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TREAT-NMD interim Standards of
Care recommendations for DMD

» Diagnosis

+ Medical treatment (cortisone

* Nutrition / gastroenterology

- Respiration

» Cardiology

* Orthopaedics

* Psychosocial

» Rehabilitation

* Oral and dental care




e

Medical treatment (cortisone):

* Prednisone 0,7 mg/kg/d, Deflazacort 0,9
mg/kg/d

» Suggestions for tapering in case of:

» Behavioural changes, weight gain, lack of
height growth, skin changes, b-glucose
changes, susceptibility to infections,
gastric symptoms, hypertension

» Taper slowly: 1/2 dosis 1st w, 1/4 dosis 2nd
w, 1/8 dosis 3rd w



e

GI-Nutrition:

» Adequate dietary advice should be
offered from a young age, with focus
on healthy eating habits that the
whole family could benefit from, with
specific focus on weight control,
adequate Calcium and Vitamin D intake
and controlled sodium intake.
Particular emphasis should be made on
appetite control around time the
corticosteroids are started.



TREAT-NMD
e Neuromuscular Network

GI-Nutrition:

- Especially in steroid treated boys, if
the diet is not adequate in supply of
calcium and vitamin D, « these should
be added separately to reach a
recommended intake of calcium (4-8
years: 800 mg/d; 9-18 years: 1300
mg/d) and vitamin D (400 IV).



How to set up a registry - the registries toolkit

If you are a patient organisation or specialist thinking of setting up a registry in a
country where there is no TREAT-MMD registry or for a disease that TREAT-NMD
doesn't yet address, this section is for you. Most of these efforts face many of the
same challenges that we faced - such as legal and ethical framework, data
protection, patient information and consent, professional involvement etc. By
providing information about how we addressed some of these guestions ourselves,
we hope to facilitate and harmonize these efforts.

If you are interested in setting up a registry to link with the TREAT-NMD global
registry, we would very much like to hear from you. Please contact Hanns
Lochmiller, whao will be able to provide further advice and support.

You may also find the documents below provide a useful starting point. To
download them, use the links in the download section to the right.

Mandatory items for DMD
For a DMD registry to be compatible with the TREAT-NMD global registry, it must

contain the items listed here.

Mandatory items for SMA

For an SMA registry to be compatible with the TREAT-NMD global registry, it must
contain the items listed here.

TREAT-NMD Registries Charter

Any national registry wishing to become part of the TREAT-NMD global registry
must adhere to this Charter.

A handbook on DMD genetics - guidelines for national curators on the mutation
entries in DMD databases and on how to evaluate genetic reports.

A handbook on SMA genetics - guidelines for national curators on the mutation

entries in SMA databases and on how to evaluate genetic reports.

Downloads

Mandatory items for DMD

farm

Patient Information on
TREAT-MNMD




Samhallets stodinsatser

* Samhallet ger stod at barn och vuxna med
funktionshinder pa flera satt. En
funktionsnedsattning eller en diagnos ger inte
automatiskt ratt till en viss stodinsats utan
graden av funktionshinder och behovet ar det
som avgor. Olika lagar reglerar de mojligheter
till stod som finns for familjer och enskilda.
Kommunen har det yttersta ansvaret for att
den enskilde far den hjalp och det stod han
eller hon behover.



* KOMMUNEN ansvarar for sadant stod som
kan underlatta vardagen for personer med
funktionshinder, t ex personlig assistans,
avlosning, hjalp i hemmet, bostad med
sarskild service, bostadsanpassningsbidrag
och fardtjanst. Personer med omfattande
funktionshinder kan fa stod och service enligt
en sarskild lag, LSS (Lagen om stod och
service till vissa funktionshindrade).

* Kontakta kommunens handikappkonsulent,
LSS-handlaggare eller motsvarande for
ytterligare information.




LANDSTINGET har ansvar for halso- och
sjukvard inkl habilitering, rehabilitering och
hjalpmedel, tandvard samt tolktjanst for bl a
dova. Habilitering/rehabilitering kan innebara
stod av t ex arbetsterapeut, kurator, logoped,
psykolog och sjukgymnast.

For ytterligare information kontakta lakare,
Kurator, handikappkonsulent, LSS-
nandlaggare eller motsvarande inom
andstinget.

