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Foljande vardrekommendationer for spinal muskelatrofi (SMA) ger grund-
laggandeinformationomsjukdomenSMA, samtolikabehandlingsalternativfératt
lindra symptom och kompensera funktionsnedsattningar. 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 neuromuskulédra sjukdomar. Den ursprungliga
versionen publicerades pa engelska och denna version ar en éversattning till
svenska. For dversattningen ansvarar den svenska patientféreningen "Natverket
for spinal muskelatrofi (NSMA)”. Den svenska oversattningen ar godkand av
Thomas Sejersen, professor och 6verldkare vid enheten fér barnneurologi pa

Karolinska universitetssjukhuset.

Texten i detta dokument ar baserad pa den vetenskapliga

[+ .
Va rd aVv patlenter publikationen "Consensus Statement for Standard of Care

.2 in Spinal Muscular Atrophy” fran 2007, som innehaller
. med SMA bor Ske internationella riktlinjer for vard av patienter med SMA.
| team som inkluderar
flera yrkeskategorier.

Vardrekommendationerna innehaller manga medicinska
termer. Dessa finns beskrivna i en bifogad ordlista och ar

markerade med kursiv stil genom hela dokumentet.

Varden av SMA i Sverige ar organiserad av respektive landsting med central-
isering av viss specialistvard pa riksniva. Hur varden av patienter med SMA
fungerar kan darmed variera i viss man beroende pa var i landet man bor;
huvudansvaret kan ligga pa (barn)neurologiska kliniker, specialistcentra,
habiliteringar eller barnkliniker. Till detta knyts ofta &vriga funktioner som
behovs for specifika andamal (till exempel lungspecialist). Vard av patienter med
SMA bér ske i team som inkluderar flera yrkeskategorier, till exempel lakare,

sjukgymnaster, dietister, logopeder.
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|. KLINISK DIAGNOSTIK OCH
KLASSIFICERING AV SMA

Lakare som méter sma barn som ar
hypotona och muskelsvaga bér ha
diagnosen SMA i atanke. Vissa fysiska
och karaktaristiska symtom kan latt
identifieras: muskelsvaghet, som
oftast ar symmetrisk och mer uttalad
i bal, axlar, sate och lar. Svagheten
sitter i de flesta fall ndrmare kroppen
(proximalt) &n langre ut pa armar och
ben (distalt). Den ar ocksa mer uttalad
i ben &niarmar. Kanseln ar intakt
medan senreflexerna ar svaga eller

obefintliga.

Graden av muskelsvaghet hanger
vanligtvis ihop med aldern for
symtomdebut. Klassificering och

typiska kliniska tecken vid SMA star

listade i tabell 1 har nedanfér. Det
finns aven en typ 4, vilken ar en mild
typ av SMA som drabbar vuxna.
Nagra patienter har kliniska drag som

ligger i granslandet mellan olika typer.

Behandling och vard av patienter
med SMA ska baseras pa
patientens aktuella funktionella
niva och inte efter den ursprungliga
klassificeringen av typ av SMA.
Darfér anvands i denna text en
klassificering enligt féljande: kan
inte sitta, kan sitta och kan ga.

Med "de som inte kan sitta” avses
de som inte kan sitta sjalvstandigt.
”De som kan sitta” omfattar de som
kan sitta sjalvstandigt, men inte ga
sjalvstandigt. "De som kan ga” har

sjalvstéandig gangfunktion.

TABELL 1. KLINISK KLASSIFICERING AV SMA

Alder vid symtomdebut  Maximal fysisk funktion ~ Genomsnittlig livslangd

Typ 1 (svar) 0-6 manader
Werdning-Hoff-

mans sjukdom

Typ 2 (mellansvar)  7-18 manader

Typ 3 >18 manader
(mild) Kugel-

berg-Welanders

sjukdom

Klarar aldrig att sitta <2ar
Klarar aldrig att sta. >2 ar
Star och gar Vuxen
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Typiska drag

Valdigt svag och hy-
poton. Dalig huvud-
kontroll. Svag grat

och hosta. Svarigheter
att svalja och hantera
slem och saliv. Tidigt
allvarligt sjuk pa grund
av svag andning och
lunginflammation p.g.a.
inandning av t.ex. mat

Férsenad motorisk
utveckling. Dalig vik-
tokning. Svag hostfunk-
tion. Handskakningar.
Ledkontrakturer.
Skoliosutveckling.

Variabel muskelsvaghet
och muskelkramper.
Overbelastning av
leder och ofta forlust
av gangfunktion nagon
gangi livet.



SMA MED TYPISKA

ELLER ATYPISKA DRAG

II. DIAGNOSTISKA
PROCEDURER

Figur 1 visar den diagnostiska
proceduren nar barn som ar hypotona
och muskelsvaga patraffas inom
sjukvarden. Forsta steget bor vara ett
genetiskt test for SMA dar deletion av
SMN1-genen underséks. Homocygot
deletion av exon 7 i SMN 1-genen
(med eller utan deletion av exon 8)
bekraftar en SMN-associerad SMA

FIGUR 1. DIAGNOSTISK UTREDNING AV SMA

H SMN 1 GENDELETIONSTEST HHOMOZYGOT SMN1 DELETIONH

l

INGEN HOMOZYGOT ;
DELETION AV SMN1

UPPREPAD KLINISK
UNDERSOKNING EMG,

(59-SMA). Mer detaljerad information
om genetiken kring SMA finns

pa Socialstyrelsens hemsida, se
lanksamlingen i slutet av dokumentet.
De andra diagnostiska testerna i figur
1 ska bara géras nar SMN-gentesten

inte kunnat bekrafta diagnosen SMA.

DIAGNOSEN 5Q SMA
BEKRAFTAD

MER PROXIMAL AN DISTAL
SVAGHET, NORMALT CK,

NEUROGRAFI/RNS OCH CK.

- —— |

- DEMYELINISERANDE ELLER
AXONAL NEUROPATI
- MYASTENI
- MYOPATI
- MUSKULDYSTROFI

!

MUSKEL- ELLER NERVBIOPSI,
SPECIFIKA GENETISKA
TESTER FOR MYOPATIER,
MUSKULDYSTROFIER ELLER
ARFTLIGA NEUROPATIER.

OVANLIGA SMA-SYMTOM
MEN NEUROGENT EMG OCH
NORMALT CK

!

TANK PA ANDRA

MOTORNEURONSJUKDOMAR:

SMARD, X-SMA, DISTAL SMA,
JUVENIL ALS

DIFFUS SVAGHET, NORMALT
EMG, NEUROGRAFI, CK.
OVERVAG MR AV HJARNA,
RYGGMARG OCH METABOL
UTREDNING.

