Kvalitetsregister vid spinal
dysrafism och hydrocefalus

MMCUP

Arsrapport 2012

September 2013



Innehall

Fran barndom till vuxenliv — vuxna fédda med ryggmargsbrack berattar
Forord

Bakgrund och évergripande malsattning

Kortfakta om ryggmargsbrack

Férekomst av MMC i Sverige

Nyfodda med ryggmargsbrack under tiden 2007 — 2012

Operationer pa barn med MMC/lipoMMC fédda 2007-2012

Ungdomsinventering 2012 - gjord i det nationella natverket for MMC

Vuxna fédda med ryggmargsbrack
Vetenskaplig produktion
Mal fér 2013 — utvardering

Mal for 2014

3

10

12

17

19

21

22

23

24



Fran barndom till vuxenliv — vuxna fédda med ryggmargsbrack berattar

En brutal overgdng fran barndom till vuxenhet som skapat stor vilsenhet kring hdlsan.
Ondédiga, felaktigt ordinerade medicinkurer och minst en kontraproduktiv operation.
En livslang kamp mot allvarliga blasproblem och trycksar.

Det dr vad en handfull vuxna personer som lever med egna erfarenheter av ryggmérgsbrick
oberoende av varandra framhaller som tydliga inslag i sina liv vad giller deras medicinska
behandlingar.

Niér de ser tillbaka har tillvaron ofta praglats av utanforskap i miljoer utanfor familjen. Men
barn som lever i en ombonad miljo har trygghet och trivsel dér och det ger de flesta en god
sjalvbild och identitet.

Déaremot har de upplevt svarigheter med att bli sedda som de individer de &r i skolan, pa
fritiden och &nnu tydligare i vuxenlivet. Sa ldnge de var barn hade de ocksé tillgdng till en
samlad vird och omsorg, dven om misstag kunde ske, men att komma ut pd egen hand i
vuxenlivet, ofta helt utan en medicinskt kunnig mottagare och behandlare, har varit
chockartat.

Med en stor personkdnnedom i populationen av personer med ryggmirgsbrick och deras
anhoriga, stillde jag ett antal fragor till fyra vuxna personer i dldrarna 30, 35, 41 och 51 samt
ett par fordldrar. Hér 4r en del av vad som framkom fran dem som sjélva har ryggmairgsbrack:

Man, 30 dr:

”Under de tre senaste dren har jag haft vildigt tita kontakter med varden och det har dels
betytt att jag far ligga andra saker &t sidan for tillfdllet, dels att jag dven fatt en skrimmande
inblick 1 skillnaden pd kunskap och bemoétande mellan olika virdgivare. (...)

Som nybliven 30-aring kan jag med bestimdhet séga att de senaste tolv dren i mitt liv har
varit en stidndig och 1 vissa fall hdrd strid for att {4 livet att fungera, d& det ’skyddsndt’ man
hade framfor allt frdn barnhabiliteringen snabbt och brutalt rycktes undan. Sjdlvklart for ju
vuxenlivet med sig en rad friheter, men man har inte riktigt tid att ta dem till sig nir man
strider med ndbbar och klor bara for att fd vardagen att fungera, vilket manga som inte har ett
handikapp inte behover. (...)

Bortsett frdn diverse onddiga och fel ordinerade medicinkurer sd &r den enda direkt
kontraproduktiva behandlingen en sen-forlingning i underarmen, som skulle leda till 6kad
handfunktion men som inte forde med sig ndgonting av vérde ett exempel péd nagot jag kunde
varit utan.”

En annan rost, en 41-arig man:

”Mitt liv med ryggmaérgsbrack har praglat mig i allt. Jag har, totalt, legat pa sjukhus runt en
tiondel av mitt liv, tror jag. Om inte mer. Jag har gjort mellan 50 och 70 kirurgiska ingrepp.
Jag har aldrig kunnat stddja pd benen. Jag har opererats i huvud, hals, mage, hofter, hilsenor,
amputerat fotter. Tar mediciner for blodtrycket, har tagit massor av antibiotika mot
urinvégsinfektioner, har epilepsi och kan som en f6ljd dérav inte ta korkort, inte trdna hur som
helst, har shunt. (...)

Alla behandlingar har ju haft syftet att fd mig att ma béttre, och jag har nog fatt minga
insatser som jag skulle mé sdmre av att inte ha fitt. Men ndr jag amputerade mina helt igenom
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sariga, infekterade fotter gick jag frén att ha varit mycket sjuk till att bli helt infektionsfri pa
extremt kort tid.

Jag gjorde en géng en urinvégs-operation som urologkirurgen efterdt har erként och beklagat
var en felbedomning, en sad kallad kockbldsa. Men jag fick ju senare en korrigering, en
brikblésa, i stdllet. Vi kan alla géra misstag. Urologen har varit 6ppen om sin missbedomning.
Vad skulle jag tjéna pa att anklaga henne for detta?”

En kvinna, 52, reflekterar:

”Vi barn var inte barn inom sjukvédrden utan forsokspatienter. Operationer gjordes pd mig
utan beddvning, jag har genomgétt operationer som mina forédldrar inte fick veta nigot om i
forvig. Inte heller vad de var bra for. Jag har en massa arr pa kroppen. Har minnen av att jag
lag fastbunden i sdngen och inte kunde rora mig. Kan i1 dag inte ha kldder som sitter for hart
eller ett for tungt ticke, kénner obehag da. (...)

