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Forord

Kvalitetsregistret MMCUP utvérderar ett uppfoljningsprogram for personer fodda med
ryggmargsbrack, forkortat RMB. "MMCUP” star for ”Uppfoljningsprogram for MMC”., da ett
annat namn for ryggmairgsbrack dr myelomeningocele (MMC). Manga andra typer av
medfodda ryggmairgsskador ingar liksom ryggmargsbrack i begreppet ”spinal dysrafism”.

Registret och uppfoljningsprogrammet dr utformat av ett nationellt ndtverk personer i olika
yrkesgrupper med ldng erfarenhet och kunskap kring RMB/MMC. Nitverket innehaller ocksa
representanter fran berdrda patientféreningar och tillsammans arbetar vi for att forbéttra och
kvalitetssdkra varden vid ryggmairgbrack. Tvirprofessionella evidensbaserade riktlinjer for
uppfoljning och behandling vid RMB/MMC har utformats, se ldnksamling pa hemsidan
http://mmcup.se

Kvalitetsregistret utformas for att underlitta sa att patienter med RMB far vard enligt senaste
rekommendationer oavsett var man bor i landet, och for att ge underlag till forbattringsarbete.
For den enskilda deltagaren/patienten ger den strukturerade uppfoljningen beslutsunderlag
med mojligheter att folja den egna hélsan och funktionen Gver tid.

Det finns stort behov av att samla kunskap om RMB/MMC, di evidens saknas for ménga olika
behandlingar. I nitverket finns mangarig erfarenhet och flera fortsétter arbeta efter
pensionsadldern.. De nya medarbetare som nu finns i1 barnsjukvard/habilitering har genom
arbetet med uppbyggnaden av MMCUP kunnat ta del av tidigare erfarenhet och insamlad
kunskap. Sjélva kan de endast fa begriansad erfarenhet p.g.a. att incidensen MMC har minskat
kraftigt under senaste decennierna. Det finns nu ett stort antal ”nya 6verlevare” med MMC som
ar vuxna, en for vuxenverksamheterna relativt okdnd diagnosgrupp. Behoven av hilso- och
sjukvard dr komplexa och svéroverskadliga, och flertalet personer fodda med MMC har
funktionsprofil som gor det svart att uppnd foljsamhet till nddvandig egenvérd och planerade
kontakter. Vuxna med MMC behover ndgon som koordinerar sjukvardskontakter och foljer upp
de egenvardsinsatser som krivs for bevarad hélsa.

De forsta kliniska riktlinjerna for RMB publicerades 2009, och har dérefter kompletterats och
uppdaterats efterhand. Kliniska , se lankar http://mmcup.se. MMCUP fick startbidrag fran SKL
under 2011, och ir ett nationellt kvalitetsregister sedan 2012. Vi har nu en néstan helt komplett
tiodrskohort barn fodda 2007-201/ med RMB, déir behandlingsinsatser och resultat, hilsa och
funktion for alla dessa barn fo6ljs 1 kvalitetsregistret. De verksamheter som kan och vill
inkluderar efterhand allt fler dldre arskullar barn, tondringar och vuxna med ryggmargsbrack.

Overlevnad vid MMC ir starkt beroende pa sjukvardsorganisation och kvalitet. Tack vara
MMCUP kan vi nu i denna rapport for forsta gangen sedan 1980-talet rapportera aktuell
overlevnad vid MMC i Sverige (sid 12).

Det ar ett stort antal personer 1 det nationella nitverket som tagit fram undersokningsformuléren
baserade pa riktlinjerna, som foljer personerna med MMC och som samlat in de uppgifter till
registret som arsrapporten bygger pa.

Med varmt tack till alla er som samverkar over hela landet i detta arbete!
Lund september 2018/ Lena Westbom, registerhéllare


http://mmcup.se/
http://mmcup.se/

MMCUP
Uppfdljningsprogram vid
spinal dysratism och hydrocefalus

Overgripande MAL

att genom tidig upptackt av komplikationer forhindra bestaende
skador och funktionsforluster

att behandlingsmetoder som visar sig mindre effektiva eller skadliga
ska sorteras bort till forman effektiva metoder

att sdkra vard av hog standard 6ver hela landet

Malet med MMCUP ér att personer fodda med ryggmargsbrack i alla &ldrar ska fé bra vard var
man dn bor 1 landet. Kvalitetsregistret kopplat till en strukturerad, livslang uppf6ljning av liten
grupp personer med hogt sjukvardsutnyttjande p.g.a. hog forekomst av allvarliga
komplikationer inom flera olika kroppsfunktioner, komplikationer som medfor sénkt
livskvalitet och forkortad livslingd. Den strukturerade uppfoljningen enligt riktlinjerna, 1
kombination med uppgifterna i kvalitetsregistret, kan forvintas ge ny kunskap och forbattrad
véard. For personen med ryggmargsbrack medfor uppfoljningen tidig upptickt av begynnande
komplikation som kan avhjélpas med en liten behandlingsinsats, istéllet for en mer omfattande
och mindre effektiv behandling vid redan intréffad komplikation.