NEUROGENT EMG

l

BERAKNING AV

SMN1 KOPIOR
\l’ y
TVA SMN1 EN SMN1
KOPIOR KOPIA
A4

GOR SEKVENSERING FOR
PUNKTMUTATION | SMN1

Lo

INGEN SMN1 MUTATION
MUTATION IDENTIFIERAD
SMN-
RELATERAD DIAGNOSEN
SMA DIAGNOS 5Q SMA
KAN INTE BEKRAFTAD
BEKRAFTAS

VARDREKOMMENDATIONER FOR SPINAL MUSKELATROFI



l1l. KLINISK UPPFOLJNING
OCH BEHANDLING

AV PATIENTER MED
NYDIAGNOSTISERAD SMA

Nar en patient har diagnostiseras med

SMA ar det viktigt att ta upp fragor

kring behandling och omsorg sa snart

som maijligt.

FAMILJEUTBILDNING OCH
VAGLEDNING: Eftersom de
medicinska problemen som ar
associerade med en SMA-diagnos
ar komplexa bér en medicinsk
kontaktperson utses som kan
finnas till hands fér familjen.
Kontaktpersonen bér inledningsvis

beratta om:

* Sjukdomen SMA: Férekomst, orsak,

olika typer av SMA, symptom,
diagnostik, behandlingsalternativ,
sjukdomsprocessen samt prognos
for patienter med SMA.

* Métet med sjukvarden: Vilka typer
av kompetenser patienten kan
behdéva komma i kontakt med och
hur vardteamet brukar fungera.

* Att leva med SMA: Hanvisa till den
svenska patientféreningen NSMA
for utbyte och stod.

* Stod: Stéd i samhallet vid till
exempel krisreaktion samt

ekonomiskt stod.

* Information om SMA: Internationella

sajter med information om SMA

eller patientorganisationer.

Ansvarig lakare ska tillsammans med
familjen lagga upp en vardplan som
vanligtvis omfattar remittering till:
* Barnneurologisk klinik.
* Barnhabilitering.
* Genetisk vagledning.
* Respiratorisk utvardering (det
vill sdga undersoékning av hur val
andningen fungerar).
* Mage/tarm- och naringsutredning
* Ortopedisk vardering och

rehabilitering

GENETISKA AMNEN: Det finns flera
genetiska fragor som bér tas upp nar
diagnosen SMA ar faststalld.

* Arftligheten vid SMA (autosomalt
recessivt arv), struktur och
uppbyggnad av SMN-genen
— SMN1 och SMN2 kopior.

* Hogre antal SMN2-kopior ar som
regel relaterat till en lindrigare
sjukdomsutveckling. Trots det
rekommenderas inte att férutsaga
sjukdomsutvecklingen utifran
antalet kopior eftersom det ar sa
stor variation i sjukdomsbild oavsett
antalet SMN2-kopior.

* Risk for att fa fler barn som har
SMA.

e Test av slaktingar for eventuellt
bararskap.

* Information om méjligheter
vid framtida graviditet (preim-
plantatorisk eller prenatal

diagnostik).
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|. OVERSIKT OVER
ANDNINGSPROBLEM
VID SMA

De huvudsakliga lungmedicinska

problemen vid SMA ar:

1. Svag hostkraft som medfér dalig
slemmobilisering, det vill sdga
svarigheter att hosta upp och
hantera slem.

2. Underventilering under sémn.

3. Underutveckling av bréstkorg
och lungor.

4. Upprepade lunginfektioner som

forsamrar muskelsvagheten.

Andningsproblem ar huvudorsaken
bakom sjukdom och déd vid SMA

typ 1 och 2, samt hos en liten andel

med typ 3. Reflux och svarigheter
att svalja ar viktiga orsaker till
andningsproblemen. Hos enskilda
patienter kan utvecklingen mot
andningssvikt, det vill sdga otillracklig
andningsfunktion, orsakas av
upprepade lunginfektioner. Den
sjunkande syremattnaden under
sOémn ger nattlig underventilering
och darefter hypercapni under
dagtid nér sjukdomen fortskrider.
Andningsstoéd bér ges om det finns
nattliga andningsstérningar och
hosthjalpmedel ifall hostférmagan ar
sankt. Slemmobilisering i luftvagarna
ar mycket viktigt, bade fér akut och
forebyggande vard hos alla patienter
med SMA.

FIG. 2 UTVECKLING AV ANDNINGSPROBLEM, UNDERSOKNINGAR, BEHANDLINGAR OCH ATGARDER

Normalt férlopp

NORMAL ANDNING

L

FORSVAGNING AV ANDNINGS-
OCH SVALGMUSKULATUR

Undersékningar

KROPPSUNDERSOKNING

LUNGFUNKTION,
HOSTKRAFT, STYRKA |
ANDNINGSMUSKLER

\ 4 \ 4
STORD ANDNING SVAG OCH INEFFEKTIV LUNGRONTGEN,
UNDER REM-SOMN HOSTA SOMNREGISTRERING
SVALININGS-
\ 4 WV SVARIGHET . UTVARDERING AV
STORD ANDNING SVALJNINGSFUNKTIONEN
UNDER REM OCH ICKE- é LUNGINFEKTIONER Q

REM-SOMN

l !

ANDNINGSSVIKT DAGTID

l

DOD
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Behandlingar

SLEM-MOBILISERING
OCH HOSTSTOD

NATTLIG NON-INVASIVT
ANDNINGSSTOD

NATTLIG ELLER
KONTINUERLIGT NON-
INVASIVT ANDNINGSSTOD



Il. UNDERSOKNINGAR
OCH UPPFOLJNING

Uppfoéljning och utvardering av
lungfunktionen rekommenderas var
tredje till var sjatte manad. Nagot
mer sallan fér de som kan ga och lite

oftare for de som inte kan sitta.

A: De som inte kan sitta

* Kroppsundersékning: Undersékning
av hostférmagan, eventuell
deformation av bréstkorgen,
andningsmuskelarbete,
andningsfrekvens, paradoxal
andning och hudfarg.

e Polysomnografi: Fér att
dokumentera tecken pa
underventilering.

e Pulsoximetri: Fér att dvervaka
syremattnaden i blodet.

e Lunginflammation: Registrera

férekomsten av lunginfektioner och
antibiotikabehandling de senaste
sex manaderna.

* Lungréntgen: Som utgangspunkt
och under férsamring av
lungfunktionen.

e Sviéljningsundersékning: Gérs vid

oférklarlig plétslig forsamring i
andningen och vid upprepade

lunginflammationer.

B: De som kan sitta

* Kroppsundersékning: Undersékning

av hostférmagan, eventuell
deformation av bréstkorgen,
andningsmuskelarbetet,
andningsfrekvens, paradoxal

andning och hudfarg.

* Polysomnografi: For att
dokumentera tecken pa

underventilering.
* Pulsoximetri: Fér att évervaka
syremattnaden i blodet.

* Lunginflammation: Registrera

forekomsten av lunginfektioner och
antibiotikabehandling de senaste
sex manaderna.

