
VIKTIGA PUNKTER ATT KOMMA IHÅG
•  	DMD är en sällsynt genetisk sjukdom som orsakar progressiv nedbrytning av muskler1,2

•  	Muskelceller som en gång förlorats kan inte återfås2,4,14

•  	Tidiga åtgärder är av yttersta vikt för att fördröja sjukdomens förlopp och behandla potentiellt allvarliga komplikationer1,2,13,14

•  	Att fördröja försämringen av den motorisk funktionen under den ambulatoriska fasen av sjukdomen kan fördröja sjukdomens förlopp1,18

•  	Ett CK-test kan ge vidare vägledning vid försenad motorisk utveckling2,25

•  	Patienter med förhöjda CK-nivåer eller som har avvikande motorisk utveckling ska remitteras till en neuromuskulär specialist2,25

•  �	Genetisk testning är den enda metoden för att fastställa en patients specifika typ av mutation vilket kan hjälpa till att identifiera medicinska 
behandlingsalternativ och möjligheten att delta i kliniska prövningar2,6
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Mer information om Duchennes muskeldystrofi finns på 
webbsidan Känn igen Duchenne: WWW.KANNIGENDUCHENNE.SE †



KÄNN IGEN DUCHENNE

Detta material är endast avsett för sjukvårdspersonal. Detta dokument har utvecklats och finansierats av PTC Therapeutics, Ltd.

Tänk CK-test
Försenad motorisk utveckling? 

Beställ ett CK-test

Ett kreatinkinasprov (CK-test) 
kan hjälpa till att besvara  
en del STORA frågor



DUCHENNES MUSKELDYSTROFI (DMD) ORSAKAR PROGRESSIV 
MUSKELSKADA OCH NEDBRYTNING AV MUSKLER1,2 

• �DMD är en sällsynt genetisk sjukdom som orsakas av mutationer i dystrofingenen.2 Detta leder till avsaknad av eller otillräcklig mängd 
funktionellt dystrofin vilket i sin tur leder till att musklerna degenererar och ersätts med fibros och bindväv2-4

• DMD är en X-bunden recessiv sjukdom som främst, men inte uteslutande, påverkar pojkar2,5 

 

Drabbar ca 1 av 3 600–
6 000 födda pojkar1,2,6–8

Ca 10 % av kvinnliga 
bärare uppvisar 

sjukdomssymtom9

En av de vanligaste och 
allvarligaste formerna av 

muskeldystrofi1,10

Ungefär 1/3 av fallen 
orsakas av en spontan 

mutation utan 
familjeanamnes11,12



TIDIGA ÅTGÄRDER ÄR AV YTTERSTA VIKT ATT FÖR ATT HJÄLPA TILL ATT  
FÖRDRÖJA ATT SJUKDOMEN FÖRVÄRRAS OCH TIDIGT FÖREBYGGA 
KOMPLIKATIONER1,2,13,14

• När en muskelcell förlorats kan den inte återskapas2,4,14 

• �Barnhälsovårdens roll är viktig eftersom de har möjlighet att upptäcka tecken på neuromuskulär sjukdom i ett tidigt skede1.2.15

 

0 1 2 3 10 12

Under de första levnadsåren uppvisar 
barn som är drabbade av DMD bristande 

grovmotorisk och finmotorisk funktion16,17

Många patienter 
kräver noninvasiv 

ventilationssupport på 
natten vid 15 års ålder16

Andnings- och/eller 
hjärtkomplikationer leder till 

förtida död1,2,16

Vid 10–12 års ålder 
förlorar > 70 % av 

pojkarna gångförmågan16

FÖDELSE

PATIENTÅLDER 
 (ÅR)20+155

Vid 5 års ålder 
observeras framträdande 

muskelsvaghet16

�Tidiga behandlingsåtgärder för DMD kan ge ett mer fördelaktigt resultat hos barn som inte progredierat så långt i sin sjukdom1



 

FÖRLUST AV GÅNGFÖRMÅGA ÄR EN VIKTIG INDIKATOR FÖR  
DEN VIDARE SJUKDOMSPROGRESSEN18

• �Förlust av gångförmåga är en viktig indikator för sjukdomens vidare progress, inklusive svår andningssvikt  
eller dödsfall relaterat till andningssvikt18

FÖRLUST AV GÅNGFÖRMÅGA I TIDIG ÅLDER ÄR FÖRKNIPPAT MED 
TIDIGARE OCH SVÅR RESPIRATIONSINSUFFICIENS18

  �Förlust av gångförmåga vid < 8 års ålder 
(n=22*)

  �Förlust av gångförmåga vid 8–11 års ålder 
(n=110*)

  �Förlust av gångförmåga vid 11–16 års ålder 
(n=71*)

Fördröjning av försämringen av fysisk funktion under sjukdomens ambulatoriska fas kan fördröja sjukdomens förlopp1,18

Anpassad från Humbertcalude, et al. 201218

*Maximalt antal patienter per grupp under studien.18 ** FVC, forcerad vitalkapacitet
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ATT KÄNNA IGEN TIDIGA TECKEN OCH SYMTOM

Planerade rutinkontroller på BVC är viktiga tillfällen att kontrollera den neuromuskulära utvecklingen1,15

            