Kortfakta om MMCUP fran borjan till nu

MMC-nditverk med start 2004: nationellt tvdrprofessionellt, specialitetsévergripande nétverk
for ryggmargsbrack som prioriterade foljande omraden for sitt arbete:

1. Transition — inventera behov av insatser 1 vuxen alder for tondringar med ryggmérgsbrack
2. Evidensbaserade kliniska riktlinjer

3. Uppfoljningsprogram/kvalitetsregister

Tondrsinventeringar 15-18-aringar med MMC bosatta i Sverige 2004, 2008, 2012 och 2016

Evidensbaserade kliniska riktlinjer fran olika specialiteter och professioner for barn och vuxna
med MMC, publicerade med start 2009 respektive 2018, kompletteras och uppdateras efterhand

Uppfoljningsprogram MMCUP baseras pa rekommendationer i de kliniska riktlinjerna.
Registret MMCUP ska gora det enklare att folja riktlinjerna och ska anvindas for bedomning
av olika insatsers effekt och av vardkvalitet.

Mdl med MMCUP
 att forhindra uppkomst av skador och funktionsforluster
+ att identifiera effektiva behandlingsmetoder
 att sidkra vard av hog standard 6ver hela landet

Ryggmdrgsbrdck, RMB (inkluderar MMC, lipo-MMC och myeloschisis) dr prioriterad diagnos
1 MMCUP. Aven andra medfodda ryggmirgsskador foljs (annan spinal dysrafism).

Finansiering SKL och staten med startbidrag 2011, nationella kvalitetsregistersatsningen
2012-2016, fortsatt stod 2017-18. MMCUP ir certifierat som niva 3-register fr.o.m. 2013

Centralt personuppgiftsansvarig myndighet (CPUA) ar Region Skéne, dir MMCUP ir anslutet
till registercentrum syd (RCSYD) och ligger pd dataplattformen 3C.

Anslutningsgrad Regionsjukhus 7/7 (100%). Habilitering och 6vrig lanssjukvérd 1 18/21 ldn
(86%). Anvdndare 287 personer arbetar med MMCUP, varav hilften borjat efter 1 jan 2017,
Totalt dr det 222 personer fran ldnshabilitering, 7 frin lanssjukhus, 13 frin regionhabilitering
och 45 fran regionsjukhus (barnmedicin 25, neurokirurgi 8, barnkirurgi/-urologi 6, barnortopedi
5, urologi 1)

Téckningsgrad 98 % av barn fodda med RMB 2007-2017 och 99% av ungdomar och unga
vuxna med RMB fodda 1998-2001 bosatta i Sverige under 2017 {6ljs 1 MMCUP.

Rapporteringsgrad exempel: antal barn med MMC fédda i Sverige 2007-2016 vars
ryggmargsbrack primdropererats* var hogre enligt MMCUP (137 barn) 4n enligt
Socialstyrelsens patientadministrativa register (PAR, 103 barn). For sju av de 21 ldnen
Overensstaimde antalet primdropererade barn helt mellan MMCUP och PAR.

*Operationskod ABE10 Exstirpation och plastik av myelo- eller meningocele.

Storlek Arsskiftet 2017/2018 deltog 514 personer i MMCUP (247 barn, 267 vuxna). Det fanns
5130 rapporterade formuldr, varav hélften géllde 1404 operationer (2449 formulér). I vrigt
bl.a. 521 bedomningar av uroterapeuter och 443 av fysioterapeuter.



Ryggmargsbrack och annan spinal dysrafism

Begreppet spinal dysrafism ticker flera olika fosterskador i ryggraden, till f61jd av bristande
slutning av en eller flera ryggkotor och/eller en missbildning av ryggmaérgen.

/ﬁ?‘: i
g

Embryo i genomskdrning (ryggsidan uppat, buk nedat). Slutning av neuralroret, som ska bli
centrala nervsystemet, sker under tredje till fjirde graviditetsveckan.

Skadan kan variera fran enbart slutningsdefekt i kota (spina bifida occulta), som inte ger nagra
besvér alls, liksom slutningsdefekt i kota med brackbildning av endast hjdrnhinnor
(meningocele). Nér de icke slutna kotorna dr kombinerade med brackbildning som innefattar
bade hjarnhinnor och ryggmaérg (myelomeningocele, MMC) finns nervpédverkan av olika grad.
Nér hudtickning saknas talar man om Oppet ryggmérgsbrack (spina bifida aperta). Begreppet
spina bifida anvinds 1 engelsk-spraklig litteratur ofta med betydelse myelomeningocele, men
kan ocksé innefatta andra typer av fosterskador i ryggmérgen.

I termen “ryggmirgsbrack”, som vi forkortar till RMB, rdknar vi in MMC (se ovan),
myeloschisis (ej slutet neuralrdr, dvs ryggmairgen ér fortfarande platt och saknar hudtickning)
och lipo-MMC (brack som forutom ryggmarg, nerver och hinnor ocksa innehéller fettvivnad).
Lipo-MMC ir oftast en helt hudtiickt bula. Aven MMC kan vara helt hudtickt, men det 4r
vanligare att det dr Oppet, d.v.s. inte hudtickt.