* Skolios: Undersékning och réntgen
av ryggraden fér bedémning av

skoliosutveckling.

C: De som kan ga

* Kroppsundersékning: Undersékning

av hostférmagan, eventuell
deformation av bréstkorgen,
andningsmuskelarbetet,
andningsfrekvens, paradoxal
andning och hudfarg.

* Lungfunktionsundersékning:

Spirometri, lungvolymer och
funktion hos andningsmuskler.

* Lunginflammation: Registrera

férekomsten av lunginfektioner och
antibiotikabehandling de senastel2

manaderna.
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1l. FOREBYGGANDE
ATGARDER OCH
PLANERING

For att ge god behandling av
lungproblem vid SMA &r det viktigt
att forse familjen med information
om olika méjligheter for kontinuerlig
omsorg och behandling samt vid akut

sjukdom och operation.

De som inte kan sitta ar de mest
sarbara och de olika méjligheterna for
noninvasiv andningshjalp (NIV) och
slemmobilisering maste diskuteras
tidigt pa grund av den snabba

sjukdomsutvecklingen.

For alla patienter med SMA
ar det viktigt att fortlépande
diskutera méjligheter fér NIV och

slemmobilisering.

Denna diskussion bér inkludera:

* Forstaelse for vad som ar barnets
vanliga andningsfunktion och
avvikelser fran det.

* Forstaelse for vad underventilering
ar och vad som kan goéras.

* Behandling vid akut sjukdom
och snabb tillgang till medicinsk
expertis.

* Tekniker och rutiner fér
slemmobilisering.

* Andningsstéd inkluderande NIV.

* God naringstillférsel och
vatsketillférsel mot uttorkning.

* Lag troskel for
antibiotikabehandling.

* Vaccinering mot influensa,
pneumokockvaccin och RS-

virusprofylax (palivizumab).

VARDREKOMMENDATIONER FOR SPINAL MUSKELATROFI
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IV. OMHANDERTAGANDE
AV KRONISKA
LUNGPROBLEM

Familjens 6nskemal &r mycket
viktiga vid diskussion om
behandlingsalternativ. Det kan
innebéra en balans mellan att varda
barnet hemma sa ldange som méjligt,
halla sa hog livskvalitet och trivsel
som majligt och hansyn till vilka

resurser som finns tillgangliga.

Malet fér behandlingen &r att:

* Normalisera nivaerna av koldioxid
och syre i blodet.

* Forbattra sémnkvaliteten.

e Underlatta vard i hemmet.

* Minska sjukhusinldaggningar och
intensivvard.

* Begransa bérdan av sjukdomen sa
gott som méjligt. Tidigt, intensivt
och proaktivt handlande kan
foérlanga livet utan att reducera

livskvaliteten.

Halla luftvagarna rena:

* Hosthjalp, antingen manuellt
eller med mekanisk in/utandning
(med hjalp av en hostmaskin)
rekommenderas till de svagare. De
som tar hand om patienter med
SMA bér lara sig att beharska olika
tekniker fér hosthjalp.

* Tekniker fér mobilisering av
slem ar viktigt och inkluderar
olika sjukgymnastiska tekniker
och kroppslagen som ger
slemdranage. Sugning via munnen
kan till exempel vara till hjalp i
slemmobiliseringen efter assisterad

hosta.

* Pulsoximetri kan anvandas for att

vagleda behandlingen.

Andningsstod:

Foérhoéjd halt av koldioxid i blodet

(hyperkapni) dagtid utgér en

indikation fér andningsstoéd. Nattlig

NIV, reducerar andningsstérningar

under sémn och &kar livskvaliteten.

* NIV ska kombineras med olika
slemmobiliserande tekniker.

* Hos de som inte kan sitta kan
vard utan andningsstdd vara ett
alternativ, da detta kan vara mer
belastande fér patienten an vad det
gor nytta.

* CPAP kan vara ett alternativ i en
évergang mot BiPAP.

* NIV med BiPAP med héga
inspiratoriska tryckskillnader
(6vertryck vid inandning) kan,
om sa bara fér korta stunder
dagtid, férbattra lung- och
bréstkorgsutvecklingen och
reducera deformationen av
brostkorgen — bade hos de som kan
och inte kan sitta.

* Det finns manga olika dtgarder
fér andningsstéd som kan vidtas;
NIV, trakeotomi och respirator.

Att gora trakeotomi eller lagga de
som inte kan sitta i respirator anses
kontroversiellt och ar ett etiskt
dilemma da personen i allménhet
blir beroende av respirator dygnet
runt samt ofta tappar talférmagan.
Dessutom ar fragan kring
avslutandet av eventuell behandling
i livets slutskede svar.

* Palliativ vard ar ett alternativ
for de som inte kan sitta. NIV

kan anvandas som en del i

VARDREKOMMENDATIONER FOR SPINAL MUSKELATROFI



daglig rutinterapi eller som ett
palliativt redskap. Ett huvudmal

ar att férebygga inlaggning pa
intensivvardsavdelning och att, om
det ar mojligt, undvika trakeotomi.
Om familjen vill att andningsstéd

ska anvandas, rekommenderas NIV.

V. LUNGMEDICINSKA
ASPEKTER VID OPERATION

Patienter med SMA har hoég risk for
komplikationer efter sévning. Det
kan medféra férlangd intubation,
infektioner, trakeostomi eller att
patienten inte éverlever operationen.
Det ar viktigt att patientens
andningsfunktion ar optimerad innan

operation.

Undersdkning innan operation:

* Kartlaggning av andningsfunktion
och hostférmaga.

* Lungréntgen.

* Undersékning om
andningsmonstret under sémn ar
paverkat.

* Kartlaggning av komplicerande
faktorer, sasom férsamrad
gapférmaga, aspiration, reflux,

naringsstatus och astma.

Om undersékningar av
lungfunktionerna visar pa avvikelser
eller om andningsménstret ar
paverkat under sémn kan det vara en
indikation for att anvanda nattlig NIV

och assisterad hosta innan operation.

Dessa tekniker bor vara prévade och
garna indvade innan operationen. Om
det foreligger férsamrad gapférmaga
ska intubering géras med hjalp av

fiberoptisk teknik.

Handlaggning efter operation:

* Om hostféormagan ar normal
och muskelstyrkan ar relativt val
bevarad finns ingen 6kad risk for
komplikationer efter operation.

* Om andningsmusklernas funktion
ar reducerad innan operation kravs
tat dvervakning och aggressiv
andningsbehandling.

* Om andningsstdéd under sémn
behdvs innan operation finns
behov av samma stéd direkt efter
operation.