Det fanns véldigt lite dmhet pa sjukhusen, fordldrarna fick komma en timme varannan dag. Vi
kunde bli s& ledsna. Jag har starka minnen frdn det, redan som mycket liten. Angesten av att
bli ldmnad var stor nér jag véxte upp och den fanns kvar linge. (...)

I dag ar jag vildigt ifrdgasittande, lyssnar ofta med flera ldkare om jag inte kénner mig trygg
av varden, nér jag behover den, och det ser jag som bra. Men samtidigt skulle det vara skont
att kdnna att man kan lita pa sjukvarden. Det har blivit béttre, nir jag traffar en ny ldkare i dag
sdger jag frdn borjan att jag &r ifrdgasattande och vill veta allt. Jag framhaller att det 4r min
kropp. Ar jag inte ndjd med bemdtandet byter jag likare. Just nu har jag tillging till bra likare
som jag haft linge, min distriktsldkare, urologldkare och nu senast min hjértlakare som jag far
ett bra bemdtande av och kinner mig trygg med. (...)

Vi som lever med ryggmérgsbrick dr inte lika, vi har véldigt olika forutsittningar. En del av
oss kan gé, en del av oss har inte vattenskalle, vissa av oss har inte kognitiva svarigheter.
Listan kan goras lang. (...)

Det &r viktigt att den som inte kan arbeta ska kunna ha en inkomst som gor att man inte
behodver oroa sig for att ha pengar till medicin, att man har rad att leva. Inte som nu ndr
maénniskor lever pa grinsen.”

En man, 35, skriver:

“Overgingen frin  barnhabilitering  till  vuxenhabilitering  var  otroligt  dalig.
Vuxenhabiliteringen har egentligen inte bidragit med nagonting vettigt for mig. Mitt forsta
och enda besok var en besvikelse och fornedring som fick mig att aldrig atervinda. Jag fick
forst traffa all personal enskilt. Dérefter samlades de och jag i ett rum dér personalen delgav
varandra vad vi pratat om. De kallade det teamarbete. Jag kallar det undanrdjande av
sekretess. Sedan foljde ett korsforhor. Fran barnhabiliteringens beskyddande stodétgérder fick
jag Over en natt, som jag upplevde det, kritiska frdgor om ’vad jag ville gora med mitt liv’.
(...)

Jag har haft en bra och kunnig familj som alltid har stottat mig. Skoltiden var déremot en
mardrom 1 lag- och mellanstadiet. Jag kdnde mig annorlunda, rddd och ifrdgasatt. Jag
upplevde ocksa att forstdelsen for mina koncentrationssvarigheter och min trétthet var dalig.
(...)

Den mest besvirande medicinska behandlingen var nog triningen for att kateterisera. Jag
upplevde att det var att komma mig for ndra och innerst inne var jag nog arg pa att jag inte ens
fick bestimma hur och nir jag sjélv ville kissa. I dag begriper jag ju mer men kanske hade
informationen och forstaelsen varit bittre med manliga terapeuter — dven om de kvinnor som
arbetade dir var fantastiska.

I vuxen élder har jag fatt Botox-behandling som varit revolutionerande. Jag kan sova en hel
natt, 1 stillet for som tidigare ett par timmar. Jag vagar gora mer saker om dagarna och kan
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slappna av och ténka pd annat. Tarmfunktionen har blivit béttre och det hinfor jag till Botox-
behandlingen. Med stigande alder har sexliv och andra situationer kommit in i bilden och det
har ocksd gynnats av Botox. Jag anser ocksd att jag med denna metod kan gora ett betydligt
béttre jobb med en 75-procentig arbetsdag mot tidigare 100 procent, da jag egentligen inte
orkade med ens halva dagen. (...)

Varden har 1 viss man tappat kunskapen om ryggmérgsbrack, upplever jag. Allra sdmst dr den
typ av vard som ska vara tillgéngligast — priméirvarden. Jag tycker att man bor fd komma till
samma distriktsskoterska varje gdng om det giller trycksarsbesvér och att man bor fa veta 1
forvig om de har studenter/praktikanter med sig. Kunskapen kring det som ofta ar specifikt
for ryggmargsbrack, som trycksér eller sittstdllningar i rullstolen och annat, dr délig. Mina
erfarenheter har visat sig fungera bdttre &n de rad jag fatt och jag anser inte att en
arbetsterapeut kan sdga till mig hur man ska sitta i rullstolen om han inte sjdlv anvénder
rullstol utan endast grundar sina dsikter pa inlirda litteraturkunskaper.”

De hér fyra personerna bidrar med ovanstdende axplock ur allt de kan berdtta om. Som
representanter for en marginaliserad diagnosgrupp inom frimst vuxensjukvérden &r vars och
ens berittelse markvirdig, utan att egentligen den psyko-sociala kontexten har poéngterats
vad giller tillgéinglighet, arbete, livskvalitet och fritid.

Dessa generationer av vuxna med egen diagnos och deras anhoriga har exklusiv kunskap om
villkoren for en liten grupp i1 vart moderna samhélle fram till nutid. De har hirdhinta
upplevelser bakom och kanske framfor sig, eftersom de som barn fodda i slutet av 60-talet
och in 1 2000-talet, var de forsta som Overlevde i storre antal till vuxen alder. De tvingade
fram en véard och omvardnad som tidigare inte funnits.