Oppet ryggmargsbrack (MMC)

Hudtackt ryggmargs
(lipoMMC

Ryggmargsbrack ser olika ut hos olika nyfédda, har exempel pa 6ppna ryggmargsbrack (MMC), samt
ett hudtackt som ocksa innehaller fett (lipo-MMC)

MMC ir den vanligaste typen av spinal dysrafism och kallas dven spina bifida cystica (SBC).
De flesta fodda med MMC har ocksa shuntberoende hydrocefalus (HC, "vattenskalle”).



Overlevnad

Dédligheten var hog vid RMB/MMC dnnu pa 1960-talet, da endast vart fjérde eller femte barn
uppnddde fem ars alder. Efter hand som tidig slutning av bracket, shuntbehandling av
vattenskalle och aktiv behandling mot urinvigsinfektioner inférdes har prognosen for
overlevnad radikalt forbéttrats. Av de 35 barn med MMC som foddes 1964-67 i sddra
sjukvardsregionen levde 26 vid 24-27 ars alder. Internationellt nddde samma proportion (75%)
fodda med MMC 1974-80 vuxen alder. Mortaliteten i vuxen alder dr 6kad vid MMC jamfort
med 6vriga befolkningen.

Flertalet personer med MMC har ménga, omfattande och langdragna medicinska problem.
Vanligast &r komplikationer fran urinvdgarna, trycksar och shuntkrangel ledande till hogt tryck
i skallen, farligt for hjarnan. Studier visar att komplikationerna vid MMC 6kar om varden inte
ar koordinerad, dven om den &r latt tillgdnglig. Dodligheten rapporteras vara hog i ung vuxen
alder vid MMC, fr.a. pd grund av njursvikt, shuntkomplikationer och latexallergi.
Blodforgiftning (sepsis) p.g.a. infekterade trycksar eller urinvégsinfektioner dr exempel pa
forebyggbar dodsorsak vid RMB. Okad forekomst av hjért-kérlsjukdomar och tidigt aldrande
har rapporterats.

Kunskap om aktuell forvéntad livslingd vid MMC saknas, men &r enligt studier i andra ldnder
starkt beroende av sjukvardens organisation och innehdll.

Ref. Kaufman BA, Terbrock A, Winters N, Ito J, Klosterman A, Park TS. Disbanding a multidisciplinary clinic:
effects on the health care of myelomeningocele patients. Pediatr Neurosurg. 1994;21(1):36-44

Oakeshott P, Hunt GM, Poulton A, Reid F. Expectation of life and unexpected deaths in open spina bifida: a 40-
year complete non-selective, longitudinal cohort study. Dev Med Child Neurol 2010; 52:749-53.

Kancherla V, Druschel CM, Oakley GP. Population-based study to determine mortality in spina bifida: New
York State Congenital Malformations Registry, 1983 to 2006. Birth Defects Res A Clin Mol Teratol. 2014;
100:563-75.

Rekommendation i "Medicinska riktlinjer vid MMC (ryggmérgsbrick)”: Sjukvarden ska
organiseras sd att personer fodda med ryggmérgsbrack har tillgang till samordnade hilso- och
sjukvardsinsatser under hela livet.

Samordningsansvarig verksamhet
— definition i MMCUP

verksamhet som ska assistera personen med att samordna habiliteringsinsatser,
lokala och regionala sjukvardsinsatser relaterat till diagnosen ryggmargsbrack



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Population-Based+Study+to+Determine+Mortality+in+Spina+Bifida%3A+New+York+State+Congenital+Malformations+Registry

Kvalitetsindikatorer

Resultatmatt- RMB
1. Overlevnad — dddsfall — forebyggbara dodsorsaker
2. Lag eller ingen forekomst av specifika helt eller delvis "undvikbara" komplikationer:

A. Akutbesok/ sjukhusvérd/dodsfall p.g.a. latexallergisk reaktion

B. Akutoperation p.g.a. shuntdysfunktion vid for kort shuntkateter

C. Akutbesok/sjukhusvard/nyforviarvad funktionsnedsattning/dodsfall p.g.a. felsvéljning-
kvavning eller annan hjarnstamsrelaterad dysfunktion och p.g.a. shuntdysfunktion.

D. Njursvikt som kréver dialys eller transplantation hos personer som haft bra/bittre
njurfunktion nér de flyttat in 1 respektive landsting.

E. Forekomst av nagot trycksar, och lédkningstid vid forekomst trycksar
3. Andel med normal njurfunktion (korrigerat for &lder, kon och funktions/skadeniva)
4. Andel som inte uppger nagon smérta, och andel med smérta som himmar vardagsaktiviteter
eller somn (standardiserat for case-mix; alder, kon och funktions/skadeniva)
5. Andel utan fetma eller svar undervikt
6. Andel som inte blir socialt isolerade p.g.a. av t.ex. tarminkontinens; andel som kan delta i
arbetslivet, idrott mm
7. Upplevd vardagsfunktion, trygghet och ndjdhet; hilsorelaterad livskvalitet
8. Nojdhet med varden
9. Kostnader for undvikbara komplikationer (se punkt 2 - t.ex. plastikkirurgi, amputationer,
dialys, njurtransplantation)

Processmdtt - RMB:

1. Andel barn, tonaringar och vuxna, som foljs av namngiven "samordnande verksamhet"

2. Andel som far neonatalt omhindertagande av specialiserat MMC-team.

3. Andel personer som har tillgang till uro- eller tarmterapeut for uppf6ljning av blés- och
tarmfunktion

3. Andel personer som undersokts enligt nationella riktlinjer "basprogram for
urologisk/uroterapeutisk uppfoljning"

4. Andel personer som foljts upp enligt de nationella riktlinjerna betrédffande motorisk funktion,
styrka, ev. felstillningar 1 leder och rygg.

