Ett kreatinkinasprov (CK-test)
kan hjalpa till att besvara en

del STORA fragor

CK-test

Férsenad motorisk utveckling?
Bestill ett CK-test

DUCHENNES MUSKELDYSTROFI (DMD) AR EN SALLSYNT GENETISK SJUKDOM'?

® DMD drabbar ca 1 av 3 600-6 000 pojkar™

® DMD kannetecknas av progressiv muskelnedbrytning, som leder till férlust av rérlighet, andningssvikt och hjértsvikt, och efterfoljande tidig dod™2+*

DMD ORSAKAS AV MUTATIONER | DYSTROFINGENEN LOKALISERAD | X-KROMOSOMEN?>

® DMD orsakas av olika mutationer sasom deletioner, duplikationer eller sma mutationer i genen som kodar for dystrofin,
ett viktigt protein i muskelcellens membran®#

e Mutationer i dystrofingenen leder till avsaknad av, eller fordndringar i, dystrofinproteinet?®
o Detta ledertill en progressiv nedbrytning av musklera, dar muskelfibrer ersatts med bindvav och fett®’
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Under de forsta levnadsaren uppvisar barn som Vid 5 drs alder Vid 10-12 &rs alder forlorar ~ Manga patienter kréver Andnings- och/eller
ar drabbade av DMD bristande grovmotorisk och  observeras framtrédande ~ >70 %av pojkarna  noninvasiv ventilatorsupport  hjértkomplikationer leder
finmotorisk funktion®? muskelsvaghet® gangformagan® pa natten vid 15 ars alder® till fortida dod">®

TIDIG INTERVENTION KAN FORBATTRA UTFALLET FOR PATIENTEN'?

* Muskelceller som en gang e Tidig diagnos ar avgdrande for att ge tidig * Bamnhalsovardens roll ar viktig eftersom de har méjlighet
forlorats kan inte aterfas’™® tillgang till ritt behandling och vard'21" att upptacka tidiga tecken pd neuromuskuldr sjukdom™'12

TIDIG DIAGNOS GOR DET MOJLIGT FOR PATIENTEN OCH FAMILJEN ATTTIDIGT FA DEN VARD OCH DET STOD DE BEHOVER' 2
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BARNHALSOVARDEN AR EN FORSTA KONTAKTPUNKT FOR BEKYMRADE
FORALDRAR, OCH KAN HJALPATILL ATT DRIVA EN TIDIG DIAGNOSTIK"?

ATT KANNA IGEN TIDIGA TECKEN OCH SYMTOM
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6-18 manader

® Sitter inte sjdlvstandigt vid 9
manaders alder*
® Kryper inte vid 9-15 manaders

&

0-6 manader

® Kan inte kontrollera huvudet
vid 2 méanaders alder??
® Goringa ljud vid 4 manaders

2-3ar

® Gowers tecken fran 2 ars alder’
® Tagang’

® Hoppar inte jamfota vid

cz alder® alder® 2 drs alder?
o ® Strécker sig inte och greppar ® Sager inte sina forsta ord vid 12 | ® Svartatt springa eller klattra vid
inte tag i saker vid 6 manaders manaders alder® 3drs dlder?
alder?? ® Svdrighet att stalla sig upp vid ® Talarinte i meningar vid 3 ars
® Vander sig inte fran rygg till 16-18 manaders alder®” alder®
mage vid 6 manaders alder?® ® Utebliven gangférmaga vid
16-18 manaders &lder3468
Andra tecken och symtom
o Forhajt CK eller forhojda — © Kognitiv fordrojning® e Hypertrofi i vaderna®'? e Onormal, o Frekventa fall®2
transaminaser'®"! vaggande gang®
PLANERADE RUTINKONTROLLER PA BVC AR VIKTIGA TILLFALLEN ATT KONTROLLERA DEN NEUROMUSKULARA UTVECKLINGEN ™
POSITIV FAMILJEANAMNES FpRSENAD UTVECKLING, T.EX. . L
= MED MISSTANKE OM AVVIKANDE SVARIGHETER ATT STALLA SIG UPP CIRELL AR =0
i MUSKELFUNKTION® ELLER FORSENAD GANGFORMAGA VID TRANSAMINASER
E 18 MANADERS ALDER#¢514
=
L
o= TA ETT CK-TEST
=
o FORHOJT CK* > 10 pkat/L
Z
E REMITTERA SNARASTTILL EN PATIENTER MED FORSENAD MOTORISK UTVECKLING BOR
NEUROMUSKULAR SPECIALIST®2 REMITTERAS TILL EN NEUROMUSKULAR SPECIALIST®
Normala eller latt forhdjda CK-nivéer utesluter inte neuromuskular sjukdom®
=) ) '
°°<= Intervention i god tid kan Overvdgande om nya Tillgang till genetisk
> fordroja sjukdomsforloppet behandlingar eller att inga radgivning och
familjeplanering™

och komplikationer3 ™1 i kliniska provningar'

Mer information om Duchennes muskeldystrofi finns pa
webbsidan Kann igen Duchenne:

WWW.KANNIGENDUCHENNE.SE

*Det normala CK-intervallet ar i allmanhet upp till > 10 pkat/L. Absoluta vérden kan variera mellan olika laboratorier.® 'Ta dig an Duchennes har utvecklats och finansierats av PTC Therapeutics och ar avsedd for lakare inom EU
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