Nu, med en kraftigt minskande population av individer som fods med ryggmérgsbrack i
Sverige (hogst 15-20 barn per ar) ar kunskapen om diagnosen pé stark tillbakagang. Darfor ér
det viktigt att vunna erfarenheter samlas in och att dagens insatser av vird och behandling
samlas i ett kvalitetsregister och blir till en kélla att sa ur for medicinska behandlare varhelst
ett litet barn fods med ryggmargsbrick.

Renée Hoglin



Forord

Detta dr den andra arsrapporten frin ett kvalitetsregister, tills vidare bendmnt MMCUP —
uppfoljning vid MMC (myelomeningocele = ryggmérgsbrick). Registret, och det program
registret baseras pa, dr initierat av ett nationellt natverk personer i olika yrkesgrupper med stor
erfarenhet och kunskap kring MMC. Nitverket arbetar for att forbéttra och kvalitetssakra
varden vid ryggmédrgbrack och hydrocefalus. De olika professionerna har bla. utformat
evidensbaserade riktlinjer for medicinsk, kirurgisk, sjukgymnastisk, arbetsterapeutisk
uppfoljning och behandling vid MMC. Rekommendationerna i riktlinjerna ligger till grund for
ett strukturerat uppfoljningsprogram vid MMC. Kvalitetsregistret utformas for att kunna
utvdrdera hur uppfoljningen fungerar pa olika hall i landet och for att se vilka resultat de olika
insatserna ger, dels pa aggregerad nivé (nationellt, per region, landsting, sjukhus) och dels for
den enskilda patienten.

Det finns stort behov av att samla kunskap om MMC, d& evidens vanligen saknas for olika
behandlingar. I nétverket finns mangarig erfarenhet och flertalet som ingar &r i eller néra
pensionséldern. Nya medarbetare 1 barnsjukvérd/habilitering fr mer begrinsade mojligheter
att skaffa sig erfarenhet, d4 incidensen MMC har minskat kraftigt under senaste decennierna.
Samtidigt finns ett stort antal “nya dverlevare” med MMC i vuxenverksamhet, ddr man inte
har s& mycket erfarenhet av detta tillstind. Behov av hélso- och sjukvérd dr komplexa och
svaroverskadliga, och flertalet med MMC har specifik funktionsprofil som gor det svart att
uppnd foljsamhet till nddvandig egenvard och planerade kontakter. Vuxna med MMC
behdver ndgon som koordinerar varden.

Inventeringar av hur minga ungdomar fodda med MMC som dr bosatta i landet, deras
funktionsformaga och vilken behandling tonaringarna har genomgétt, utfordes av nétverket
forsta gdngen 2004. Detta for att beskriva vardbehoven som argument for béttre insatser for
vuxna fodda med MMC. Inventeringen blev ockséd en inledning till fortsatt uppfoljning av
status bland tondringarna 2008 och 2012, samt for framtida prospektiv uppfoljning enligt
véardprogram och 1 kvalitetsregistret.

De medicinska riktlinjerna publicerades 2009. MMCUP blev registerkandidat med startbidrag
beviljat frin SKL under 2011 och antaget som ett nationellt kvalitetsregister fran och med
2012. Insatser och status under nyfoddhetsperioden for alla barn fodda med ryggmérgsbrack
har fr.o.m 2007 registrerats och samlats i respektive sjukvardsregion. I &r har uppgifterna
sammanstéllts nationellt inom ramen for MMCUP och framover ska fortsatta
behandlingsinsatser och resultat for alla barn fodda frdn och med 2007 foljas i
kvalitetsregistret. Aldre arskullar kommer att inkluderas i ett senare skede. Behoven av denna
typ av uppfoljning och kvalitetskontroll &r stort &ven vid andra former av spinal dysrafism
(ryggmirgsmissbildningar) och vid hydrocefalus utan ryggmargsbrick (2/3 av all
hydrocefalus hos barn). I framtiden ska dven dessa tillstind inkluderas i detta kvalitetsregister.

Det reportage som inleder &rsrapporten gjorde Renée Hoglin, representant frdn RBU i
MMCUPs styrgrupp. P& foljande sidor finns ett axplock av resultat ur forsta rens data i det
nationella kvalitetsregistret MMCUP.

Med stort tack till alla er som samverkar over hela landet i detta arbete!
Lund 130920
Lena Westbom, registerhallare



Bakgrund och évergripande malsattning

Begreppet spinal dysrafism técker flera olika missbildningar i ryggraden; Ryggmairgsbrack ér
den vanligaste och kallas d4ven myelomeningocele (MMC) eller spina bifida cystica (SBC),
ibland forkortat till ’spina bifida”. De flesta fodda med MMC har ocksd shuntberoende
hydrocefalus (HC, vattenskalle”). HC kan dven bero pa andra missbildningar eller
uppkomma p.g.a. hjirnblodning i nyfoddhetsperioden.

Dédligheten vid ryggmairgsbrack var annu pa 1960-talet mycket hog. Endast vart fjarde eller
femte barn uppnddde fem &rs dlder. Efter hand som tidig slutning av brécket och aktiv
behandling av vattenskalle och urinvédgsinfektioner infordes i borjan pa 1960-talet har
prognosen for overlevnad radikalt forbéttrats. Av de 35 barn med MMC som foddes 1964-67 i
sOdra sjukvardsregionen levde 26 vid 24-27 ars dlder. Internationellt nddde samma proportion
(75%) fodda med MMC 1974-80 vuxen alder.