FORSAKRINGSKASSAN handlagger och
beviljar ekonomiskt stod som t ex
foraldraforsakring, vardbidrag, bilstod,
assistansersattning och handikappersattning.

Kontakta forsakringskassan pa hemorten for
ytterligare information.







2. Jukdomsutveckling:

* Medicinsk kontroll minst 1 gang varje ar hos
specialistlakare med ingaende kunskaper om

g ukdomen

* Ved eventuell narkos skall detta forberedas enligt
riktlinjer for hypertermi-liknande reaktioner



3. Diagnostisk utredning:

* DMD diagnosticeras 1 ovesstammelse med de
curopeiska (ENMC) koncensus-kriterierna



4. Arftlighet, fosterdiagnostik
och anlagsbarare;

DNA-test for deletioner ber indga 1 udredningen
af alle DMD-drenge.

Da mindst 2/3 medrene til DMD-drenge er
anlegbarere ber genetisk radgivning mhp
praenatal diagnostik tilbydes.

Mulige kvindelige anlaegsbarere bor tilbydes
genetisk radgivning og DNA-analyse. Hvis
probandes mutation ikke kendes bor DNA
indhentes pa relevante familiemedlemmer, saledes
at familien udredes v. DNA-marker analyse.



5. Nutrition:

* VVikten bor kontrolleras 1-2 ggr/ar om inga
nutritionella problem finns. Vid behandling
av Over-/undervikt bor vikten initialt
kontrolleras 1 g/man. Vikt bor ocksa métas
vid behov av rullstol, och infor storre
operation eller annan behandling dar vikten
kan paverkas

* Dietistkontakt ar onskvard vid diagnos for
att forebygga overvikt




5. Nutrition (forts.):

* VVid 6vervikt & en l[angsam viktminskning
(c:a 0.5 kg/man) att foredra

* Vid mindre undervikt berikas kosten med
energi och protein. Nasta atgard vid mer
uttalad undervikt ar enteral nutrition nattetid
viagastrostmi. Vid behandling av undervikt
bOr energi- och proteinintag utvarderas
arligen.



6. Mun- och tandvard:

* Pojkar med DMD bor tréffa tandlakare med
samlad erfarenhet om sjukdomen. Dennes
uppgift ar att verka for hogkvalitativt
omhéandertagande och att fungera som
resurs for familj och tandlakare pa
hemorten



6. Mun- och tandvard:

Forts:

* Mun- och tandvard skall grundas pa
forebyggande atgarder for att upprétthalla
en god munhadsa

* Individuell utprovning av hjalpmedel for
munhygien ar av ssk stor betydelse nar
muskelstyrkan avtar | hander, armar och
nacke



/. Neuropsykologi och
pedagogik:

*Vurdering med IQ test av kognitiv utvikling

*Neuropsykologisk vurdering av sterke og svake
sider som skal danne grunnlaget for tilrettelagt
individuelt undervisningsopplegg. Ved mistanke
om sprakvansker bor en 1 tilegg utrede lese og
skriveferdigheter

*Tilrettelagt undervisning etter sterke sider og
med fokus pa selvstendighet og egenkontroll

over sitt liv.



8. Psykosociala aspekter:

* DMD-drenges naturlige folelsesmassige
reaktioner bor ikke sygeliggores

* Foreldrene boar hjelpes til at kunne
rumme at drengene oplever svare
problemer

* Forzldrene bor traenes 1 at leere drengene
selv at kunne handtere problemer



8. Rekommendationer,
Psykosociala aspekter (forts):

* DMD-drenge ber vejledes 1 at kunne
handtere folelsesmassige belastninger
og problemer

* DMD-drenge, foreldre, anden familie
og hjxlpere bor tilbydes psykologisk
stotte for at overvinde kriser og fa
bearbejdet uforlost sorg.