* Extubering och évergang till NIV
gors pa uppvakningsavdelningen
och ar ett steg till att na patientens
vanliga niva av andningsstod.
Detta kraver god planering och
koordinering. Om patienten
behoéver kontinuerligt andningsstéd
fore operationen (med NIV eller
via trakeostomi), eller behéver
muskelavslappnande lakemedel

under operationen, ar det bast
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att overfora patienten direkt

fran operationsavdelningen till
intensivvardsavdelningen.
Andningshjalpmedel som NIV

och hostapparater som patienten
anvander hemma ska om méjligt
tas med till sjukhuset, da tillgangen
till dessa kan vara begransad pa
sjukhus och patienten &r van vid de
egna maskinerna.

Syrgas bér anvandas med

forsiktighet hos patienter med SMA.

Hypoxemi (lag syrgashalt i blodet)
pa grund av underventilering

kan inte sarskiljas fran hypoxemi
av andra orsaker, sdsom
slempluggar och atelektaser
(lokalt sammanfallen lungvavnad).
Koldioxidévervakning eller arteriell

blodgasundersékning underlattar

korrekt anvandning av syrgas.

* God smartlindring kan férebygga

underventilering som ar

relaterat till muskelspanningar.
Smartlindring bér ges for att framja
slemmobilisering och begransa
paverkan av andningen. Tillfallig
6kning av andningsstdd kan kravas
under en period da smarta efter

operationen behandlas.
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VI. BEHANDLING
VID AKUT SJUKDOM

Vid akut sjukdom ar malet att
normalisera gasutbytet genom att
minska bildningen av atelektaser
och férbattra slemmobiliseringen
(att avlagsna slem fran mun och
luftvagar). Det gérs om mojligt med
NIV som andningsstéd. Matning av

blodgaser kan vara till hjalp.

Slemmobilisering

* Slemmobilisering gérs med manuell
hosthjalp eller med mekanisk
hostapparat samt genom sugning i
munhalan eller i luftvagarna.

* Pulsoximetri kan anvandas som
vagledning i slemmobiliseringen.

* Sjukgymnastiska tekniker.

* Att genom kroppslage avlagsna slem.

Andningsstéd

For de som inte kan sitta och de som

och mekanisk ventilering en
tillfallig 16sning. Nar det akuta
tillstdndet &r forbi och den arteriella
syremattnaden ar normal, utan
extra syrgastillforsel, ska patienten
extuberas och aterga till NIV.

* Beslutet om eventuell intubation
bor vara gjort pa férhand som en
del av en férbestamd planering.

* Trakeostomi och ventilation kan
overvagas hos de som inte kan
sitta och har haft upprepade
lunginfektioner. Det leder dock inte
med sakerhet till 6kad livskvalitet och
minskat antal sjukhusinlaggningar.
De som kan sitta bér daremot om
mojligt inte trakeostomeras.

* Vid 6kande funktionssvikt, det vill
saga vid férsamring i sjukdomen, kan
det vara lampligt att lagga om varden
till en palliativ och lindrande vard

— speciellt hos de som inte kan sitta.

Fér de som kan ga:

kan sitta:

* Akut anvandning av NIV kan vanda
den onda cirkeln som uppstar pa
grund av 6kat andningsarbete,
tilltagande muskelsvaghet och

féorsamrad slemmobilisering som

annars leder till 6kad andningssvikt.

* Om nattlig NIV redan anvands
kan det bli nédvandigt med NIV
aven dagtid, tillsammans med
slemmobiliserande tekniker.

* Syrgas via NIV kan anvandas for
att normalisera syremattnaden i
blodet, efter det att de inspiratoriska

(inandning) och exspiratoriska

(utandning) trycken ar optimerade och

slemmobilisering anvands optimalt.

* Om NIV inte fungerar ar intubation

* NIV kan behévas under akut
sjukdom tillsammans med
slemmobiliserande tekniker.

* Syrgasbehandling och behov av
kortvarig intubation féljer samma
riktlinjer som ovan fér de som kan/
inte kan sitta.

* NIV fér anvandning i hemmet bér
dvervagas om det finns behov for
NIV under akut sjukdom.

Ytterligare atgarder:

For de som inte kan sitta, kan

sitta och de som kan ga finns det
aven ytterligare rekommenderade
behandlingar och atgarder som:
antibiotika, [ampligt nutritionsstéd,
férebyggande av uttorkning samt

behandling av gastroesofagal reflux.
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OVERSIKT OVER
MAGE-TARM
(GASTROINTESTINAL)
OCH NARINGSRELATERAD
VARD OCH OMSORG

Huvudsakliga problem rérande mage-

tarm och naring vid SMA &r:

* At- och svéljningsproblematik:
Bulbar dysfunktion finns hos
de SMA-patienter som ar
valdigt svaga och kan resultera
i aspirationslunginflammation
(lunginflammation som ar relaterad
till att personen andas in féremal
i lungorna), vilket ar en vanlig
dodsorsak.

* Mag- och tarmdysfunktion:
Stérningar i mag- och tarmkanalen
innefattar problem som
férstoppning, fordréjd tdmning

av magsacken och potentiellt

livshotande gastroesofagal reflux

(GER).

Tillvaxt och 6ver/undernéarings-
problem: Utan optimal handlagg-
ning och uppféljning far de som
inte kan sitta hammad tillvaxt,
medan &vervikt &r mer vanligt hos
de som kan sitta och de som kan ga.
Andningsproblem: Férekomst av
lungproblem (svag hosta, 6kat
andningsarbete, andfaddhet,
lunginflammation, cyanos eller
desaturation) gor att man ska vara
uppmarksam pa om det finns at-
och svaljproblem med 6kad risk
for aspiration, nagot som kan vara
livshotande. Okat andningsarbete
gor ocksa att energiférbrukningen

okar.




|. AT- OCH
SVALJNINGSPROBLEM

Svarigheter med att ata och svalja ar
vanliga hos de som inte kan sitta och
de som kan sitta, men ar mer sallan

ett problem hos de som kan ga.

Huvudsymtom vid &t- och
svaljproblem

* Maltiderna tar langre tid.

* Troétthet da maten intas via munnen.
» Satter i halsen eller hostar under

eller efter svaljning.

* Aterkommande lunginflammationer.

Kan vara ett tecken pa aspiration,
vilken kan vara "tyst” det vill sdga
utan tydliga tecken pa hosta eller
att maten fastnat i halsen.

* Férlamning av stambanden kan vara

ett tecken pa tyst aspiration.

Orsaker till at- och svaljningsproblem

Pre-Oral fas

* Begransad munéppning pa grund
av nedsatt rorlighet i kaken.

* Svarigheter att fa mat till munnen
for att kunna ata sjalv.

* Oral fas

e Svag tuggstyrka.

» Okad trétthet i tuggmusklerna.

* Svaljningsfasen

e Dalig huvudkontroll.

* Ineffektiv svaljning.

* Dalig koordination av svaljning och

stdngning av luftvdgarna.

Véardering av at- och

svaljningsproblem

* Bedémning av specialist pa
svaljningstekniker och atande.

* Oversyn éver dtvanor och

observation av en maltid ar
o6nskvard.