Majoriteten av dem som fods nu ndr vuxen élder, dven de med svéra funktionsnedséttningar.
Flertalet personer med MMC har manga, omfattande och langdragna medicinska problem.
Vanligast dr komplikationer frdn urinvdgarna, trycksdr och shuntkréngel. Studier visar att
komplikationerna vid MMC O6kar om varden inte dr koordinerad, d&ven om den &r latt
tillgénglig.

Mortaliteten rapporteras vara hog i1 ung vuxen alder vid MMC, fr.a. pga njursvikt,
shuntkomplikationer och latexallergi. Sjuklighet och dodlighet bland vuxna med MMC 1
Sverige ér inte undersokta. Det dr vanligt att de medicinska problemen 6kar hos vuxna med
MMC och att den motoriska forméagan gradvis forsdmras. Orsakerna till detta kan vara t.ex.
overvikt, nedsatt kondition eller neurologisk forsimring p.g.a. fjittrad ryggmarg.
Shuntdysfunktion utgoér ett stindigt hot, med i1 virsta fall nyforviarvad och bestdende
hjarnskada och/eller blindhet i tillagg till tidigare funktionsnedsdttning. Det finns ocksé
rapporter om for tidigt dldrande vid MMC.

MMC medfor livslangt behov av allsidiga habiliterande atgérder, varav den medicinska delen
ar framtrddande och krdver hog kompetens Tillstdindet medfor behov av strukturerad
medicinsk uppfoljning for att undvika allvarliga och potentiellt livshotande komplikationer.

Incidensen av ryggmairgsbrack har minskat. Idag fods 10-15 barn med MMC érligen jaimfort
med 80-100 for 30-40 ar sedan. Det dr oként hur 6verlevnaden &r idag.

Uppfoljningen av barn- och ungdomar sker i nagra sjukvardsregioner koordinerat via
regionsjukhus inom barnneurologi, barnkirurgi/urologi, neurokirurgi och ortopedi i samarbete
med lokala habiliteringsteam och ldnssjukvard. P& andra hdll sker koordinationen
huvudsakligen lokalt under barn- och ungdomsaren. I vuxen alder kvarstdr behovet av
samordning pd grund av personernas kognitiva profil med betydande exekutiva svérigheter.
Sammanhallen medicinsk verksamhet for denna grupp vuxna saknas dock flerstédes i landet.

Ett nationellt nétverk bestdende av olika yrkesgrupper inklusive ldkare inom olika
specialiteter har sedan starten 2004 formulerat evidensbaserade riktlinjer for insatserna vid
MMC/HC och tillsammans planerat ett kvalitetsregister baserat pd rekommendationerna.



Neuropediatriker, sjukgymnaster och arbetsterapeuter har arbetat med stdod av respektive
specialistforening.

Malet med MMCUP ér att mojliggora kvalitetssdkring for att personer fodda med MMC/HC i
alla dldrar ska fa bra vard var man 4n bor i landet. Kvalitetsregistret ar kopplat till en
strukturerad, livsldng uppfoljning av liten grupp personer med hog risk for allvarliga
komplikationer inom flera olika kroppsfunktioner medforande sankt livskvalitet och forkortad
livsldngd. Den strukturerade uppfoljningen enligt riktlinjerna, i kombination med uppgifterna
1 kvalitetsregistret, kan forvintas ge ny kunskap och forbittrad vird. For personen med
ryggmirgsbrak medfor uppfoljningen tidig upptéckt av begynnande komplikation som kan
avhjédlpas med en liten behandlingsinsats, istéllet for en mer omfattande och mindre effektiv
behandling vid redan intraffad komplikation.

MAL
for uppfoljningsprogram och kvalitetsregister vid MMC ér

- att genom tidig upptackt av komplikationer forhindra
bestdende skador och funktionsforluster

- att behandlingsmetoder som visar sig mindre effektiva
eller skadliga ska sorteras bort till formén effektiva

metoder

- att sdkra vard av hog standard 6ver hela landet




Kortfakta om ryggmargsbrack

Synonymer: spina bifida cystica (SBC), myelomeningocele (MMC); lokaliserad till brost-
och/eller ldndryggrad, ibland korsryggen, séllan halsryggen

Forekomst: varierar i olika geografiska omradden och folkslag och under olika tidsperioder.

Incidens i Sverige: 4-8 per 10.000 fodda under 1970-talet; 2-3 per 10.000 fodda 2000-

Uppkomst: bristande slutning av ryggmirgskanalen tidigt under forsta trimestern. Annu oklar

bakgrund, kostfaktorer i kombination med genetiska faktorer?

Kroppsfunktioner: Funktionsbortfallens typ och omfattning bestims av pa vilken niva och 1

vilken omfattning anliggningsrubbningen innefattar ryggmérg, nervrotter och hjérna:
- forlamning, kénsel- och cirkulationsstorning i benen, séar

- instabil bél, paverkad sittfunktion, scolios/kyfos (ryggkrokar)

- stord nervfunktion till urinbldsa och tarm, paverkad sexualfunktion

Neurogen bldsrubbning med bristande formaga att uppné kontinens eller adekvat
blastomning med risk for urinvigsinfektioner och sekundéra njurskador.
Neurogen tarmrubbning med bristande forméga till tarmtdmning, kronisk

forstoppning och inkontinens
- fjittrad/fastvuxen ryggmarg med senare tillkommande funktionsforsdmring
- hydrocefalus (vattenskalle)

behover oftast operativ inldggning av shunt i nyfoddhetsperioden
- nedsatt arm-handfunktion

