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Dystrofia myotonika ar

= den vanligaste arftliga muskelsjukdomen bland vuxna
= en systemsjukdom med engagemang av manga organsystem
= en sjukdom dér ménga komplikationer kan behandlas

= en sjukdom som bor kannas till aven av icke-neurologer
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Arlig kontroll hos neuropediater.

Nara samarbete med andra barnspecialister sasom kardiolog,
gastroenterolog, endokrinolog, oftalmolog, oronlakare, ortoped,
neuropsykiater m fl. da barnen har en mangfasetterad problematik.

Regelbunden kontakt med habiliteringsteamet.

Speciell upEmérksamhet bor riktas pa forekomst av neuropsykiatrisk
Eroblemati och hypersomni. Uttrottbarheten och

oncentrationssvarigheterna kan vara sa omfattande att medicinering bor
inledas. Med tanke pa risken for arytmier bor arbets-EKG utforas
r?(%eltl)l%ndet, sarskilt om behandling med centralstimulantia skulle vara
aktuellt.

Neuropsykologisk bedomning bor goras fore skolstart, med uppféljning
upptill flera ganger under skolalder, framforallt hos barn som har
svagbegadvning respektive lindrigt forstandshandikapp, da
inlarningssvarigheterna kan tillta under aren, och pedagogiska insatser
maste darfor anpassas efter hand.



Samtliga fall dar DM misstanks bor erbjudas DNA analys for att
sakerstalla diagnosen.

Alla bor fa tillgang till genetisk vagledning med genomgang av
familjehistoria, erbjudande om anlagstestning till slaktingar samt
information om majlighet till fosterdiagnostik.



Alla individer med DM1 skall ha ett viloekg som referens vid diagnostillfallet.

Asymtomatiska ?enb'arare bér undersokas med ekg vid hjartrelaterade besvar och vid

avvikande fynd f6ljas upp som patient med muskulart handikapp.

Alla patienter med muskelhandikapp och/eller avvikande ekg bor oberoende av alder
kontrolleras med viloekg ca en gang per ar.

Patient med AV-block II eller gévisad/misst'ankt takyarytmi och/eller oklar svimning/
oklart falltrauma bor genomga Holter-ekg och ekokardiografi samt i samrad med
specialist fa overvagt pacemakerbehandling/arytmiskydd.

Patient med (tillkomst av) patologisk Q-vag pa viloekg bor utredas avseende
koronarsjukdom/kardiomyopati.

Kirurgiska ingrepp. bor ske med 6kad observans pa hjartfunktion.

Undvik klass-I-antiarytmika och dosanpassa alla lékemedel som paverkar
hjartfunktion.



Ventilationsférmagan ska foljas med upprepade undersékningar,
inkluderande undersokning av andningsfrekvens och —monster, spirometri,
arteriella blodgaser, blodprover samt EKG och ECHO-undersokningar.
Kontinuerlig monitorering kan ge vardefulla upplsyningar.

Sekretstagnation kan motverkas eller behandlas med rorelseaktiviteter,
motstandsandning eller Cough-Assist.

Val av behandling gors utifran resultat av ventilationsutredning.
Dagtrotthet ar ett vanligt fenomen och bor alltid efterfragas.

Patienten ska instrueras om aterhallsamhet med stora maltider, alkohol sent
pa kvallen och restriktion med anvandandet av hypnotika.

Det ar angeldget med adekvat kosthallning saval for tillrackligt kaloriintag
som undvikande av overvikt.



= Vid diarré ar gallsaltsmalabsorption den vanligaste orsaken och behandling
med cholestyramin (Questranll) ofta effektivt. Borja med en pase (4 gram)
per dag till morgonmalet. Vid behov kan dosen okas. Blir patienten
forstoppad, ordinera 12-1/4 pase per dag. Om effekten uteblir trots flera
pasar per dag, kan effekten forstarkas genom tilldagg av antacida.

= Diarré orskad av pancreassvikt behandlas med enzymitillforsel och bakteriell
overvaxt i tunntarmen med intermittent antibiotikatillforsel.