* Undersoékning av hur munhalans
strukturer paverkar svaljningens
effektivitet och vardering av hur
kroppsstallning och huvudkontroll
paverkar atandet och svaljningen.

* Videofluoroskopisk
svéljningsundersékning (VFS,
"svaljningsréntgen”) om det finns
fragor kring svaljfunktionen och
dess sakerhet. Kan ocksa anvandas

for att utvardera en behandling.

Behandling av &t- och
svaljningsproblem.

Behandlingen ska minska risken fér
aspiration, gbra intag av maten mer

effektiv samt framja en trevlig maltid.

* Andring av matens konsistens.
Halvfast mat kan kompensera for
dalig tuggférmaga och minska
maltidernas langd. Fortjockade
vatskor kan férhindra aspiration av
tunna vatskor. Om méjligt bér dessa
insatser utvarderas objektivt med
VFS.

* Kroppsposition och hjalpmedel
(till exempel stod for armbagen,
sugror, speciella stolar) for att 6ka
férmagan att ata sjalvstandigt
kan 6ka sakerhet och effektivitet i
svéljandet. Planeras och utformas
i samrad med arbetsterapeut och/
eller fysioterapeut (sjukgymnast).

* Férebyggande naringstillskott
ska ges sa fort det framgar att
intaget via munnen inte racker.
Huruvida en PEG/knapp ska sattas
ar nagot som boér diskuteras noga

med personerna runt barnet.
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Naringstillskott via sond i ndsan
till magsacken eller till tarmen bor
startas i vantan pa att man satter
en PEG/knapp direkt i magsacken.
Naring via tarmen ar att foredra
om barnet har reflux, speciellt om
det har andningsstéd. Dock kan
tekniska svarigheter hindra detta.
* Naring via PEG/knapp ar den basta
metoden nar ndringsintaget ar
for litet eller det ar farligt att ata
via munnen. Det férhindrar de

potentiella problemen som kan

Il. MAG-TARMPROBLEM

Barn med SMA har féljande mag-

och tarmproblem (ofta bendmnt
Gl-problem efter gastrointestinal):
gastroesofagal reflux (GER),
forstoppning samt uppblast mage.
Gastroesofagal reflux (det vill sdga nar
mat aker frdn magséacken och upp till
matstrupen) med samtidig aspiration
ar en viktig faktor for sjukdom och
doéd hos patienter med SMA. Mat med
hoégt fettinnehall férdréjer tdmning

av magsacken och okar risken fér

gastroesofagal reflux.

Viktiga symtom pa gastroesofagal reflux:

* ”Spottar ut” mat efter maltid.

* Krakningar.

* Klagar 6ver obehag i mage eller
bréstkorgen.

* Dalig andedrakt.

* Tydlig uppstétning av mat.

* Vagran att ata nar obehag och

svarighet vid svaljning uppstar.

uppsta for att ventilatormasken
inte sitter tatt och risk for
trycksar vid langtidsanvandning
av sond i ndsan. Det béasta ar
att anvanda titthalskirurgi nar
PEG/knapp ska sattas in. Det
ger bast férutsattningar for en
snabb postoperativ extubering.
Fasta innan operationen bor
minimeras och man bér sa fort som
moijligt efterat komma upp i full

naringstillférsel.

Utvardering av mag- och

tarmdysfunktion

* Tidigt uppmarksammande
av symtom som talar for
gastroesofagal reflux (krakning,
uppstétning av mat, gurgling efter
maltid)

* Rutinmassig undersdkning av
svalg, matstrupe och magsack infér
operation och insattande av PEG/
knapp for att utesluta anatomiska
avvikelser och dokumentera
eventuell reflux.

* Undersoékning av rérligheten i
tarmen inklusive scintigrafi kan
vara till hjalp fér att dokumentera
férsenad tdbmning av magsacken
vilket kan bidra till gastroesofagal
reflux och for tidig mattnadskansla.

3) Behandling och uppféljning av

gastroesofagal reflux

e Korttidsbehandling med

syraneutraliserande (till exempel
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magnesium- eller calciumkarbonat)
eller syrahdammande medel (till
exempel histaminblockerare eller
protonpumpshammare) for att
minska symtomen av gastroesofagal
reflux. Bruk under langre tid kan
dock vara associerat med hégre risk
for magsjuka och lunginflammation.
* Nar det féreligger fordréjd tdmning
av magsacken eller nedsatt rérlighet
i tarmen kan lakemedel som 6kar
rérligheten i tarmen/magsacken

vara till hjalp.

1. TILLVAXT,
UNDERNARING OCH
OVERVIKT

Barn med SMA har hog risk for
hammad tillvaxt eller évervikt.
Tillvaxthamning &r vanligt hos de
som inte kan sitta, och nagra av dem
som kan sitta. Overvikt &r ett vanligt
problem hos de mer muskelstarka
av de som kan sitta och hos de som
kan ga. Minskad fysisk aktivitet och
minskad kroppsmassa ger minskad
energiférbrukning och déarmed 6kad

risk for 6vervikt.

Handlaggning av tillvaxt, undernaring

och dvervikt

* Malet ar att barnet ska félja sin
egen tillvaxtkurva.

* Tillvaxtkurvan foéljs over tid.
Langden kan matas liggande och
segmentella matt, eller den totala

famnvidden, kan anvandas om

Probiotika kan vara till hjalp

for att uppratthalla en normal
tarmflora, speciellt efter
behandling med antibiotika

eller vid langtidsanvandning av
syrahdmmande behandling. Detta
ar dock ett omrade som behéver
studeras mer.

Hos patienter med medicinskt
svarbehandlad gastroesofagal
reflux kan antirefluxkirurgi med
Nissen-plastik vid insattning av
PEG/knapp vara aktuell. Férdelarna
maste da dvervaga riskerna med det

kirurgiska ingreppet och anestesin.

kontrakturer gér det oméjligt att
mata langden.

Vid varje besék rekommenderas

en bedémning av naringsintaget,
gjord av en dietist eller annan
sjukvardspersonal med erfarenhet
och god kunskap om nutrition.
Registrering av tre dagars matintag
ar en enkel och bra metod foér

att fa oversikt dver matintaget.

En genomgang av de sista 24
timmarnas mattintag ar en praktisk
metod for att uppmarksamma
viktiga naringsmassiga problem och
inhamta information om anvéandning
av naringstillskott.

Vid Iag kroppsvikt kommer
beraknat kroppsmasseindex (BMI)
undervardera mangden kroppsfett.
Detta kan leda till felaktig
radgivning kring diet och relativ
overvikt.

Patienter med SMA som har risk for

overvikt bor ha en tillvaxtkurva som
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ligger i de lagre percentilerna for
vikt, langd och BMI.

* Det ar viktigt att halla ett tillrackligt
intag av calcium och D-vitamin och
att detta dokumenteras.