- stord funktion av svédljning, andning och 6gonmotorik samt nedsatt balans pga Arnold Chiari

missbildning med kranialnervspaverkan
- hormonella storningar, bl a for tidig pubertet

- kognitiva svérigheter, pd gruppniva ligre begavning med ojamn profil (relativt vélbevarad
verbal funktion, svarigheter med exekutiva funktioner, bla. initiativ, planering,

organisation); utvecklingsstorning (IQ<70) hos ca var fjirde

- Okad forekomst av epilepsi och latexallergi



Forekomst av MMC i Sverige

Sedan 2004 har vi i nitverket foljt hur manga barn och ungdomar fodda med ryggmérgsbrack,
som finns inom respektive sjukvérdsregion. Inventeringarna omfattar barn med savél 6ppna
som hudtickta ryggmirgsbrack i kombination med lipom (fettknuta), lipo-MMC. Den forsta
inventeringen som utfordes gillde hur ménga ungdomar och barn fodda frdn och med 1986
som var bosatta i landet 1 juli 2004. Barn som dr fodda senare har antecknats efterhand. Frin
och med fodda 2007 har vi fyllt i ett ”forsta formuldr” for MMCUP for alla nyfodda eller
inflyttade. Ungdomar som var 15-18 ar har inventerats enligt ett sirskilt tondrsformulédr” 1
juli 2004, 2008 och 2012. For barn fodda 1998- 2004 utfordes inventeringen 2004. Det
betyder att nedanstdende graf troligen saknar barn i vissa &ldersgrupper som flyttat in efter
2004. Figuren kan dven innehalla personer, som avlidit eller flyttat ut ur landet dérefter.

Antal/fédelsear fddda m MMC och bosatta i Sverige 1 jan 2012
(totalt 792 personer)
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Antalet personer med MMC per fodelsedr ar hogst bland unga vuxna 18-25 &r (f 1986-1993).
Hur manga dldre det finns 4r oként, men de bor vara minga fler. Fore 1975 foddes ungefar 75
barn om aret med ryggmargsbrack i Sverige. Enligt tidigare undersékningar Overlevde
ungefidr tre av fyra till 25 ars dlder av dem som foddes kring mitten av 1970-talet. Av fodda
fran mitten av 1980-talet och framat kénner vi inte till hur manga som avlidit eller flyttat
utomlands innan véra inventeringar startade.

P& 1970-talet var forekomsten av ryggmargsbrack omkring 8 barn per 10 000 fodda.
Forekomsten (prevalensen) av personer fodda med ryggmirgsbrick har dérefter sjunkit.
Prevalensen pdverkas av andelen avlidna, inflyttade och utflyttade personer. I vilket fall som
helst torde det idag finnas betydligt fler vuxna personer fodda med ryggmirgsbrack @n vad det
finns barn och ungdomar.
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Prevalens MMC/10 000 personer i olika aldrar 31 dec 2011
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Alder, ar

Forekomsten av ryggmirgsbrack bland smabarn dr idag unikt 18g jimfort med tidigare.
Internationellt finns stora geografiska variationer i MMC-incidens, frdn mindre &n en till mer
an 40 nyfodda med ryggmargsbrack per 10 000 nyfodda. Ocksa internationellt ses minskande
andel nyfodda (incidens) med ryggmirgsbrack. Det har troligen att gora med en béttre
nutritionssituation hos kvinnor i barnafdédande alder, forutom tidig prenatal diagnostik med
avbrytande av graviditeter. Man vet att forekomsten MMC 4r mindre i samhéllen med goda
socioekonomiska forhéllanden.

Lena Westbom
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Nyfédda med ryggmargsbrack under tiden 2007-2012

Barn fodda med MMC/lipoMMC (n = 91)

Vid de olika regionklinikerna och lokala habiliteringarna kénner vi idag till nittioett barn med
ryggmirgsbrick (MMC eller lipo-MMC) fodda 2007-2012. Sju av dessa barn &r inflyttade
fran annat land under insamlingsperioden. Tre av barnen fodda i Sverige under denna period
har avlidit. Figur 1 visar forekomsten av antalet barn med MMC/lipo MMC fodda per ér (i
Sverige eller annat land). Som framgér foddes det flest barn under 2008 och 2009, varefter
forekomsten har sjunkit. Siffrorna betraffande 2012 ar osédkra eftersom rapporter fran delar av
norra regionen saknas. Eftersom incidensen av MMC/lipoMMC tidigare varierat slumpvist
kan vi dnnu inte dra nagra sikra slutsatser fran dessa siffror.

25
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Figur 1. Forekomst av MMC/lipoMMC per ar (fodda i Sverige eller annat land).

Antalet fodda med MMC/lipoMMC per sjukvérdsregion varierade mellan 7 och 21 barn under
de senaste sex dren. Vistra regionen hade flest fodda barn, men slumpvariationer kan ge stort
utslag.
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Figur 2, Antalet fodda barn per region 2007-2012 (Sverlge/annat fodelseland). S = Sodra; SO =
Sydostra; V = Vistra; N = Norra; U-O = Uppsala-Orebro; S-h = Stockholm.