9. Rekommendationer,
s ukgymnastik och arbetsterapi:

* At drengen efter diagnosen vurderes af
terapeut 1-2 gange arligt af en fysioterapeut
og en ergoterapeut med specialviden inden
for neuromuskulaere sygdomme. Intervallet
mellem undersogelserne athaenger af
drengens/den unges alder, sygdommens
progression og hans funktionsniveau (se
Retningslinjer for terapeutiske
undersogelser ved DMD)



9. Jukgymnastik och
arbetsterapi:

Forts:

* At drenge med Duchennes muskeldystrofi
fra diagnosticeringstidspunktet henvises til
ergo- og fysioterapeutisk behandling som
tilrettelegges og justeres 1 samarbejde med
terapeuter med specialviden



9. Jukgymnastik och
arbetsterapi:

Forts:

* At den terapeutiske intervention
tilretteleegges efter principper specificeret 1
”Retningslinjer for fysioterapeutisk
intervention” og “Retningslinjer for
ergoterapeutisk mtervention”.



Retningslinjer for fysioterapeutisk intervention

Diagnose -

giende barn

Sene gangfase

Opher af gangfunktion

Kearestol

e

= Wejledning om leg og aktiviteter,

BESTET

Som 1 farste kelonnc,

- 5;m1ni.TLg_ i varmivandshassin

= Svamning hvis muligt

Vejledning hjem op | bamehaven =  gikre at vejledningen opsd sker i =  Evt. oplysning om mulig
om = Svormning anbefales en pang om skolen handicapidrat
aktiviteter LEen = gvamning | vantvandshassin
= Lafteteknik til foraldee og
barnchave
Koniraktur | ® Udspending for hoftefleksorer, = Som tidligere + ewelser for = Daplige evelser som tidligere. = Daglige evelser ved
profylakse tersor fascia lata, haser og underarme, hender og nakke, somer | = Ewelserne Bliver mere og meee hjxiper
akillessener. vigtige omeider | forhold 1l passive avelser og ikke = Fysioterapd efter behov,
= [ starten som kool v. siddestilling o karsevne. udspeending.
fysinterapeut - men tidligt som =  [eynlig fysioterapd som behandling, =  Forisat behandling ved
dapglige avelser. kontrol og supcrvision fysioterapewt cfber behaoy
=  Fi langvarige straek er bedre end = Daglige evelser ved hjmlper cller
mange kormvarige forzhdre
= Toleds-muskler skal udspaendes
over bogee led sarntidig,
Sidi- ®  Under log anhefales det at st op = | forbindelse med gangophar =  Som tidligere i skinner eller =  Som tidligere
funktion vied et hajt bord varksaties hehandling med lange vippeleje.
= Hvwis dreagen i den sene gangfase benskinmer eller stdstatte, = St¥funktionen epharer hvis
stdr meget asvmmetrisk anbefales = Det anbefales at std mindst 1o tirmer kontrakturer hindres ca
stdstatic en time daglipgt = dagligt symmetrisk stilling med opect
Iyg.
LSidde- = Opmarksomhed pd siddestilling i = Siddestillingen i clkarestolen = Siddestillingen tilpasses ved = Siddestilling tilpasses
funktion barnestol’ manael karestol. tilpasses jevnlign, si drengen’den behov jEvnligr opsd efter evi.

=  Barpet ber sidde opret, uden
abduktion af 147,

unge sidder symmetrisk med lordose.

Elszle introduceres tidlig
Informere om vigtigheden af
stillingsskifi

Ved de fiarste tegn til synlig
rygakeviied skal henvisning il
oropadkining sikoes,

= der suppleres med kropsstatier,
hwis der ikkoe kan opnis
gyrmmictriak stilling uden

rvgoperation og fremover
wid belsoy




e e s e A

Diagnose -

giende barn [ﬁne g!nmﬁ? | Ophar af ggg[unkﬁ;;;

e e

"ﬁmml

3-6 dr 7-11 dir 12-15 ér
Respiration |= Vejledning i dyb vejrirzkning, =  Som tidligere = Som tidligere Opfolgning af
pustelepe, dylming = Afhangip af lunpefunktion og behov | = Der instrveres i stillingsskiti respirationsproblemer
*  [Instrubtion | hostestatie instrweres i modstand-sdnding fols ved lungeinfektiones atillimgsskift/
pepmaske’ cpapsysten *  Henvisning til hostzinstrubnion
= ved medsat hostekraft kan Cough respirationscenter jvnf deres
Assist anvendes. YVurdering og kriterics
ordination sker via respicationscentrer
Bandage- = Matekinner — = Matskinmer = Fodskinrer til brug ome dagen i Fodskinner tl dagligt brug
ring formidle henvisning, sh tidligt soem | * Lange benskinner — evt. forudgdet af karestol. Korser — afhangig af
muligt, allerede inden stramning i scneforlengende opesation = Korset overvejes, ndr barmet rvgskmvhed

akillesscneme.