= Vid tecken pa stord motorik fran évre magtarmkanalen har tidigare cisaprid
brukat nyttjas. Med tanke pa risken for allvarliga hjartarytmier ar det battre
att prova med erythromycin. Dosen behover ofta inte vara storre an 50-100
m? er dostillfélle, och man kan prova 30 minuter fore maltid och folja
effekten. Det ar ofta mer praktiskt att anvanda endospasar med pulver som
utrores i vatten, én en fardigblandad mixtur, ty en sadan har mycket kort
hallbarhet. Da risk for toleransutveckling finns bor man ta paus med detta
lakemedel nagon vecka per manad.



B-glukos bor kontrolleras regelbundet. Ett forhojt B-glukos ska
utredas och behandlas pa vanligt satt.

Blodfetter bor kontrolleras nagon gang per ar och behandlas enligt
gallande riktlinjer.

Elektrolytstatus bor kontrolleras hos patienter med hjartarytmier.

Ovriga hormonprover tas pé indikation och ev avvikelser behandlas
pa sedvanligt satt.

Kontrollera vikt och uppmuntra till fysisk aktivitet.



Vid kongenital och barndomsvariant av DM1 bor en fullstandig
neuropsykologisk undersokning genomforas. Denna bor omfatta en
vardering av kognitiv utveckling och kompletteras med en skattning
av beteenderelaterade awvikelser. Resultat bor ligga till grund for
stod i undervisning och med fokus pa att maximera sjalvstandighet
och egenkontroll i vardagslivet.



Vid klassisk DM1 bor kognitiva och personlighetsrelaterade
avvikelser uppmarksammas och varderas i Samrad med patient och
narstaende. Vid behov rekommenderas remiss till neuropsykologisk
undersokning for bedomning och underlag for stodinsats och
intervention. En neuropsykologisk undersokning bor vara inriktad
mot att klargora eventuella kognitiva nedséttningar som kan berora
minne, uppmarksamhet och koncentrationsférmaga, exekutiva
funktioner, problemlosningsformaga, intellektuell- och motorisk
processhastighet samt visuell konstruktionsformaga. Denna
undersokning bor kompletteras med en vardering av kanslomassig
status och personlighet. Sekundara faktorer som kan paverka
kognition och beteende i form av trotthet, krisreaktion och
nedstamdhet bor behandlas via medicinering och stodjande
terapeutisk samtalsintervention.



Barn med medfodd eller tidigt debuterande DM

Tidig remiss till pedodontispecialist.

Informationen inriktad pa kostvanor, fluortillférsel och
hygieninstruktioner.

Specialtandborstar som underlattar tandrengoring
Samarbete pedodontispecialist — distriktstandvard.

Pedodontispecialisten bor kalla for regelbundna kontroller av
bettutveckling och i samarbete med ortodontist satta in ortodontiska
behandlingar.

Oralmotoriska traningsmetoder kan sattas in i samarbete med logoped
for att forsoka motverka negativ orofacial utveckling.

Pedodontispecialisten ombesorjer ocksa undersokning och eventuell
reparativ terapi i fall av behandlingssvarigheter.



Vuxna med den milda eller klassiska typen av DM

= Anpassat profylaktiskt omhéndertagande inriktat pa
kostinformation, oralhygieniska atgarder och fluortillskott.

= Besvar fran kakleder kan foranleda remiss till bettfysiolog.

= Bjtstod vid tandbehandling kan rekommenderas for att undivka
trotthet i kékleden vid langvarig gapning.



Vid matningssvarigheter hos spadbarn ska sugreflexen stimuleras.

Vid forsenad tal- och sprakutveckling bor man efterstréva en
stimulerande spraklig miljon, eventuellt genom kontakt med
habiliteringsteamets logoped.

Dysartri bor utredas av foniater eller logoped, som tar stallning till
individuell utredning och behandling.

Vid tecken pa dysfagi (felsvaljning) bor patienten remitteras for
utredning.

