård	i	livets	slutskede	

måste diskuteras och specificeras. 

Det ska varken fördröjas eller 

forceras på oförberedda, sörjande 

eller chockade föräldrar.

•	 Vård	är	oftast	mest	framgångsrikt	

om det ges i ett team bestående 

av flera yrkesgrupper, som 

inkluderar lämpligt medicinskt, 

socialt och andligt stöd. Avancerad 

hemsjukvård, palliativa team, 

kommunal hemsjukvård, inläggning 

på hospice eller andra former 

för vård och åtgärder vid livets 

slutskede kan vara aktuellt. 

Därutöver är stöd i sorg och 

sorgearbete viktigt. 

•	 Åtgärder	för	att	behandla	andnöd	i	

livets slutskede bör ges, vilket kan 

vara till hjälp både för patienten 

och anhöriga. Mediciner för att 

dämpa andnöden kan ges via 

nebulisator, detta för att undvika 

oron kring att överdosering skulle 

bidra till för tidig död (vilket det i 

praktiken inte gör) samtidigt som 

det ger lindring för patienten. I ett 

svenskt sammanhang torde aldrig 

respiratorbehandling vara aktuellt i 

livets slutskede, dock kan NIV vara 

ett palliativt redskap för att minska 

andnöd.

pAllIATIV VåRD
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ADl Aktiviteter i dagliga livet.

Andningsstöd Hjälp när andningen inte räcker till, 
exempelvis med respirator.

Andningssvikt När den egna andningen inte räcker till.

Artär/Arteriell Artär är de kärl som leder blod från 
hjärtat. Arteriell är mätning gjord på 
blod från artären (t.ex. arteriell blodgas)

Aspiration Inandning av annat än luft i luftvägarna, 
t.e.x. mat.

Aspirations-
lunginflammation

lunginflammation orsakad av att 
främmande föremål, t.ex. dras ned i 
lungorna ger infektion.
Är en typ av lunginflammation i 
lungorna och luftrören som beror på att 
du har andats in främmande föremål, 
t.ex. mat eller vätska.

Atelektas I lungorna finns små blåsor. Atelektaser 
är när dessa blåsor sammanfaller.

Bentäthet Täthet i skelettet. Indirekt mått på 
skelettets styrka.

BipAp Biphasic positive Airway pressure. En 
typ av inställning i en maskin som ger 
andningsstöd.

Blodgas En mätning av innehållet av syrgas, 
koldioxid mm. i blodet.

Bronkoskopi Undersökning av lungorna med 
fiberoptisk kamera nere i luftvägarna.

Bulbär dysfunktion Symtom från mun, ansikte och svalg 
pga. påverkan på nerver utgående från 
hjärnstammen(bulben).

CpAp Continuous positive Airway pressure. 
Övertryck vid utandning som ges av en 
maskin för att förbättra andningen.  

Cyanos Blåaktig missfärgning av hud och 
slemhinnor beroende på syrebrist.

CK Ett muskelenzym som kan mätas i blod.

Deletion Avsaknad av exempelvis gen.

Desaturation Nedsatt mättnad av syrgas i blodet. 

DExA Dual-energy x-ray absorptiometry. 
Metod för att mäta bentäthet med låg 
dos röntgenstrålning. 

Distal Riktning ut från kroppen. Ex. Handen 
är mer distalt belägen än armbågen. Se 
även proximal.

EMG Mätning av nervaktivitet. Vanligtvis i 
armar och ben.

Exon Utskott på nervceller

Exspiratorisk Utandning

Extubering Att ta ut en tub som suttit i luftstrupen 
när någon legat i respirator. jmf. 
intubation.

Gastroesofagal 
Reflux

Mellan magsäcken och matstrupen 
sitter den övre magmunnen. Om 
den inte håller tätt åker innehållet i 
magsäcken upp i matstrupen igen. Det 
kallas för gastroesofagal reflux.

Gastrointestinal Mage-tarm

Gasutbytet Förflyttning av syrgas och koldioxid 
mellan luft och blod och tvärtom i 
lungorna.