• �Ingen huvudkontroll vid 2 månaders 
ålder15,19

• �Gör inga ljud vid 4 månaders ålder19

• �Sträcker sig inte eller greppar inte vid 
6 månaders ålder15,19

• �Vänder sig inte från rygg till mage vid 
6 månaders ålder15,19

• �Sitter inte självständigt vid 9 månaders 
ålder13,19

• �Kryper inte vid 9–15 månaders ålder15,17

• �Säger inte sina första ord vid 12 
månaders ålder19

• �Svårighet att ställa sig upp vid 16–18 
månaders ålder11,20

• �Utebliven gångförmåga vid 16–18 
månaders ålder2.13.19.20 

• �Gowers tecken från 2 års ålder21

• �Tågång21

• Hoppar inte jämfota vid 2 års ålder15

• �Svårighet att springa eller klättra vid 
3 års ålder15,19

• �Talar inte i meningar vid 3 års ålder19

0–6 månader 6–18 månader 2–3 år 

Andra tecken och symtom
• �Förhöjda CK-nivåer eller ökning 

av transaminaser22,23
• �Försenad kognitiv utveckling2 • Hypertrofi av vaden2,11 • 	Onormal, 	

	 vaggande gång2
• Frekventa fall2,24



 

ETT ENKELT CK-TEST KAN GE VIDARE VÄGLEDNING VID FÖRSENAD UTVECKLING2,25

• �Förhöjda CK-nivåer återspeglar muskelskada och är ett tecken på vissa neuromuskulära sjukdomar1,2,25–27

• �Ett CK-test är snabbt, enkelt och billigt1.25.28

*Det normala CK-intervallet är i allmänhet upp till 10 µkat/L. Absoluta värden kan variera mellan olika laboratorier.25 

    

POSITIV FAMILJEANAMNES MED 
MISSTANKE OM AVVIKANDE 

MUSKELFUNKTION2

FÖRSENAD UTVECKLING, T.EX. 
SVÅRIGHETER ATT STÄLLA SIG UPP ELLER 

FÖRSENAD GÅNGFÖRMÅGA VID  
18 MÅNADERS ÅLDER2,13,19,25

OFÖRKLARLIGT FÖRHÖJDA 
TRANSAMINASER2

TA ETT CK-TEST

Normala eller lindrigt förhöjda CK-nivåer utesluter inte neuromuskulär sjukdom25

FÖRHÖJT CK* > 10 µkat/L NORMALT CK*

PATIENTER MED FÖRSENAD MOTORISK UTVECKLING BÖR 
REMITTERAS TILL EN NEUROMUSKULÄR SPECIALIST25

REMITTERA SNARAST TILL EN  
NEUROMUSKULÄR SPECIALIST.24.25

Ett CK-test kan hjälpa dig att ställa rätt diagnos25,29



 

• �En snabb remiss för diagnos är 
avgörande för att ge dina patienter 
den bästa chansen till ett bättre 
behandlingsresultat1,2 

• �En genetisk diagnos krävs för att 
bekräfta DMD och för att identifiera  
den specifika mutation som orsakar  
sjukdomen2 

• �En förståelse av den specifika 
mutationen som orsakar DMD är 
viktig eftersom detta kan hjälpa 
till att identifiera medicinska 
behandlingsalternativ och 
eventuellt ge möjlighet att delta  
i kliniska prövningar6

*Det normala CK-intervallet är i allmänhet upp till > 10 µkat/L. Absoluta värden kan variera mellan olika laboratorier.25 †Läsramsregel: i allmänhet ger out-of-frame mutationer DMD, och in-fram mutationer 
BMD, en lindrigare form av sjukdomen. Ca 4–9 % av DMD-genmutationer följer inte läsramsregeln.24

Tidig diagnos är avgörande 
för att tidigt ge tillgång 
till rätt behandlingar och 
vård1.2.13 

GENETISK TESTNING KAN BEKRÄFTA DMD2,6

TEST FÖR DELETION ELLER 
DUPLIKATION AV DMD-GEN  

MED HJÄLP AV MLPA

INGEN MUTATION FUNNEN:  
UTFÖR GENSEKVENSERING 
FÖR ATT TESTA FÖR 
PUNKTMUTATIONER  
I DMD-GENEN

MUTATION HITTADES:†  
DMD-DIAGNOS

MUTATION HITTADES:†  
DMD-DIAGNOS

DYSTROFIN FRÅNVARANDE:  
DMD-DIAGNOS; TEST FÖR ATT UPP- 
TÄCKA DJUPA INTRONA MUTATIONER  
I DMD-GENEN mRNA-ANALYS

INGEN MUTATION FUNNEN:  
UTFÖR MUSKELBIOPSI

DYSTROFIN NÄRVARANDE:  
DMD OSANNOLIKT; BEAKTA 
ALTERNATIVA DIAGNOSER

PATIENT MED FÖRHÖJDA CK-NIVÅER (> 10 MKAT/L)*

ca 70-80 %  
av DMD-
patienterna

ca 20-30 %  
av DMD-
patienterna

ca 0,3 % 
av DMD-
patienterna 
har en djup 
intronisk 
mutation

Anpassad från referenser 2, 24 och 25.

BMD, Beckers muskeldystrofi; CGH, komparativ genomhybridisering (comparative genome hybridisation), CK, kreatinkinas; DMD, Duchennes muskeldystrofi; FVC, forcerad vitalkapacitet; L, liter; MPLA, 
multiplex ligeringsberoende sondamplifiering; NGS, nästa generations sekvensering.