Vid problem med dregling bor oralmotorisk traning initieras.



Preoperativt:

= Noggrann preoperativ bedomning, inklusive rutinprover

= Hjartundersokning och 12-avlednings-EKG. Overvag hjarteko och
24-timmars Holter-EKG vid arytmier — ev kan temporar
pacemaker overvagas.

= | ungfunktionsundersékningar.

= Anvand benzodiazepiner med forsiktighet i premedicineringen.
Kan kombineras med syrahammande lakemedel.



Intraoperativt
= Induktion

= Forsiktig titrering av intravenosa lakemedel. Thiopental eller propofol
kan anvandas.

= Tnhalationsinduktion med sevoflurane kan 6vervagas.
= [ntubation att foredra i de flesta lagen.

= Modifierad RSI med krikoidtryck, propofol och alfentanil, antingen utan
neuromuskular blockad eller med rocuronium har foreslagits.

i Underhéll
Minsta méjliga niva pa inhalationsgaser.
= TIVA med propofol och alfentanil en majlighet.

= (QOpioider bara for att minska behovet av andra anestesimedel men
anvand kortverkande medel.

= Muskelrelaxans kanske inte ar nodvandigt, men vid behov, anvand kort-
verkande icke-depolariserande medel.

- Neostl?mm vid behov — kan ge upphov till depolariserande blockad eller
partiell reversering.

= Normotermi viktigt!
= Undvik kaliuminnehallande I6sningar.




Analgesi och postoperativ vard

= Ofta forlangd postoperativ aterhamtning.
= Analgesi mycket viktigt.

= Epiduralanestesi med lokalanestetika och opiat kan vara mycket
effektivt.

Lokala nervblockader bra.

Ge paracetamol och NSAID for att minska behovet av opioider.
PCA ett alternativ.

TENS

Sjukgymnastik viktigt.

Alla patienter bor om majligt 6vervakas pa
intensivvardsavdelning postoperativt



Arlig uppfolining via strukturerad mottagning
Regelbunden anpassad muskular traning

Overvag medicinsk behandling av. myotoni
Regelbunden hjartfunktionskontroll

Regelbunden ventilationskontroll

Symtomatisk behandling av annan organpaverkan
Ortopedteknisk konsultation

Genetisk radgivning



Arlig oppfglging ut fra foreslatt intervensjonsprogram og en god
kunnskap om diagnosegruppen og den enkeltes behov.
Ergoterapeuten legger vekt pa a bista med oppleering i bruk av
hjelpemidler.

Alle mennesker med dystrophia myotonica skal ha tilgang til en
ergoterapeut innenfor primaerhelsetjeneste eller kommune.
Henvisning fra lege ma ligge til grunn.

Ved komplekse problemstillinger bgr den enkelte henvises til
spesialisthelsetjenesten

for vurdering i forhold til beskrevne retningslinjer. Ergoterapeuten i
spesialisthelsetjenesten kan da bista sa vel den enkelte bruker, samt
kommunal ergoterapeut eller andre i hjelpeapparatet. Det er viktig a
fa samordnet tjenestetilbud og tiltak.



Fysisk aktivitet og trening med middels intensitet
anbefales som faste innslag i dagliglivet

Fysisk aktivitet ma innga i en energiekonomisering som
omfatter hele dagliglivet



Nedsatt hostfunktion medfor sekretstagnation med risk for
pneumoni och atelektaser.

Svaghet i inandningsmuskulatur medfor reducerade
andningsvolymer som forsamrar hostfunktion.

Nedsatt funktion i svalgmuskulatur medfor risk for aspiration.

I basal utredning ingdr spirometri och arteriella blodgaser och som
far upprepas med hansyn till sjukdomsprogression.

Stallningstagande till nattliga andningsregistreringar.

Hypoventilation kan vid DM behandlas med icke-invasiv assisterad
ventilation.

Sekretstagnation kan motverkas eller behandlas med
rorelseaktiviteter, motstandsandning eller Cough-Assist.
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