Homocygot Förekomst av en gen i två kopior, en 
från mor och en från far. (Alla gener 
finns normalt två kopior av)

Hospice En inrättning som ger vård i livet 
slutskede

Hypercapni För hög halt av koldioxid i blodet

Hypoton I: För lågt blodtryck
II: Onormalt låg grundspänning i 
musklerna

Hypoxemi låg syrgashalt i blodet

Inspiration 
(inspiratoriskt tryck)

Inandning

Intubation Införandet av en tub(=rör) i luftstrupen 
genom munnen för att kunna 
använda respirator. jmf.: extubering, 
andningstöd

Katabol Ett läge där kroppen inte får nog energi 
och bryter ner ffa. muskler

Kontraktur Sammandragning. Ofta använt om 
muskler.

lunginflammation Infektion i lungorna.

Mekanisk 
ventilering

Andetagen ges av en maskin, respirator 
utan att personen behöver dra egna 
andetag. Kräver i regel intubation.

Nebulisator Maskin som gör små, små droppar av en 
vätska så den kan andas in. 

ORD BESKRIVNING
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Neurografi/RNS Undersökning av nervaktivitet

NIV- Noninvasiv 
ventilation

Olika typer andningsstöd som kan ges 
via mask utan intubation. BipAp och 
CpAp är exempel.

Ortos En stödskena eller ställning för att hålla 
kroppsdelar i en bättre position.

palliativ vård lindrande vård när man inte har 
möjlighet att bota.

paradoxal andning När bröstkorgen dras ihop vid en 
inandning, tvärtemot normalt, för att 
bröstkorgen är mjuk och har dålig 
muskelfunktion.

pEEp(-mask) positive End Expiratory pressure. 
Mottryck i slutet på utandning (m.h.a. 
mask eller i en NIV-maskin). Öppnar upp 
de små luftvägarna.

pEG/knapp En slang direkt in till magsäcken genom 
bukväggen

polysomnografi Sömnundersökning där man mäter 
hjärnans aktivitet, muskelaktivitet och 
ögonrörelser.

pre-albuminer proteiner som speglar näringsstatus i 
kroppen och som kan mätas i blodet.

preimplantatorisk Innan befruktning

prenatal Före födsel

proximal Riktning mot kroppen. Armbågen är 
med proximalt belägen än handen. Se 
även distal.

pulsoximetri Mätning av syrgasmättnaden i blodet 
genom huden med hjälp av ljus.  
Se också syremättnad.

Remittera/remiss Skicka förfrågan om vård/behandling till 
annan vårdinstans.

Scintigrafi Undersökning av t.ex. skelettet med 
hjälp av svagt radioaktiva isotoper.

Skolios När ryggraden som vanligtvis är rak  
får en sidoböjning.

SMN Genen “Survival of Motor Neuron”  
(1 eller 2). En avsaknad eller mutation  
I  SMN 1 leder till Spinal muskelatrofi.

Spirometri lungfunktionsundersökning

Subluxation Att en led nästan går ur led

Syremättnad Den procentuella andel av röda 
blodkroppar som bär på syre.

Trackeostomi/
Trackeotomi

Ett slang som går in fram på halsen 
och in i luftstrupen. / Att operera in en 
trackeostomi.

Underventilation För lite andning som ger för lite utbyte 
av luft i lungorna. Ger först hypercapni 
och sedan hypoxemi.

Ventilation I: Utbyte av luft i lungorna.
II: ”Att ventilera”: Att mekaniskt eller för 
hand hjälpa en patient med andningen.

Videofluoroskopi Vid videofluoroskopi registreras rörliga 
genomlysningsbilder av munhåla, 
svalg och matstrupen med hjälp 
av röntgenstrålning. Denna metod 
används när det är av vikt att visualisera 
sväljningens alla faser.

VIKTIGA lÄNKAR

Socialstyrelsen: 

socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/spinalmuskelatrofi

patientförening:  

nsma.nu

Treat-NMD: 

www.treat-nmd.eu/care/sma/family-guide

Skandinaviskt vårdprogram för SMA:

snpf.barnlakarforeningen.se/vardprogram-2




