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Svenska Neuromuskuléra Arbetsgruppen

SNEMA bestar av en grupp neurologer och
neurofysiologer med specialintresse for
neuromuskuldra sjukdomar

Gruppens medlemmar &r spridda pa samtliga av landets
universitetssjukhus och verkar genom sitt samarbete for
forbattrad diagnostik och behandling av de
neuromuskuldra sjukdomarna. P& denna hemsida
publiceras vardprogram, information om studier och
kommande méten inom kunskapsfaltet.
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NY HEMSIDA

Upcoming events

SNEMA har en ny hemsida!
Synpunkter &r valkomna till
webmaster@snema.se

SNEMA-MOTE

Nasta SNEMA-méte arrangeras i
Lund den 15 mars 2017!

BLI MEDLEM!

Information om medlemskap
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Head of MND quality register 3
Post doc, Department of Clinical Neuroscience, Karolinska Institute o 18°
caroline.ingre@karolinska.se, www.neuroreg.se
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Beskrevs redan 1869 av Jean-Marie Charcot

Amyotrofisk lateral skleros

Progressiv neuromuskular sjukdom som
karakteriseras av degeneration av de 6vre- och
nedre motorneuronen, vilket resulterar i tilltagande
muskelfértvining och svaghet, vilket i sin tur leder
till andningssvikt och slutligen dod.

Den laterala sklerosen avser
bindvavsomvandlingen (neuron ersatts av
bindvav) som sker i den yttre/laterala delen
av ryggmargen

Myotrofisk avser muskelns fértvining/atrofi
sekundart till motorneuron ddéden
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- Debuterar oftast i vuxen alder
 Neurodegenerativt syndrom
« Fortlopande forlust
« UMN (6vre motor neuron)
I motor cortex

LMN (nedre motor neurons)
I hjarnstam och ryggmarg

Source: The National Board of Health and Welfare. Rare
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Hjarnan (motor cortex) Hjarnstam och ryggmarg

Avre motorneuronet Nedre motorneuronet

Muskelsvaghet (pares)
Muskelatrofi (atrofi)
Muskelryckningar (fascikulationer)

Spastisk pares
Pos Babinskis reflex
Sprittiga/livliga reflexer

Konstant progress utan skov
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Epidemiologi

Incidens 4/100 000/ar
(nya fall/ar)

Prevalens 6/100 000
(totala antalet fall)

I Sverige >200 nya ALS-fall varje ar. Ca 50 av dem i Stockholm

En estimering ar att ungefar drygt 800 personer har ALS i Sverige just nu
Medelaldern vid insjuknande: =60 ar SALS (sporadisk ALS), men nya siffror
pekar pa att aldern vid |nSJuknande i Europa Ilgger runt 70 ar

For FALS (familjdra ALS) ligger aldern ofta nagot lagre ~45-55 ar.

Medel6éverlevnad ca 2-4 ar, och de allra flesta dor av respiratorisk svikt

28% still alive after 5 years, 15% live for more than 10 years (Forsgren et al 1983)
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Klassisk ALS

Central och perifer pares koncentrerad initialt till armar, ben och/eller bal. 80 % utvecklar senare
aven bulbar pares.

3 varianter som bdérjar som “egnha” sjukdomar, men som kan konvertera till ALS

Progressiv bulbar pares, PBP

Férsta symtomet &r pareser i mun och/eller svalgregionen. Senare &ven spridning till bal och
extremiteter.

Progressiv spinal muskelatrofi, PSMA (ibland kallat PMA typ4)

Tilltagande enbart perifera slappa pareser initialt i armar, bal och/eller ben. Munnen och svalget
angrips enbart sent i forloppet om 6verhuvudtaget.

Primar Lateral skleros, PLS
Tilltagande enbart centrala spastiska pareser initialt i armar eller ben.
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Stor debatt om var ALS startar

Det finns 3 teorier:

Dying forward — "

Motorneuronen i cortex, har en mono-
synaptisk forbindelse med de framre I

(anteriora) neuronen i ryggmargen,
medierar anterograde degeneration via

Avievogude degerealon

redated v ghtavie o

en halan iy sotiodar
‘. -

glutamat excitotoxicitet
Cac tarory
Dying back imerze v —<O oppa
ALS boarjar i muskelcetteq eller klyftan mellan
nerv och muskel (neuromus E—
Dar har identifierats en brist pa ett tithvg revetrogbe lotce s
hormon for neuron, som normalt slapps u e
postsynaptiskt " ‘:’,;‘;:."
Independent dying
Vissa forskare havdar att UMN och LMN- Tigere 3 The “dying-forwar=™ and “dying-back” Sypotbeses
degenerationen sker oberoende av varandra Amyotrophic lateral sclerosis

Matthew C Kiernan et al, Lancet 2011; 377: 942-55. 2011
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A, Proximal och symmetrisk svaghet i

ovre extremiteter som fortvinat och resulterat i
oférmaga att lyfta armarna mot gravitationen
("man-in-the-barrel" eller

flail-arm variant av ALS).

B, Fortvining av supraspinatus och
infraspinatus muskler, samt f
orlust av deltoidmuskeln. Leder till subluxation

C, Uttalad fortvining av handmuskler och

den forsta dorsala interossei musklen

Pat har svart att abducera fingrarna och
opponera tummen

Detta ar valdigt typiskt ALS-utseende och det har
foreslagits att just dessa muskler har

mer omfattande kortikospinala forbindelser

D, Uttalad fortvining av tungmuskulaturen pa

en patient som har en bulbar ALS debut.