5. Andel personer som under senaste aret intervjuats angdende smérta

6. Andel personer med genomford uppfoljning enligt basprogram ortopedi med bedémning av
ortoped.

7. Andel personer som far sammanfattande ldkarbedomning av 2-5 ovan enligt riktlinjerna.

8. Andel operationer forgdngna av angivna operationsindikationer enligt riktlinjerna.

9. Lag andel re-operationer pa grund av t.ex. materialproblem, ruptur-lickage, blodning och
infektioner vid forsta operationen av ryggmargsbracket; shuntoperationer; dekompression av
hjarnstam; vissa urologiska och ortopediska op.



Samordningsansvarig verksamhet

- utvirderar rekommendation om samordnad vard vid RMB. I rapporterna som nas via lanken
“utdatarapporter” pd MMCUPs hemsida kan man ta fram aktuella uppgifter om “Andel
personer med ryggmargsbrack som har eller saknar samordningsansvarig verksamhet” per
lan/landsting/region/sjukvardsregion. Olika aldersgrupper och tidpunkter kan viljas. Man kan
dven vilja diagnoserna “Annan ryggmargsavvikelse” eller “Hydrocefalus utan
ryggmaérgsavvikelse”, men vardprogram och rekommendationer for dessa diagnoser finns dnnu
inte och de ingar inte 1 Mél 1.

LanRedion
Blekinge
Dalamas
Gotlands
Gavlehargs
Hallands
Jamtlands
Jénkapings
Kalmar
Kronohergs [ Andel personer dar
Maorrbottens information saknas
Skéne
Stockholms [ Andel personer som inte
Sadermanlands \'::rrkzgmagmng””s"a”g
Uppsala
e
wasterbottans vetkeamhet

Visternarrlands
Wastmanlands
Vastra Gitalands
Grebro
Ostergitlands
Hela Swerige

0% 0% 20% 30% 40% 0% BO% 0% g0% 0% 100%

Exempel pa utdatarapporter Mal 1, hamtad 2018-07-01: Ovan andel barn fédda 2000-2017 och nedan
andel vuxna, fodda 1998 eller tidigare med ryggmargsbrack i MMCUP som har, respektive inte har
samordningsansvarig verksamhet. (Totalt antal rapporterade per ldn framgar i applikationen i en
tabell under grafen. Har fanns det totalt 266 barn med och 6 utan samordnande verksamhet (info om
44 saknades) och 121 vuxna med och 44 utan samordnande verksamhet, for 16 saknades uppgift; 36
av de 44 som saknade samordnande instans bor i Skane, dar vuxenhabiliteringen inte har nagot
medicinskt uppdrag, och darfor inte sjukskoterska eller ldkare i teamen. Rapportunderlaget
uppdateras fran MMCUPs deltagarformuladr en gang per manad. (Antal personer med RMB som fanns
i MMCUP 1 jan 2018 i resp landsting framgar ur tabell sidan 14 )

LanRedion
Blekinge
Gotlands
Hallands
Jamtlands
Jénkapings
Kalmar
Kranohergs [ Andel persaoner dar
Skine information saknas
Stockholms ] Andel personer sorm inte
Sddermanlands \I::rrkssgnr;%;c{mngaansvang
varmiands Andel personer sorm har
Wasterbottens samordningsansvarig

werksamhet
Wasternarrlands

Vastra Gotalands
Grebro
Gistergiitlands

Hela Sverige

0% 10% 20% 0% 40% 0% G0% 0% B0% 0% 100%



Ratt diagnos

Vid 6ppna, ej hudtickta ryggmirgsmissbildningar dr det vanligen létt att stdlla diagnos i
samband med forsta operationen, da bracket ska tickas med hud. Vid férdndringar som ar helt
hudtéickta vid fodelsen kan det vara svart att skilja mellan de olika typerna av spinal dysrafism.
Magnetkameraundersokning (MRT) och uppgifter om neurologisk funktion, inklusive
paverkan pa urinbldsa och tarm, under forsta levnadsména-derna fore operation kan behdvas
for diagnostiken.