sidder asymmetrisk, og/eller
nir han ikke kan gidde opret **

Kommentarer og bemerkninger til skemaet:

* Sidfunklionen

orisperdrirurgerne seiler relningslimer fior, hvomir det er mislvendig! at lave senglorl=ngende operation, nir der etablerss stafunktion med skinner.
Dt aptimalbe ldspunke foe skinner er vl gangaphier, der skal vaere 90° bevagelipghed 1 Sodleddens, ingen stramming 1 knaledidene og ingen srammimg 1 tensor. (gl vediagne
mEcmabionale krntener)

et kraever god timing for al det kan lade sig gore.

=* Korset

Ry poropuslerne ordinerer ovl korsel.



Ergoterapeutisk intervensjon

Diagnostisering Sen gangfase Kjerestolsbrukere Respiratorbruker

giende barn
Alder 35 dr F-11 4r 12-15 &r 15 1 —»
Funksjons- ag Medsatt hind-og armstyrke Vanaker med & lafte anmene rmot Yansker med 4 spise og drikbe selv | Svaen begrenset
aktivitetsnedsettelse | Vansker med & reise seg fra tyngdekrafien. Crreder tkke g2 alens bevepelsesmuligheter.

golves Wansker med & sette seg opp fra Greier tkke endre stilling i scng

Wansker med 4 gi i trapper ag liggende og eeise seg fra stol. gller stol. Soucs flere ganger pd

over lengere strekninger, spesiclt | Yansker med & gd inne og wic, mattem.

uic | ulendt terreng. [kke selvstendig i personlig Trenger hjelp ved all av-og

Slitaomt & sykle pga. nedsait hygicne. rakledning

balanse op muskelstyrke Slitsornt & skrive over tid.

Medsatt tempo.

Intervensjon
Mobilitet op Lavt giret sykkel, hjelpemotor Elckizisk mallestol innefute eller Som farcglende dldersgrupp Rullestol med pdmontert
forflytning cller stotiehjul. Tandemsylkel. moped respirator

Lett mamsell nullestol for Personlaficr

transport cller cgenforflyining Ramper

Transportwoen ogsd i terrenpet. | Bilstid®

Sko med pod static
Slttestilling - o] med fotplate, svankstbd. Arbeidsstol med elekirisk loft og Videre spesialtilpassing av Fortsatt spesialiilpasset rullestol
(En sittanalys hér -Mamuell pullstal med stid i fothrett rullstolen: (s forepiende Aldersorupp).
forepd anpassning lindrypmen, 1drstid och hifibdlte | Tilpasses rullestol fir att upnod - g arm- och handfunktoen

av sittstéllningen)

symimetrisk sitistallning, med
kroppsnar sidestotte, Larsukd,
haoftebelte op clekirisk bolbeite

opimala frutsdtiningar

- il och nacke symmetrisk
stdllning

- komfortabel? sittande med
iryckaviastande dyma

Arm~-"hindfunks jom

Tilpassc lckesituagjonen. og valg
av leker. Lette leker, gode

tynnciykke grep.

Positioner av handerna i aktiviteter
och i rullstol.

Stretching av stram muskulatur i

armbdge, underarmar och handled,

Elekiriske leker
Heydersgulerbam boed
Lette skriveredskap

Posittoner av hinderma i aktiviteter
och @ rullgtal.