* Kontroll av pre-albumin i blodet
kan vara till hjalp i vardering av

proteinstatus.

IV. HANDLAGGNING AV minskade fettreserver. Om intag
NUTRITION HOS AKUT via munnen inte ar méjligt ska
SJUKA PATIENTER MED intravenoéstillférsel dvervagas.
SMA

* Patienter med SMA, speciellt de
som inte kan sitta och de som kan
sitta, ar sarskilt kansliga for fasta
och katabola tillstand och &r mer
benagna att fa lagt blodsocker
under fasta. Det ar darfér viktigt att
undvika fasta, sarskilt under akut
sjukdom, vilket ar nagot som galler
alla patienter med SMA.

* Naringsintaget bér optimeras for
att moéta energibehovet inom fyra
till sex timmar efter inlaggning fér
akut sjukdom. Antingen via tarmen,
intravendst eller en kombination om
det ar nédvandigt.

* For att férhindra muskelnedbryt-
ning rekommenderas snabbt
insattande av naringstillskott efter

operation, speciellt hos barn med
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OVERSIKT OVER
ORTOPEDISK VARD OCH
REHABILITERINGS-
STRATEGIER VID SMA

A.Huvudproblem:

Muskelsvaghet som resulterar

i kontrakturer, deformering av
ryggraden och 6kad risk for smarta,

minskad bentathet och frakturer.

|. REKOMMENDERADE
UNDERSOKNINGAR OCH
BEHANDLING UTIFRAN
FUNKTIONELL NIVA

A. De som inte kan sitta

Undersdkningar:

* Sjukgymnastisk och
arbetsterapeutisk
funktionsbedémning genom
metoden CHOP-INTEND. Se aven
“Skandinaviskt referensprogram
for SMA”, lank finns i slutet av
dokumentet.

* Undersékning av logoped om det
finns svarigheter att svalja, om talet
ar paverkat av kontraktur i kakleden
eller om résten ar svag.

Behandlingar och insatser:

* Naringsstod.

+ Justering av sittstallning/
position: Hjalpmedel for att
forbattra funktion som valjs utifran
patientens primara position. En
bekvam och god sittstallning ska

sakerstallas.

B. Viktiga undersékningar och

procedurer

* Rorelseomfang i leder (ofta kallat
ROM -"range of motion”).

* Muskelstyrka och funktion.

* Sittstallning och rérlighet.

* Skenor (ortoser).

* Rontgen (ryggrad och leder).

* DEXA-matning (bentathetsmatning).

* Ortopediska operationer.

* Behandling av kontrakturer. Det
kan finnas behov av skenor for att
bevara rérelseomfanget i leder och
forebygga smarta.

* Smartbehandling

* Hjalpmedel for lek och daglig
aktivitet som ar latta samt teknologi
som ger bast mojlig sjalvstandighet.

* Rullstol: Sakerstall optimal
sjalvstandighet och sittkomfort.

* Ortoser: Ortoser fér armarna for att
underlatta armfunktionen sasom
mobila armstdd och elastiska
slingor som ger 6kad rackvidd och
funktion.

 Tillrattaldaggning i hemmet och
omgivningen for att ge séker och
god tillganglighet och optimal
sjalvstandighet.

B. De som kan sitta

Undersékningar:

* Funktionsbedémning genom olika
metoder: "THammersmith Functional
Motor Scale for SMA”, "the
Modified-Hammersmith functional

motor scale for SMA”, "Gross Motor
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Function Measure (GMFM)” och
"Motor Function Measurement scale
for neuromuscular disease”. Se aven
“Skandinaviskt referensprogram

for SMA” lank finns i slutet av
dokumentet.

* Matning av kontrakturer i leder med
goniometri (gérs med en speciell
gradskiva).

* Matning av muskelkraft (gors
manuellt eller med myometer).

* Réntgen av ryggrad och hofter.

* Beddmning av hjadlpmedel och
utrustning for sittande, rérlighet
och sjalvstandighet. Behov fér
manuell eller elektrisk rullstol kan
beddmas sa tidigt som vid 18-24

manaders alder.

Behandlingar och insatser:

* Rullstolsrérlighet: Se till att det
blir optimal sjélvstandighet och
sittkomfort.

* Tillrattaldggning i hemmet och
omgivningen for att ge séker och
god tillganglighet och optimal
sjalvstandighet.

* Behandling av kontrakturer ar
centralt fér behandlingen och
omfattar regelbunden stretchning
samt behandling med ortoser
for att bevara rérligheten.
Gipsbehandlingar av kontrakturer
med upprepade gipsningar i vinklar
som d&ndras successivt kan férbattra
stafunktionen och 6ka toleransen
for ortoser. Ortoser for fotlederna
kan skjuta upp tillkomsten av
kontrakturer i halsenan. Ortoser,
mobila armstdd och slingor fér
armarna kan 6ka rackvidden och

funktionen.

* Regelbunden traning for att
uppratthalla kondition och
uthallighet, vilket bland annat
kan innefatta simning/bad och
anpassad idrott.

* Stdende uppmuntras. Latta ortoser
for att underlatta stdende och
gaende for de som ar starka nog (till
exempel "Knee Ankle Foot Orthosis
—KAFO”). Nar det inte ar mojligt kan
ett stdskal med fotledsortoser vara
aktuellt.

* Korsett och ryggkirurgi (se nedan)

C. De som kan ga.

Undersdkningar

* Beddmning av balans och
rérlighet, inklusive bedémning
av tillgangligheten i hem, skola,
forskola etcetera samt méjlighet till
anpassning.

* Matning av rérlighet i leder och
snedhet i ryggraden.

* Beddémning gjord av fysioterapeut
(sjukgymnast) och arbetsterapeut
for att hitta basta méjliga
hjalpmedel for forflyttning, tekniska
anpassningar och tillganglighet i
miljén runt omkring.

* Beddmning av behov av hjalpmedel
och anpassning i vardagssituationer
(ADL, "Aktiviteter i det dagliga
livet”).

* Roéntgen och DEXA 6vervags
i hdndelse av akuta skador
pa muskler och skelett efter

overanstrangning, olyckor eller fall.

Behandlingar och insatser:
* Rullstol fér langre transporter ger
okad rorlighet och sjalvstandighet.

* Behandling av kontrakturer och
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instruktioner med syfte att skydda * Koérkortsutbildning och utvardering

leder. av behov att anpassa bil.

* Stod av fysioterapeut och * Tillrattaldaggning i hemmet och
arbetsterapeut for att maximera omgivningen for att ge séker och
sakerhet, uthallighet och god tillgédnglighet och optimal
sjalvstandighet alternativt forlanga sjalvstandighet.
tiden man kan vara uppe och ga. * Ortoser for ryggrad och armar/ben

* Regelbunden tréning for att om kontrakturer boérjar utvecklas.
uppratthalla kondition och * Ryggkirurgi (se nedan)

uthallighet. Kan innefatta simning,
vattengymnastik, hastridning och

annan anpassad idrott.