Konsfordelning

Figur 3 visar fordelningen av kon hos barnen med MMC/lipopMMC fodda 2007-2012.
Pojkarna dominerar i antal vilket &r tvdrsemot tidigare undersokningar dér flickorna
dominerar. Vi kan utifrdn detta material bara spekulera om orsaken till denna fordndring.
Klart dr dock att vi nu ser en storre dverlevnad hos denna barngrupp jamfort med 20-30 ar
tidigare. Kanske fler pojkar med MMC o&verlever idag?
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Figur 3. Fordelning av kon hos barn med MMC/lipoMMC fodda 2007-2012.

Perinatala uppgifter (n=584)

I det foljande har vi analyserat vissa faktorer pre, peri- och postnatalt. Eftersom sju av
formuldren saknar ytterligare uppgifter omfattar foljande material 84 barn med
MMC/lipoMMC. De sju formulidren som ej éar ifyllda berér samtliga barn frdn Norra
regionen, vilka idag saknar koordinator.



Typ av brack - oppet eller slutet.

Ungefdr en tredjedel av bracken var slutna (hudtickt ryggmérgsbrack/lipopMMC) och tva
tredjedelar var 6ppna (figur 4). Detta resultat skiljer sig at fran tidigare studier i vilka endast
en liten andel av bricken &r slutna. Orsaken till vir hoga forekomst av slutna brack ér ej klar.
Vi tror dock att hogre observans och 6kad rapportering kan ha bidragit till en 6kad forekomst.
Det &r viktigt eftersom dven slutna brack ofta medfor langsiktiga problem for barnet och den
vuxna.

H pojke
H flicka

Oppnet Téackt Oklart

Figur 4. Fordelning av éppna/slutna brack hos barn med MMC/lipoMMC 2007-2012.

Prenatal diagnos.

For ungefar fyra av tio barn fodda med ryggmargsbrdck i Sverige var ryggmérgsbrick
och/eller hydrocefalus diagnostiserat fore fodelsen. Diagnosen var oftare kidnd hos barnen
med de Oppna bracken, vilket illustreras i figur 5. Det fanns ingen tydlig skillnad i prenatal
diagnos mellan regionerna.
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Figur 5. Prenatal diagnos MMC/hydrocefalus hos barn med oppna respektive slutna brdck.



Forlossning

Sex av tio barn med MMC/lipoMMC forlostes med akut eller planerat kejsarsnitt (sectio).
Som framgar av figur 6 var sectio det vanligaste forlossningsséttet hos barnen med 6ppna
MMC medan forlossning den naturliga vigen dominerade bland barnen med slutna MMC.
Det fanns inga tydliga skillnader i forlossningssdtt mellan regionerna. Tolv barn med 6ppna
brack och ett barn med slutet brack var fodd fore 37 graviditetsveckor.
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Figur 6. Forlossningssdtt hos barn med oppna respektive slutna brack.

Hydrocefalus

Under uppfoljningen visade det sig att hilften av barnen med MMC/lipoMMC hade
behandlats med shunt/ventriculocisternostomi (VCS) p.g.a. hydrocefalus. Ocksé hér skiljde
sig barnen med Oppna resp slutna barn at markant. Medan de flesta barnen med Sppna brack
hade fatt shunt/VCS tidigt hade endast tre av barnen fatt sddan atgard (figur 7). Inga sékra
skillnader kunde pdvisas mellan regionerna.
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oppet slutet

Figur 7. Ventriculoperitoneal shunt/ventriculocisternostomi hos barnen med dppna resp slutna brdck.

Urinvdgar

Under de forsta levnadsménaderna &r det stor risk for njurskada om den neurogena
bldsfunktionsnedséttningen orsakar hogt tryck 1 wurinvdgarna och om barnet fér
urinvégsinfektioner pga att de inte kan tomma urinbldsan tillfredsstillande. Dérfor finns
rekommendationer i de medicinska riktlinjernas for ryggmérgsbrdck om att paborja ren
intermitten katetrisering (RIK) neonatalt. Dessa riktlinjer publicerade 2009.

Bland barn fodda 2007-2012 var det Over hélften (44/84) som paborjade RIK under
neonatalperioden. I siffrorna ingér ocksa tva barn med suprapubisk bldskateter. I vistra och
sydostra sjukvardsregionerna foljdes rekommendationerna bast. Som visas i figur 8 var det
framforallt barnen med &ppna brick som paborjade tidig RIK. Aven barn med slutna
ryggmargsbrack borde paborja tidig RIK.
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Figur 8. Tidig introduktion av RIK hos barn med dppna resp slutna brdck.

Margareta Dahl
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Operationer pa barn med MMC/lipoMMC fédda 2007-2012

Nedan redovisas alla operationer som har gjorts pad de 86 barnen med MMC eller lipoMMC
fodda 2007-2012, inklusive de barn som fotts utomlands och sedan flyttat till Sverige.
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Figur 1. Barn fodda 2007 — 2012 i MMCUP _operation, fordelningen pd regionerna

Att antalet opererade i registret inte stéimmer med rapporterat antal nyfodda beror sannolikt pa
att inte alla rapporterats till operationsregistret frin de norra landskapen, dér koordinator

saknas.

I registret dr det dldsta barnen fem ar och 11 manader och det yngsta knappt fyra ménader
gammalt (median 3 &r 8 ménader) vid utgdngen av 2012. Femtiosex var fodda med 6ppna
MMC och 30 med hudtéckta brack eller lipoMMC. (I oklara fall har kategoriseringen hér
gjorts utifrén &lder vid operation av bracket, eftersom barn med 6ppna MMC i Sverige som
regel opereras det forsta levnadsdygnet eller senast dag 2). Négot forvanande &r att s stor

andel som en dryg tredjedel utgdrs av barn med hudtiackta MMC eller lipoMMC.