Farebypga kontraktuer i hilnderma
och fingrar med bla. strezching.
Anpassning av styrfunktion pd
elektrisk rullstol, {betjening og
Yjorespake pd forskjellig side vil
ahie aVTInetEi )

Samma som foregiende
Aldersgrupn samt passivt
rorelseutiag av handens zlla ledes
Dmpivelseskontroll for & styre
ulikee funksjomer i omgivningen
o pikalle opproerksomhet




Av-og pdkledning Store og romslige klar. Warme votter og sokker evi isydde | Letbere, lengere beatikk Samma som foregiende
MldLtid varmetrdder Lettere glass Aldersgrupn.
Savn Heyderegulerbar seng med elekinsk | Forheyningsbord ved spising
hodegjerde. Elekirisk vendelakenvendemadrass
Tryklavlastende madrasser.
Himytafon (toveis) for & pdkalle
hjeln om natten
Bad, dusj og Benk eller dusjstol til 4 sitte pd Dussj-op toalettstol, badekarlafter Som fireghende dldersprupp. Som firegiende Aldersgrupp.
toaletthesak pa. nedeatt ruskelkeatt och Toalbettstatte og armlencr
balanse Toalett med vask og terkefunksjon
Elckirisk henrderegulerbarn stelle-og
dusjbiord
Elekirish tardhoeste
Tilrettelepging av Sikre adkoms: for rullesiol ved Begynne vurdering og planlegging Som forcglende Aldersgrupp. Som foreglende Aldersgrupp.
boligen yitcodar, av evi. bygningsmessige
Fpemne doriceskles. codringen’bygee nyil poa. mangel pl
Elekiriske dardpnere. arcal og god lesning.
Adkomst og tilgjengelighet for
clektrisk mullestol
Plass nok til gatt § rellestol, hjelper
op hjelpernidler §alle akmiclle rom.
Sikre gutten steest malig
selvstendigher
Sikre gode arbeidsforold for
hijclpere (pessonlafier mm)
Barnechage Riddgivningtilpassing av Fysisk tileettelegming av skolen for | Vid bovte av skola - anpassning av Videregiende skolewidannelse,
Skole inneutcmilje i bamehage og framkommelighecs sholmiljon. valg av arbeid/sysselzetting
Fritid shole. Drobbel seit med skolebaker for & Anpassa styrsdn till datorn. Fritidsiniressenhobby
Begynne planlegging av fysisk redusere pd tunge vesker Fritidsintressen'hobby Handikappindrott
tilrettelegeing av framtidig skole | Dator, Handikappidrot Sommarldger
Tilrettelegee datzarbeidsplass Sommarliger
SkoletransporTaxi
Planlegge fvsisk tilrettelegring for
framtidig unpdomaskale
Fritidsintressenhobby
Handikappidrot
Sommarliger
Persanhjelp * Assistent til praktisk hjelp i Acssistent til prakuisk hjelp [ skol. Som farcgiende Aldersgrupp. Personhjelp hele dagnet
amchape Ledsagere i fritid
Soslale YWurdering av menaigificr til Bevusdere mcratgifter Revurdere merutgifter Revurdere menutgifics
foranstaltninger * - transpon Avlastming i1/ wienfor hjemmes Avlasining |/ wienfor hjemimet Arbeide med den unges
- avlasining selvstendighet i forhold il




- beklodning sociale foranstalininger

- strarmn, vamne mm i bolig Fed 18 dr selllingragen 1l

Limnskornpensasjon til Persionrevalidering

foreldrene poa hjelpebehow Boform, type personhjelp,
personlipe assistenter

* P& disze omrddene or det andre fagpersoner som histdr i@ forholdt til seive saknadsprosessen. Erpoterapeut kan skrive uttalelser for hjclpehehovet.




10. Medicinsk behandling av
muskel svaghet:

Kortikosteroidmedicinering
rekommenderas, 1 forsta hand Prednisolon 1
dosen 0.35 — 0.75 mg/kg/d, max 30 mg/d.
Medicinering kan paborjas tidigt efter
diagnos.



10. Medicinsk behandling av
muskel svaghet (forts):

* Deflazacort 1 dosen 0.45 — 0.9 mg/kg/d, max
36 mg/d, rekommenderas som 2:a hands
preparat da Prednisolon gett/forvantas ge icke
tolerabla biverkningar

 Kontrollerafore insatt kortikosteroid
medicinering blodtryck, b-glukos, s-Na, s-K,
vikt/langd, hjart-eko, vitalkapacitet, gangtest
10 m, tid Gowers manover, funktionstest och
muskel styrketest



10. Medicinsk behandling av
muskelsvaghet (forts):

 Kotrollera ovanstande parametrar samt
ogonkontroll efter 1, 6, 12 man, dérefter 1 gang/ar

* Forekomst av kraftig overvikt,
hyperglykemi/glukosuri, katarakt, frakturer,
gastrointestinala blodningar, hypertoni (blodtryck
over 97 percentilen for aldersgruppen),
beteendeforandringar, tuberkulos skall beaktas
som relativa eller absoluta kontraindikationer for
medicinering med kortikosteroider.