Aven da man i kliniken ir klar &ver vilken typ av fosterskada som foreligger, kan det vara svart
att vélja ritt kod i ICD-10, se bilaga sidan 33. Manga med QO05-diagnos (Spina bifida) i
journalerna har inte ryggmargsbrack. Det fanns 2014 drygt dubbelt s& manga barn fodda 2007-
2013 med ICD-10 koden Q05 Spina bifida i patientadministrativa registret vid Socialstyrelsen
som barn med RMB i MMCUP, trots att vi bedomer att vi har kinnedom om alla som fotts med
ryggmirgsbrack i Sverige sedan 2007. Aven i Socialstyrelsens sammanstillning av fosterskador
finns det dubbelt s ménga nyfodda med rapporterade med ryggmérgsbrack som i MMCUP.
Overdiagnostik av RMB (QO05 Spina bifida) har ocksi visats i en publicerad studie frin
Danmark (Bodin et al 2017)

Oppna ryggmirgsbrack medfor vanligen en komplex sjukdomsbild med hog komplikationsrisk,
mortalitet och en specifik kognitiv profil (Kognition vid RMB, lédnk frin MMCUPs hemsida,).
Hudtéckta ryggmargsbrick och sérskilt andra typer av spinal dysrafism &n ryggmaérgsbrack &r
erfarenhetsmissigt associerade med bittre motoriska funktionsnivaer, lidgre risk for
komplikationer och troligen mindre kognitiva funktionsproblem. Populationsbaserade
vetenskapliga studier av funktionsutvecklingen vid andra typer av spinal dysrafism dn 6ppna
ryggmargsbrack/MMC saknas.

Det dr viktigt for individen att fa rétt diagnos och uppfoljning anpassad till just sitt eget
hilsotillstdnd, &ven om utvecklingen vid annan spinal dysrafism dn 6ppna ryggmargsbrack till
stor del ar okdnd. | MMCUP vill vi ”kvalitetssikra diagnosen”, d.v.s. faststilla typ av spinal
dysrafism i samrdd med regionklinikernas MMC-ansvariga neuropediatriker, neurokirurger och
neuroradiologer.

100%
80%
60% Annan spinal
40% Ospec RMB
20%

Hudtackt RMB
0% Oppet RMB
Sverige Annatland Sverige Annatland ppe

(280) (82) (164) (16)

BARN, fodelseland = VUXNA, fodelseland | Alla (542)

Andel med kdnd typ av spinal dysrafism bland samtliga personer i MMCUP som bodde i Sverige 2017.
RMB=ryggmargsbrack Antal personer i respektive grupp anges inom parentes. Barn fodda 2000-2017; Vuxna
fodda 1940- 1999.
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Fordelning mellan olika typer av ryggmargsavvikelser hos barn och vuxna i MMCUP ses i
figuren foregdende sida. For utrikes fodda och vuxna saknas ofta uppgifter som behovs for att
bedoma typ av spinal avvikelse. Bland vuxna dr det en forvanande stor andel som aldrig har
undersokts med MRT, ofta inte ens slitrontgen av ryggen, vilket tillsammans med bristande
kdnnedom om hur férdndringen Gver ryggraden sett ut fran boérjan gor diagnostiken oséker. 1
gruppen ospecificerade RMB/misstdnkt/mojligt RMB kan det finnas personer med annan typ
av spinal dysrafism dn ryggmairgsbrack. RMB ér dock den troligaste diagnosen vid hudtdckta
fordndringar, dir det finns samtidig shuntbehandlad hydrocefalus och den gruppen igér i
kategorin “hudtickta RMB” eller ”hudtéckta brack” i figurerna pa denna och foregaende sida.

Trettiofem personer med “annan spinal skada” har tidigt forvarvad ryggmargsskada (4 barn,
infektion, tumdorer, trauma), fjéttrad ryggmaérg utan RMB (4 barn), diastematomyeli (6 barn och
en vuxen), syndromatisk spinal dysrafism/caudal regression (8 barn), intraspinalt lipom resp
syringomyeli (2 barn), ospecificerad spinal avvikelse (10 barn, en vuxen). Flertalet med “annan
spinal avvikelse” har anmaélts till MMCUP p.g.a. formodad RMB, men ndgra har ocksa anmilts
for att anvinda MMCUP i den kliniska uppf6ljningen, som kan omfatta alla typer av medfodda
eller tidigt forvdrvade (fore 15 ars dlder) spinala avvikelser.

Annu ir antalet deltagare egentligen for fi for jimfora graden av aktiv diagnostik i de olika
regionerna/landstingen. Nér det géller diagnos RMB bland barn fodda 2007 och senare, dér vi
har néstan full tickning sig grafen ut som foljer den 1 juli 2018 (frdn dynamiska utrapporter
som kan nés fran mmcups hemsida):

LanRegion

Blekinge
Dalamas

Gotlands 100,0%
Gavieborgs
Hallands
Jamtlands
Jonkdpings
Kalmar
Kronohergs

[ mailigtimisstankt
Skine tygumargshrickd

[ Hudtackt bréck sver
Stockholms ragraden

Sddermanlands ﬂ Oppet ygomargshrick

{dvs. inte helt hudtackt)
Uppsala
Warmlands
Vasterbottens
Wastemarrands
Wastmanlands
Vastra Gotalands
Grebro
Ostergotiands

Hela Sverige

0,0% 250% 50,0% 75,0% 100,0%

Barn med RMB fodda 2007-17, andel barn med hudtackt respektive oppet ryggmargsbrack, samt barn dar
diagnosen och typ av RMB &r osaker. For antal barn i resp landsting/region se tabell sidan 14.
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Aktuell overlevnad

Overlevnaden vid ryggmirgsbrack #r starkt beroende av sjukvardens organisation och kvalitet.
Ingen undersokning av dverlevnad for personer med ryggmargsbrack har savitt kdnt utforts
efter 1980-talet i Sverige.