Tva barn med hudtickt MMC/lipoMMC hade dnnu inte genomgatt ndgon operation dver
huvud taget. Totalt hade 302 operationer gjorts pd 84 barn, 1-14 operationer per barn (medel
3.5, median 3). Alla utom tre barn hade genomgétt minst ett neurokirurgiskt ingrepp. Pa de
ovriga 83 hade det sammanlagt gjorts 202 neurokirurgiska operationer, 1-10 per barn (medel

2.4, median 2).
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Primédroperationen var gjord utomlands pa sju barn, varav fyra sannolikt hade haft hudtackta
brack. Tva av dessa hade ocksé fétt shunt fore inflyttningen till Sverige, varav en senare fick
genomga shuntrevision i Sverige. Dessa inrdknas i totalantalet barn, men inte nér antalet

shuntrevisioner har raknats ut.

Av de 76 1 Sverige opererade hade 53 6ppet MMC och 23 hudtickt MMC/lipoMMC.
Majoriteten av dem med 6ppet MMC och fem med hudtédckt opererades senast vid ett dygns
alder. Fem av de 23 med hudtickt MMC/lipoMMC opererades ndgot av de tvé forsta
levnadsdygnen, varav tva ocksa fick shunt. De dvriga 18 med hudtéckt brack/lipoMMC

opererades vid 2-29 manaders alder (median 6 mén).

Totalt utvecklade 44 barn hydrocefalus, 40 av 56 med 6ppna MMC (71 %) och 4 av 30 med
hudtickt MMC/lipoMMC (13 %). Av de 42 som opererades for hydrocefalus i Sverige fick
fyra ventrikuloperitoneal shunt (VP shunt) i samband med primdroperationen. Resten av dem
som behdvde VP shunt fick den vid 2 dygns till 6 minaders alder (median 20 dygn). Av de
totalt 40 med VP shunt behovde 17 (43 %) shuntrevideras 1-5 ginger (median 1).

Vid genomgangen av registrerade operationskoder visade det sig foreligga oklarheter i
kodsattningen, varfor ovanstaende siffror fir betraktas som preliminéra. Denna bakgrund ér
viktig for den fortsatta uppbyggnaden av registret. Resultaten maste analyseras nirmare av
neurokirurgerna i gruppen, innan en mer detaljerad redovisning gors. P4 motsvarande sitt
maste de urologiska och ortopediska operationerna analyseras av kirurgerna inom respektive

specialitet.

Vad som framkommer vid den hir gjorda summariska genomgéngen ér att de barn som
genomgatt ett flertal operationer har en komplicerad medicinsk problematik, dér samarbetet
mellan olika specialister och professioner dr mycket viktigt.

Ingrid B Olsson
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Ungdomsinventering 2012 - gjord i det nationella natverket for MMC

med deltagande av samtliga regionala centra

Ungdomar med ryggmaérgsbrack (myelomeningocele, MMC) har stort behov av fortsatt
multidisciplindr medicinsk uppfoljning som vuxna. For att kartligga behoven har nationella
inventeringar gjorts sedan 2004, nu omfattande tre kohorter av ungdomar. Den forsta gjordes
1 juli 2004 och omfattade ungdomar fodda 1986-1989 (n=175), den andra 1 juli 2008
(ungdomar fodda 1990-1993, n=174)). Den tredje som redovisas hér gjordes 1 juli 2012 och
omfattar ungdomar fodda 1994-1997. Vid den foregdende arsrapporten var inte den senaste

inventeringen fulltalig, varfor fornyad analys har gjorts under aret.

Inventering [ juli 2012

Alla ungdomar med MMC fodda mellan 1994 och 1997 och bosatta i Sverige 1 juli 2012
identifierades, inklusive de med lipomyelomeningocele (lipoMMC), eftersom de har likartade
medicinska problem som vid Oppet MMC. Data togs fran medicinska journaler pa
regionsjukhuset och vid behov kontaktades lokala sjukvérdskontakter. En modifierad version

av tidigare inventorier anvindes.

Den 1 juli 2012 bodde det i Sverige 134 ungdomar med MMC fodda 1994 -1997, 59 pojkar
och 75 flickor. Tretton av dem hade lipoMMC. Prevalensen MMC, inklusive lipoMMC, bland
15-18-aringar var 3,07/10.000.

Hydrocefalus forelag hos 90 (67 %). Ingen behdvde andningsstdod och bara en gastrostomi. En
var blind efter shuntdysfunktion. Tolv (9 %) hade aktiv epilepsi. Over hiilften av ungdomarna
hade motorisk funktionsnedséttning: 52 (39 %) gick inte alls inomhus och 24 (18 %) anvénde
géhjdlpmedel inomhus, medan 51 (38 %) kunde ga sjdlvstindigt inomhus.
Behandlingskrdvande skolios hade 40 (30 %). Tjugotvd ungdomar (16 %) hade trycksar vid
den senaste kontakten med ldkare, uroterapeut eller sjukskodterska. Samsjukligheten var stor 1
gruppen — 26 ungdomar (19 %) hade minst en annan kronisk sjukdom.