11. Behandling af led- og
rygdeformiteter

* (Gaende patient utan deformiteter och normal
plantar belastning och hilinsittining — ingen
behandling.

* Vid minsta tecken till kontrakturutveckling bor
profylaktisk ortosbehandling med dynamiska
vilo-ortoser paborjas.

* Vid tilltagande kontrakturer bor kontraktur-
losande kirurgi overvagas. Tidpunkt och
indikation for detta varierar mellan olika centra.



11. Behandling af led- og
rygdeformiteter (forts.)

* Vid forsta tecken till skolios skall ryggen
rontgas och bedomas av neuro-ortoped for
skolios-kirurgi

* Hjart-status skall vara kontrollerad, samt
andning och nutritionstillstand optimerade
infor skolios-kirurgi.



12. Behandling af
respirationsinsufficiens

* VC ber males en gang arligt fra det
tidspunkt hvor drengen har tabt gangevnen

* Drengen ber henvises til natlige malinger af
vejrtrekningen 1 centre/institutioner med
erfaring nar VC < (30)-50 % af forventet
verdi



12. Behandling af
respirationsinsufficiens (forts)

* Intermitterende CPAP-behandling bor senest
tilbydes nar VC < (30)-50%, eventuelt
suppleret med 1nsufflation/exsufflation
(hostemaskine™) ved sekretproblemer.



12. Behandling af
respirationsinsufficiens (forts)

* Respirationsunderstottende behandling med
bilevel maskeventilation eller respirator via
tracheostomi1 nar der pavises
respirationsinsufficiens eller symptomer herpa

* Vaccination mod influenza og
pneumococinfektion ber senest tilbydes nar der
dokumenteres respirationsinsufficiens.



13. Diagnosis and Treatment of
Cardiac Disease

* DMD patients should on broad clinical
suspicion (symptoms, abnormally ECG) be
offered cardiac examination by
echocardiography and 24-hour ECG
monitoring

* DMD and BMD patients should by the age
of 12, be offered yearly echocardiography



13. Diagnosis and Treatment of
Cardiac Disease (forts.)

* DMD patients should on broad clinical
suspicion (symptoms, abnormally ECG) be
offered cardiac examination by
echocardiography and 24-hour ECG
monitoring

* DMD and BMD patients should by the age
of 12, be offered yearly echocardiography



13. Rekommendationer,
Med beh av hjartgd (forts):

* All MD patients with evidence of

cardiomyopathy (EF<55%) should be
offered ACE inhibitor and betablocker
treatment



14. V uxenhabilitering:

* Arlig cntraliserad tvarfacklig kontroll med
deltagande av neurologisk, respiratorisk,
kardiologisk och spec DMD rehab avd

« Arligt hembesok/kontroll av tvarfackligt
team fran spec DMD rehabavd

« Arlig centraliserad kurs fér vuxna med
DMD



Referenceprogram DMD

1. Acceptance for program

2. Videreudvikling/videreudvikling av
programmet



Referenceprogram DMD

1. Acceptance for program
— Tidsschema x:a kapitler
— Remissinstanser nationelt
— Publicere referenceprogram pa Internet (?)
— Publicereref.program i tidskrift (?)




Referenceprogram DMD

1. Videreudvikling/videreudvikling av
programmet
e Databas baserad paref.program

* "Levende’ program - fortsat behov
styrgruppe/ revision
* Specifike multicenter-studier



Skandinaviskt SOTA-dokument
om DMD. Ev projekt:

e Kortikosteroider
 Langtids effekter

* Hjarta
e ACE-hdmmare

* (QOsteoporos
* Kortikosteroider
e CalD-vit, Aredia




Skandinaviskt SOTA-dokument

om DMD.

Tidsramar:

Diskussion 1:a utkast
Kopenhamn 28/9 2001

"Deadline” reviderade kapitel
31/12 2001
Nationell forankring 2002

- Stockholm 19/9

Diskussion reviderad SOTA
Arhus 15-16/11, 2002
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