Personer fodda med RMB (MMC/lipoMMC) som deltagit i de fyra tondrsinventeringarna 2004-
2016 och som finns med i MMCUP (403 personer med RMB, 71% av alla fodda 1986-2001),
liksom den prospektivt foljda kohorten barn fodda med RMB 2007-2017 (n=205) har med hjilp
av kvalitetsregisterservice vid socialstyrelsen matchats med dodsorsaksregistret, som dd var
uppdaterat fram till och med 2016.

I tonarskohorterna vet vi inte hur manga som avlidit fore 15-18 ars alder, d4 inventeringarna
genomfordes. Elva av de 403 personerna hade avlidit efter inventeringarna, sammanlagd
observationstid blev drygt 3100 personar, vilket motsvarar ett tiodrigt dodstal pa 3,5% (95%
konfidensintervall 1,5-5,5%). Siffrorna f6r den yngre kohorten ar preliminira, eftersom vi dé
berdkningarna genomfores hade visst bortfall betrdffande fodelseland och alder vid inflyttning
till Sverige. Fem barn avled forsta levnadséret och fyra avled efter ett drs alder. Genomsnittligt
dodstal under forsta levnadséret var preliminért 3,1% (95% konfidensintervall 0,5-5,7%). For
de barn som levde vid ett ars &lder berdknades genomsnittligt dodstal under de foljande tio aren
vara 7,2% (95% konfidensintervall 0,1-14,3%).

Det handlar alltsd om betydligt bittre 6verlevnad &n vad som redovisats internationellt och i
dldre svenska studier. Berdkningen av 6verlevnad/dddstal kunde goras eftersom vi kénde till 1
stort sett samtliga personer i de redovisade aldersgrupperna. I dodsorsaksregistret fanns
ytterligare fyra avlidna personer med RMB i andra éldrar, som ingatt i MMCUP.

Angivna dodsorsaker var ofta flera, upp till 18 angivna dddsorsaker per patient, men
sammanfattningsvis bedomdes den viktigaste for varje patient vara: svar neonatal asfyxi (1),
shuntproblem (4), lunginflammation (4), pyelit/urosepsis (3), andningssvikt p.g.a. dvervikt
respektive ryggdeformitet (2), tarmvred (2), kvévning p.g.a. felsvéljning (2), urinblasecancer
(1), misshandel (1), okdnd orsak (4).

Ett mal i MMCUP ér att genom forutseende uppfoljning och tidiga atgérder kunna forbygga
”onoddiga” dodsfall. Flera av de angivna dodsorsakerna &r potentiellt forebyggbara. Validering
av dodsorsak och hindelseanalys behdvs dock for att se om ett dodsfall verkligen dr onddigt”
och for att identifiera viktiga forbattringsomraden for varden.
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Hur manga i Sverige har ryggmargsbrack?

Barn fodda med ryggmérgsbrack fran och med 2007 ér prioriterad grupp i MMCUP. Denna
kohort dr nu 0-10 ar gamla och har foljts prospektivt fran fodelsen, eller for utrikes fodda fran
ankomsten till Sverige. Diagnosgruppen dr ldtt att finna, eftersom i princip alla kréver insatser
frdn neurokirurgi och barnurologi och dérmed far kontakt med universitetssjukhusens MMC-
verksamhet, MMCUPs koordinatorer och neuropediatriker. Malet dr att familjerna med
samtliga barn fodda med RMB fran och med 2007 och framét ska vélja lata barnen delta i
MMCUP-uppf6ljningen och registret.

Aven ildre barn och ungdomar inkluderas efterhand. For barn i &ldrarna 11-15 &r (fodda 2002-
06) ér antal med ryggmérgsbrack bosatta i landet oként, da de inte ingatt i nagon inventering
och inte rapporteras fran alla regioner. Néstan alla som finns kvar i kohorten fodda 1998-2001
deltar i MMCUP enligt jamforelse med tondrsinventeringarna; 35 personer har utvandrat eller
avlidit.

I s6dra och sydostra sjukvérdsregionerna foljs nu nidstan alla barn 0-18 &r fodda med
ryggmirgsbrack i MMCUP. I dessa tvd regioner har projekt for vuxna genomforts, och
deltagarna har anmalt sig till MMCUP. Regelbunden uppfoljning har dock &nnu inte paborjats
1 vuxenhabiliteringarna i alla l&n som ingatt i projekten. Vuxenhabiliteringarna i VG-regionen
och Jdmtland anvinder diremot MMCUP i den ordinarie uppfoljningen och habiliteringar i fler
lan planerar starta.

Augusti 2018 fanns 565 personer i MMCUPs databas, en 6kning med 90 personer sedan samma
tid forra dret.