Majoriteten (114/134, 85 %) anvédnde ren intermittent kateterisering (RIK) for att tdmma

urinbldsan. Tarmskoljning anvéndes av 83/134 (62 %)..
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Samtliga tre kohorter — ungdomar féodda 198-1997, n=483

Tabell 1. Prevalens MMC/lipoMMC/10 000 i 3 kohorter:
1 (1986-1989), 2 (1990-1993), 3 (1994-1997):

kohort 1 kohort 2 kohort 3
n=175 n=174 n=134
Prevalens 3,75 3,38 3,07

Under den studerade perioden har prevalensen sjunkit signifikant (p<0.001). P4 samma sétt
har andelen som opererats for hydrocefalus sjunkit, liksom andelen med motorisk

funktionsnedsdttning som innebir att man inte kan forflytta sig sjélv.

Samtliga tre kohorter (n=483):

Hydrocefalus 76%

Epilepsi 10 %

Trycksar 18 %
Gar sjalvstandigt inomhus 35%
Gahjalpmedel inomhus 17 %
Gar inte alls 46%
RIK 85 %
Tarmskoljning 61 %

Sammantaget visar inventeringarna att det fortfarande finns ett stort behov av fortsatt

medicinsk uppfoljningen under vuxenlivet. Ingrid B Olsson

Av de 175 ungdomar som var 15-18 ar vid genomgangen 2004 hade sju avlidit fram till 2012,
varav nagra pa grund av tillstdnd, dar dodsfallen kanske hade kunnat forebyggas (shunt-

dysfunktion, felsviljning) . Lena Westbom

20



Vuxna fodda med MMC

- Antalet barn med ryggmargsbrack minskar, antalet vuxna okar

- Ett nationellt ndtverk med maél att forbéttra insatserna vid ryggmaérgsbrack bedémde
det mest akuta problemet vara otillricklig medicinsk uppfoljning f6r vuxna med MMC

- Inventeringar visar att minst 480 unga vuxna och ungdomar fodda med
ryggmirgsbrack 1986 — 1997 finns i, eller star pa troskeln till vuxensjukvérden i
Sverige

- Kartldggning av deras medicinska situation visar behov av livsldnga insatser fran flera
olika specialiteter

- Koordination av insatserna krivs for att forhindra onddiga komplikationer och
overdodlighet bland dem
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Mal for ar 2013 - utvardering, l1aget sept 2013

For barn fodda med ryggmdrgsbrdck fran och med ar 2007-2012

1. samtliga ska ha erbjudits deltagande i uppfoljningen — uppnétt i alla regioner

2. deltagare - tickningsgrad > 95% - uppnatt i alla regioner

3. neonatalformulér/"forstaformuldr" for alla - 84/ 91 klara

4. operationer (NK, ortopedi, urologi/barnkir) - 84/ 91 klara

5. uppfdljning och registrering av motorisk funktion enl. sjukgymnastbedoémning for alla
fodda 2012 och over hélften i kohorten fodda 2007-2011 — sjukgymnastformuliret pa
internet 6ppnad 24 september 2013 - malet kan nog inte nds

Ovrigt

6. Fardigstélla inventeringen 1 juli 2012 av fodda 1994-1997 jan 2013 - klart

7. Internationell publikation om de tre fyradrskohorterna tondringar fodda 1986-97 inskickad

— pé gang

8. Utformning och test av forsta formulér till de barn som flyttar in i landet och till vuxna —

version 1 testad, uppdaterad version ska testas

9. Process for framtagning av nytt register enligt RCSYD klar for ytterligare minst tre av fem

formulidr (checklista basprogram, uro/tarm, operationer, rontgen, vuxen forsta) — malet

uppnés inte, men formuldren for uro/tarm och operationer berdknas vara klara runt arsskiftet 2013-

2014.

10. Checklistorna for dokumentation av kvalitetsregister vid RCSYD klara.

11. Téckningsgrad och dverlevnad for fodda med MMC 1986-2011 via jidmforelse med
Socialstyrelsens register. — éverlevnad/dddsorsaker klart

13. Val av instrument for sjukdomsspecifik hilsorelaterad livskvalitet (HRQoL) samt
’vardagsfunktion, ADL” klar.

14. Riktlinjer angéende forebyggande av trycksar och sarbehandling klara.
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Mal for ar 2014

For barn fodda med ryggmdrgsbrdck fran och med ar 2007-2013
- Allt material frén tidigare databas och pappersformuldr ska vara inmatat i den nya
databasen (MMCUP_deltagare, MMCUP_neuro_forsta RMB)
- Samtliga ska ha erbjudits deltagande i uppfoljningen
- Deltagare - tickningsgrad > 95%
- Neonatalformuldr/"forstaformulér” for alla nyfoédda och nyinflyttade
- Operationer (NK, ortopedi, urologi/barnkir) till och med 2013
- Uppfoljning och registrering av motorisk funktion enl. sjukgymnastbeddmning for alla
fodda 2012-13 och dver hélften i kohorten fodda 2007-2011
18-aringar, dvs fodda 1995-1996
- Samtliga ska ha fétt information om MMCUP innan de lamnar
barnsjukvard/barnhabilitering, och om de sa dnskar ska "MMCUP_deltagare” , EQ5D
och neuro_forstaformuldr for dldre/vuxna fyllas i.
Ovrigt
- Process for framtagning av nytt register enligt RCSYD klar for ytterligare resterande
inmatningsformulér.
- Tre ut-rapporter ska vara fardigdesignade.

- Minst en publicerad vetenskaplig artikel och minst en inskickad
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