Aven detta typiskt ALS-utseende

Svarighet med mundéppning och dysfagi, dysartri
Tungan har ocksa foreslagits ha mer
omfattande kortikala forbindelser an andra
muskelgrupper kring munnen

Amyotrophic lateral sclerosis
Matthew C Kiernan et al, Lancet 2011; 377: 942-55. 2011
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Diagnos

FOrsta symtomen kan skilja sig beroende pa vilka motorneuron som forst
paverkas.

« 30% far symtom forst fran dvre extremiteterna, och upplever svarigheter
med att I3sa upp dérren eller dppna burkar

« 30% far symtom férst fran nedre extremiteterna, och upplever svarigheter
med ga i trappor, de ramlar och far kramper i benen efter anstrangning

«  30% far symtom férst fran svalget, och upplever svarlgheter med svalja,
pratar sluddrigt och dreglar. Vissa kan ha svart att halla upp huvudet

25-40% marker symtom som plétsliga kansloutbrott- emotionell inkontinens

10% utvecklar frontallobsdemens
40% utvecklar demenssymtom i form av personlighetsféorandring, irritabilitet
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Film fran youtube pa symtom

https://www.youtube.com/watch?v=xuwdvBXcr30 fascikulationer tunga
https://www.youtube.com/watch?v=iQ99xgrsjQl fascikulationer vad
https://www.youtube.com/watch?v=00Eu1H7UMFQ atrofi vanster hand
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Diagnos

» Klinisk neurologisk undersékning

« Detaljerad familjehistoria (ar alla SALS verkligen SALS?)
- Svarigheter
Kort sjukdomstid
Stor variation pa fenotyp &ven inom samma familj
Inkomplett sjukdoms penetrans
Feldiagnosticering
« Normal MR av hjarna och ryggmarg

 Normal LP (men forhéjt NF=neurofilament)
« Normala blod prover
* Neurofysiologi,
neurografi (mater den elektriska impulsens hastigheten)

EMG bedommer nedre motrneuronen
MEP beddmmer de dvre motorneuronen

Det handlar om att utesluta andra behandlingsbara sjukdomar!
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Behandling och forskning

» Riluzole- antiglutamat behandling
Studier visar en forldngd éverlevnad 12-20 manader

Ju yngre individer och ju tidigare stadium av sjukdomen, desto
battre effekt

Ingen bevisad effekt om sjukdomen har funnits >5 ar

- Hog energikost fran bérjan?
Riskfaktor BMI<23

- Studie pa mdss med ALS har visat en hypermetabolism (6kad omséattning) i
skelettmusklerna. De levde ldngre, nér de at mer kalorier

- En annan studie 2012 visar att hos ALS maskar ar deras energiomsattning for
stor i nervcellerna i ryggmargen

« Flera grupper har visat att hyperlipidemi eller hogt BMI &r en stark prognostisk
faktor for dverlevnadstiden
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«  Hur ser det ut idag? Nar far patienterna PEG egentligen?!
80% av patienterna upplever svarigheter att svélja -> malnutrition!

«  Sa hér star det i europeiska guidelines (EFNS)
Tidpunkten for PEG &r baserad pa symtom, nutritionsstatus och lungfunktion
For att minska risker bér PEG utféras fére VC understiger 50% av forvantat

Tidpunkten for PEG bygger pa ett individuellt synsédtt med hénsyn till bulbéra
symptom, undernaring (viktférlust >10% och/eller BMI ej <20), lungfunktion och

patientens AT.
Tidigt inférande av matningsslang rekommenderas

Arbeta forebyggande for att minska initiala vikthedgangen

(VC=Vitalkapacitet ar en lungvolym som anger hur mycket luft som kan bldsas ut efter en
maximal inandning)
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Smarta

Pga inflammation i muskelkapseln, eller pga spasticitet, neurogen smarta?

Behandlas med antiinflammatorisk medicin (voltaren, diklofenak) och
spasticiteten med baklofen (finns som tabletter eller pump) eller intramuskular
botox. Man kan ge muskelavslappnande som Stesolid.

Nervspecifik behandling-morfin?

Overflodig salivering

Pga engagemang av kranialnervskarnor IX-XII och nedsatt svalgfunktion
Patientens storsta bekymmer

Behandlas med antlkolmerglka (egazil, scopodermplaster) av vissa Saroten,
eller Botoxinjektioner i spottkértlarna (remiss till ONH). Utfors ej av ONH om
svalgfuntionen fortfarande ar bra

I vissa delar av Sverige kan man strala spottkdrteln

Emotionell inkontinens
Pl6tsliga skratta och gratattacker Behandlas med SSRI (citalopram), just nu
licenspreparat Nuedexta pa forsok.

Depression, nedstamdhet
Behandlas med kuratorskontakt, SSRI
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Slemansamling

Pat kan ha segt slem som fastnar i halsen nar de ska hosta upp. Hoststéten ar ofta
nedsatt.

Behandlas med ventilator, hostmaskin, acetylcystein brus.

FOrstopppningsproblem .
Innan PEG kan vara svart fa i sig mat men ocksa vatten. Roér sig lite.
Behandla med Movicol, cilaxoberaldroppar
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Andning

Icke-invasiv Invasiv

Kan forlanga patientens liv med manga ar, men sjukdomen
fortskrider danda!!!