Il. ORTOSER att hjalpa hallningen, men det finns
otillrackliga bevis att det skulle

En ortos ar ett kroppsburet hjalp- fordréja utvecklingen av skolios. Om

medel som vanligen anvands fér att de anvands ska de tillverkas med en

mekaniskt paverka rérelseapparaten utskarning féor magen for att tillata

genom tryck mot kroppsdelarna. magandning samt ge tillgang till

Begreppet ortos innefattar en eventuell PEG/knapp.

stor grupp hjalpmedel men
anvands vanligen for olika typer av
“skenor” sasom kna-, ankel- och

handledsortoser.

* Det ar viktigt att ortopedteknikern,
sjukgymnasten, arbetsterapeuten
och familjen samarbetar for att
sakerstalla att den ratta ortosen
tillverkas och tillater anvandaren att
uppna sitt funktionsmal.

* Ortopedteknikern ska ha erfarenhet
och utbildning i att arbeta med
patienter med neuromuskuldra
sjukdomar for att kunna valja ratt
material och géra anpassningar for
att fa basta mojliga passform och
funktion.

* Ryggkorsetter kan anvandas for
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IIl. ORTOPEDISK KIRURGI

1) Subluxation i héft och kontrakturer:

* Subluxation i hoft ar sallan
smartsamt vid SMA. Efter en

kirurgisk atgard aterkommer

besvaren ofta och i de flesta fall kan

denna kirurgi undvikas.
* Deformitet i fotter och fotleder
kan goéra det svart att anvanda

vanliga skor, och det kan vara en

indikation for kirurgi dar man lossar

pa mjukdelar (senor och ligament).
Hos de som kan g& maste det

efter sadan kirurgi snabbt sattas in
intensiv sjukgymnastik fér att sdkra

att bast mojliga resultat uppnas.

2) Skolioskirurgi:

* Skolioskirurgi ger battre sittbalans,
uthallighet och utseende. Ju
tidigare kirurgin gors, desto béttre
blir resultatet.

* Skolioskirurgi verkar ha god effekt

hos patienter som éverlever till
over tva ars alder och som har stor
och tilltagande skoliosfelstallning.
Operationen maste gbéras medan
lungfunktionen &r god nog.
Skolioskirurgins positiva effekter pa
lungfunktionen ar omdiskuterade,
men kan ge en ldangsammare
utveckling av lungproblemen.
Komplikationer i form av stora
blédningar kan uppkomma

under operationen. Efterat kan
komplikationer som férlust av
uppratningen av ryggen, bristfallig
lakning ben mot ben, behov av
forlangd respiratorbehandling
samt infektioner i bréstkorg och
operationssar uppkomma.

Hos de som kan ga bér
skoliosoperation noga évervagas
da férandrad funktion, balans och
andningsférmaga kan goéra att

férmagan att ga foérloras.
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IV. HANDLAGGNING
FORE, UNDER OCH EFTER
ORTOPEDISK OPERATION
VID SMA

1) Fore operation:

* Planering fér anpassning eller
nytillverkning av ortoser.

* Ny rullstol eller modifiering av
befintlig rullstol (sate, ryggstod,
arm, ben och huvudstéd) behévs
troligen efter operationen. Eventuell
ocksa anpassning av bil.

* Instruktioner i lyftteknik maste ges
och om nédvandigt planering fér
mekanisk personlyft.

* Forberedelser for bad, toalett
och pakladning samt eventuella
andringar av klader maste goras.

* Spirometri (matning av
lungfunktionen) innan operation,
beddmning av behov av NIV, sasom

BiPAP, och om det behdévs mekanisk

hostmaskin.

2) E fter operation:

* Bekrafta tidspunkt fér gipsning och
tillpassning av ortoser. Kontrollera
tilldtet rérelseomfang och aktivitet
samt att ratt hjalpmedel och
anpassningar ar tillgangliga.

* Korrekt anvandning av sa kallad
PEEP-mask eller flaskblasning och
NIV.

* Instruktion till sjukvardspersonal
och familj om rérlighet i séngen,
forflyttningar, pakladning, tvattning
och personlig hygien.

* Mobilisering sa snart som méjligt
utifran vilken sorts operation
som gjorts och efter kirurgens

instruktioner.
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PALLIATIV VARD

* Vid palliativ vard av patienter med
SMA kan det finnas medicinska
motsattningar vad galler
behandlingens malsattningar.
Motsattningarna kan vara
komplicerade, speciellt gallande
barn och unga da det finns flera
inblandade (foraldrar, syskon,
andra familjemedlemmar och
sjukvardspersonal) och externa
faktorer som paverkar besluten
(organisation, geografi och
ekonomiska ramar).

Olika val av behandling och vard
maste presenteras pa ett dppet,
arligt och balanserat satt strax efter
att diagnosen ar satt.

Val for eller emot aktiv behandling
ar inte ett engadngsbeslut och maste
kunna andras utifran rdédande
omstandigheter. Tillrackligt med
tid, uppriktig vardering av de
alternativ som finns, dppenhet

for att omvardera tagna beslut
och personligt samférstand ar
nédvandigt.

Att operera in en PEG/knapp gors
bast relativt tidigt nar risken for
komplikationer &r mindre, for att
senare nar atandet ar besvarligare
mojliggodra en stabil, enkel och god
naringstillférsel.

Diskutera och besluta tidigt hur
man ska foérhalla sig till potentiellt
livshotande andningsbesvar/
andningssvikt. Akut intubering
och aterupplivning vid en kris utan
tidigare andningsstéd innebar
oftast mycket fler problem an om

beslut om andningsstdd ar gjort

pa férhand. Om méjligt bér andra
former av NIV istéllet introduceras
i tid och andningsstddet anpassas
efter 6kande behov.

Beslut om vard i livets slutskede
maste diskuteras och specificeras.
Det ska varken fordrojas eller
forceras pa oférberedda, sérjande
eller chockade féraldrar.

Vard ar oftast mest framgangsrikt
om det ges i ett team bestdende
av flera yrkesgrupper, som
inkluderar [ampligt medicinskt,
socialt och andligt stéd. Avancerad
hemsjukvard, palliativa team,
kommunal hemsjukvard, inlaggning
pa hospice eller andra former

for vard och atgarder vid livets
slutskede kan vara aktuellt.
Darutéver ar stéd i sorg och
sorgearbete viktigt.

Atgarder for att behandla andnéd i
livets slutskede bér ges, vilket kan
vara till hjalp bade foér patienten
och anhériga. Mediciner for att
dampa andnéden kan ges via
nebulisator, detta for att undvika
oron kring att éverdosering skulle
bidra till for tidig dod (vilket det i
praktiken inte gor) samtidigt som
det ger lindring for patienten. | ett
svenskt sammanhang torde aldrig
respiratorbehandling vara aktuellt i
livets slutskede, dock kan NIV vara
ett palliativt redskap fér att minska

andnod.
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ORD

BESKRIVNING

ADL

Aktiviteter i dagliga livet.