Antal deltagare i MMCUP per fodelsekohort
600
500
400
300
200
100

2013 2014 2015 1/82016 1/82017 1/82018
2007-2017 2001-2006 1997-2000 1940-1996

Antal personer i olika fodelsears-kohorter som foljts i MMCUP per verksamhetsar till och med juli
2018. Inkluderar 35 personer med andra typer av spinala skador &n ryggmargsbrack.
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Deltagare med ryggmargsbrack i MMCUP 2017

Landsting/region 0-9 10-18 19-30 31-77 Totalt Totalt
ar ar ar ar 2017 2016

Blekinge 0 9 2 1 12 12
Dalarna 4 13 0 0 17 13
Gotland 1 2 0 1 3
Gavleborg 1 0 0 6
Halland 9 5 0 18 16
Jamtland 0 5 5 14 10
Jonkoping 6 10 2 0 18 18
Kalmar 7 10 3 0 20 20
Kronoberg 2 9 11 27 22
Norrbotten 0 4 0 0 4 1
Skane 13 39 21 17 90 85
Stockholm 12 25 2 0 39 28
Sormland 7 15 2 0 24 22
Uppsala 1 3 0 0 4 4
Varmland 2 5 2 2 11 6
Vasterbotten 7 5 6 0 18 18
Vasternorrland 1 7 2 0 10 9
Vastmanland 2 4 0 0 6 6
Vastra Goétaland 17 33 21 32 103 97
Orebro 4 5 1 0 10 8
Ostergotland 9 18 13 13 53 41
SVERIGE 105 225 96 82 508 445

| tabellen ovan ingar alla personer med ryggmargsbrack i MMCUP som levde i Sverige 2017. For
jamforelse finns motsvarande totala antal under foregaende tva ar.
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Tackningsgrad

Av barn foédda med RMB 2007-2017 bosatta 1 landet 2017 deltog 196 1 MMCUP. Koordinatorer
och ansvariga neuropediatriker i samtliga sjukvardsregioner har i aug 2018 gatt igenom
rapporterade barn i MMCUP och kontrollerat att alla fatt erbjudande om att delta. Endast tre
familjer har avbojt. Det finns ytterligare sju barn i landet med RMB i denna aldersgrupp som
inte deltar i MMCUP. De ér nyligen inflyttade (2017-2018) och har inte fatt information om
MMCUP én. I norra sjukvardsregionen saknas koordinator for alla delar av regionen. Enligt
patientadministrativa registret (PAR) vid SCB och Socialstyrelsen juli 2018 var inga barn fodda
bland bosatta i Norrbotten eller Jdmtland 2007-2016 primdropererade p.g.a. ryggmargsbrack
(Opkod ABE10). Om inget for MMC-nétverket oként inflyttat barn med RMB i denna kohort
finns 1 norra regionen s& ar tickningsgraden for barn fodda 2007-2017 med RMB/MMC
196/199, d.v.s. 98 % procent av alla barn med RMB 0-10 éar deltog i MMCUP 2017.

Under 2016 gjordes den fjdrde inventeringen av ungdomar 15-18 ar, dvs en inventering av alla
med MMC och lipoMMC fodda 1998-2001 och bosatta i Sverige 1 juli 2016. Totalt fanns 88
ungdomar. Av dem som ingick i tondrsinventeringen 2016 deltog néstan alla som bodde kvar i
landet 2017 1 MMCUP (86/87), motsvarande tickningsgrad 99 % i fodelsekohort 1998-2001.
I de arskullar som ingatt 1 tondrsinventeringarna 2004-2012 ar dnnu bara fi inbjudna att delta
och tickningsgraden &r 1&g, men har okat fran 16 till 19% mellan 2016 och 2017. Ingen vet hur
stor andel av fodda med MMC pa 60-70-80-talen som har overlevt och bor kvar i landet. Det
borde gissningsvis finnas dtminstone runt 50 personer med MMC i varje drskull fran mitten 70-
talet fram till borjan av 90-talet, d& ultraljudsdiagnostiken kom och manga graviditeter avbrots
p.g.a. fosterskador.
/Lena Westbom

Tackningsgrad personer med ryggmargsbrack i MMCUP
31/12 2017

Barn 0-10 ar (f 2007-2017) 98 %
Tonaringar 16-19 ar (f 1998-2001) 99 %
Vuxna 19-30 ar (f 1997-1986) 19%
Vuxna > 30 ar ??

Anslutningsgrad 1/8 2018 — deltagande enheter

Lan/landsting/regioner —21/21
Regionsjukhus-sjukvardsregioner - 6/6
Habiliteringsverksamheter fran 18/21 lan
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Rapporteringsgrad - barn med RMB fodda 2007-2017

Andel deltagande i MMCUP: Under &r 2017 deltog 196/199 (98,5 %) 1 denna kohort.

De 196 barnen med RMB i denna kohort hade tillsammans 1725 bedomningar rapporterade i
MMCUP, varav 762 var om operationstillfdllen, 232 var motorikbedomningar mm fran
fysioterapeuter, 255 var frin uroterapeuter/uromottagning och av de nyaste rapportformulédren
1 MMCUP, de for arbetsterapeuter och psykologer, fanns 12 respektive tre utredningar for barn
1 denna kohort. Rapportering i respektive formulér visas nedan.

2.1 Neuroférsta RMB: Vanligen fyller MMC-ansvarig barnneurolog i det neonatala neuro-
forstaformulédret d& barnet skrivs ut fran neonatalavdelningen péd respektive regionsjukhus.
Formuléret fanns ifyllt for 96% av alla barnen med RMB 1 kohorten (188/196 barn). For de
148 Sverigefédda barnen saknades detta formuldr endast for ett frdn vardera NSVR och
UOSVR motsvarande 99% tickning. Figur nista sida.