Andningsstod

Hjalp nar andningen inte racker till,
exempelvis med respirator.

Andningssvikt

Nar den egna andningen inte racker till.

Artar/Arteriell

Artar ar de karl som leder blod fran
hjartat. Arteriell &r matning gjord pa
blod fran artéren (t.ex. arteriell blodgas)

Distal Riktning ut fran kroppen. Ex. Handen
ar mer distalt belagen én armbagen. Se
aven proximal.

EMG Matning av nervaktivitet. Vanligtvis i
armar och ben.

Exon Utskott pa nervceller

Exspiratorisk

Utandning

Aspiration Inandning av annat an luft i luftvagarna,
t.e.x. mat.
Aspirations- Lunginflammation orsakad av att

lunginflammation

frammande féremal, t.ex. dras ned i
lungorna ger infektion.

Ar en typ av lunginflammation i
lungorna och luftréren som beror pa att
du har andats in frammande féremal,
t.ex. mat eller vatska.

Extubering Att ta ut en tub som suttit i luftstrupen
nar nagon legat i respirator. Jmf.
intubation.

Gastroesofagal Mellan magsacken och matstrupen

Reflux sitter den 6vre magmunnen. Om

den inte haller tatt aker innehallet i
magsacken upp i matstrupen igen. Det
kallas for gastroesofagal reflux.

Atelektas I lungorna finns sma blasor. Atelektaser
ar nar dessa blasor sammanfaller.

Bentathet Tathet i skelettet. Indirekt matt pa
skelettets styrka.

BiPAP Biphasic Positive Airway Pressure. En
typ av installning i en maskin som ger
andningsstod.

Blodgas En matning av innehallet av syrgas,
koldioxid mm. i blodet.

Bronkoskopi Undersdkning av lungorna med

fiberoptisk kamera nere i luftvagarna.

Bulbar dysfunktion

Symtom fran mun, ansikte och svalg
pga. paverkan pa nerver utgaende fran
hjarnstammen(bulben).

Gastrointestinal Mage-tarm

Gasutbytet Forflyttning av syrgas och koldioxid
mellan luft och blod och tvartom i
lungorna.

Homocygot Férekomst av en gen i tva kopior, en
fran mor och en fran far. (Alla gener
finns normalt tva kopior av)

Hospice En inrattning som ger vard i livet
slutskede

Hypercapni For hog halt av koldioxid i blodet

Hypoton I: For lagt blodtryck
Il: Onormalt lag grundspanning i
musklerna

Hypoxemi Lag syrgashalt i blodet

Inspiration Inandning

(inspiratoriskt tryck)

Intubation

Inférandet av en tub(=ror) i luftstrupen
genom munnen fér att kunna

anvanda respirator. Jmf.: extubering,
andningstod

Katabol

Ett lage dar kroppen inte far nog energi
och bryter ner ffa. muskler

Kontraktur

Sammandragning. Ofta anvant om
muskler.

CPAP Continuous Positive Airway Pressure.
Overtryck vid utandning som ges av en
maskin for att férbattra andningen.

Cyanos Blaaktig missfargning av hud och
slemhinnor beroende pa syrebrist.

CK Ett muskelenzym som kan matas i blod.

Deletion Avsaknad av exempelvis gen.

Lunginflammation

Infektion i lungorna.

Desaturation

Nedsatt mattnad av syrgas i blodet.

DEXA

Dual-energy X-ray absorptiometry.
Metod for att mata bentathet med lag
dos réntgenstralning.

Mekanisk Andetagen ges av en maskin, respirator

ventilering utan att personen behdéver dra egna
andetag. Kraver i regel intubation.

Nebulisator Maskin som gér sma, sma droppar av en

vatska sa den kan andas in.
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Neurografi/RNS

Undersdkning av nervaktivitet

NIV- Noninvasiv

Olika typer andningsstéd som kan ges

Syremattnad

Den procentuella andel av réda
blodkroppar som bar pa syre.

ventilation via mask utan intubation. BiPAP och
CPAP ar exempel.
Ortos En stodskena eller stallning for att halla

kroppsdelar i en battre position.

Trackeostomi/
Trackeotomi

Ett slang som gar in fram pa halsen
och in i luftstrupen. / Att operera in en
trackeostomi.

Palliativ vard

Lindrande vard nar man inte har
méjlighet att bota.

Paradoxal andning

Nar bréstkorgen dras ihop vid en
inandning, tvartemot normalt, for att
bréstkorgen ar mjuk och har dalig
muskelfunktion.

Underventilation

For lite andning som ger for lite utbyte
av luft i lungorna. Ger férst hypercapni
och sedan hypoxemi.

Ventilation

I: Utbyte av luft i lungorna.
II: "Att ventilera”: Att mekaniskt eller for
hand hjalpa en patient med andningen.

PEEP(-mask) Positive End Expiratory Pressure.
Mottryck i slutet pa utandning (m.h.a.
mask eller i en NIV-maskin). Oppnar upp
de sma luftvagarna.

PEG/knapp En slang direkt in till magsacken genom

bukvaggen

Polysomnografi

Sémnundersékning dar man mater
hjarnans aktivitet, muskelaktivitet och
oégonrorelser.

Videofluoroskopi

Vid videofluoroskopi registreras rérliga
genomlysningsbilder av munhala,

svalg och matstrupen med hjalp

av réntgenstralning. Denna metod
anvands nar det ar av vikt att visualisera
svaljningens alla faser.

Pre-albuminer

Proteiner som speglar naringsstatus i
kroppen och som kan matas i blodet.

Preimplantatorisk

Innan befruktning

Prenatal Fore fodsel

Proximal Riktning mot kroppen. Armbagen &r
med proximalt beldgen &n handen. Se
aven distal.

Pulsoximetri Matning av syrgasmattnaden i blodet

genom huden med hjalp av ljus.
Se ocksa syremattnad.

Remittera/remiss

Skicka forfragan om vard/behandling till
annan vardinstans.

Scintigrafi Undersodkning av t.ex. skelettet med
hjalp av svagt radioaktiva isotoper.
Skolios Nar ryggraden som vanligtvis ar rak
far en sidobdjning.
SMN Genen “Survival of Motor Neuron”
(1 eller 2). En avsaknad eller mutation
I SMN 1 leder till Spinal muskelatrofi.
Spirometri Lungfunktionsundersékning

Subluxation

Att en led nastan gar ur led
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VIKTIGA LANKAR

Socialstyrelsen:

socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/spinalmuskelatrofi

Patientférening:

nsma.nu

Treat-NMD:

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

Skandinaviskt vardprogram fér SMA:

snpf.barnlakarforeningen.se/vardprogram-2
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