3.1.Fysioterapeut (FT): Maélet for FT bedomningar var att 50 % av barnen med RMB fodda
2007-2011 skulle ha minst en FT-bedomning , och for de yngsta barnen fodda 2012-17 sattes
malet pd 100% i de landsting dir respektive habiliteringschef beslutat om deltagande i
MMCUP”.

For fodda 2007-2011 hade foljande landsting klarat mélet 2016: Blekinge, Skéne, Vistmanland,
Dalarna, Gévleborg, Visternorrland, Vésterbotten, Jonkdping och Kronoberg, och 2017 dven
Orebro. For de yngsta barnen uppniddde Vistmanland, Givleborg och Kronoberg mélet 2016.
I &rets rapport har dven Dalarna och Vésterbotten nétt upp till denna malséttning.

Sammantaget hade 1 juli 2018 hade 76/195 barn (39 %) fodda 2007 eller senare minst en FT-
beddmning, d.v.s. lite 6kad andel av de ndgot flera barnen jamfort med forra arets rapport
(62/178 barn, 35%).

4.0  Operationer  Fullstindig  tickningsgrad  efterstrdvas  for  neurokirurgiska,
urologiska/barnkirurgiska och barnortopediska operationer; 166 av de 196 barnen (87 %) hade
minst en registrerad sddan operation i MMCUP. Annu har endast enstaka operatdrer/opererande
kliniker sjdlva registrerat 1 MMCUP. Koordinatorer och barnneurologer 1 respektive
sjukvérdsregion (SVR) har kontrollerat och fyllt pd sa att alla operationer, som de genom
respektive journalsystem har uppgifter om, har inkluderats. Figur nésta sida.

Eftersom en del barn vardas och opereras pa andra @n ndrmaste regionsjukhus, fr.a. giller det
NSVR, ér tickningsgraden for alla operationer svar att kontrollera. I de flesta fall rapporterar
dock ansvarig neuropediatriker/koordinator fran det regionsjukhus dir barnet vardats dven om
barnet ar bosatt utanfor egna sjukvardsregionen.

Téackningsgraden vad géller andel registrerade operationer i MMCUP maéste ockséd jamforas
med operationer 1 patientadministrativa registret (PAR) vid Socialstyrelsen, eftersom inte alla
barn med RMB opereras. I socialstyrelsens oppna statistikdatabas om operationer i sluten vard
stimmer offentligt tillgdngliga data péatagligt vdl med 1 MMCUP rapporterade antal
priméroperationer av sjilva ryggmirgsbracket (KVA-kod ABE10) vad betriffar antal barn i
respektive ldn som opererats respektive ar.
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Figur: Andel (%) barn fodda med RMB 2007-2017 nu bosatta i respektive sjukvardsregion (totalt antal barn per
SVR inom parentes), som har formuldaret NIRMB ifyllt och andel som har minst en registrerad operation
(OP_BAS), samt som har genomgdtt minst en operation inom respektive specialitet minst en gang.
(NK=neurokirurgisk; uro=urologisk; Gl=gastrointestinal; ort=barnortopedisk; rygg=ryggortopedisk operation).

De tva uro-tarmformuldren introducerades november 2016 och malet for 2017 var att alla
beddmningar och utredningar enligt kliniska riktlinjer i ”Basprogram uro” ska utforas och
inféras i MMCUP f{or barn med RMB fodda 2014 och senare. Organisationen vad géller
uroterapi for barn med RMB ser olika ut, ofta dr det uroterapeut i respektive landsting &r som
ansvarar, medan pa andra hall ansvarar uroterapeut vid barnkirurgisk klinik eller
regionhabilitering. Det beroende pd organisation vem som ska fylla i de olika delarna av
formulédret 5.2, barnkirurg, lokal eller regional neuropediatriker och uroterapuet/sjukskoterska.

5.1 Uromottagning Sex av 15 lan som hade barn med RMB i aldrarna 0-4 &r naddde malet
(Gotland, Kalmar, Jénkdping, Visterbotten, Orebro och Skine med tillsammans 17 barn).
Réknat pa hela landet var hélften av barnen i denna kohort (26/54) bedomd enligt riktlinjerna
av uroterapeut.

5.2 Uroutredning En tredjedel (30%) av barn med ryggmairgsbrack fodda 2014-17 hade minst
ett ifyllt uroutredningsformulir, storst andel i SO och S sjukvardsregionerna, inga i UO och
Sthlms SVR.

Dessa tva formuldr har funnits knappt ett ar och @nnu dr malet 100% uppfdljning enligt uro-
basprogram for barn med RMB fodda frén och med 2014 langt ifran uppnatt.

Formuldren 6./ Psykolog och 6.2 Arbetsterapeut introducerades ocksd november 2016.
Rekommendationer om bedomningséldrar och innehall i utredningarna finns i EBH-rapporten
om kognition vid RMB 2015. Lénk till habchefsféreningens rapport finns frin MMCUPs
hemsida. Mal i MMCUP iér inte satta 4nnu. Uppfoljningen for dessa professioner har dock
startat i enstaka ldn, se figur nésta sida.
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Andel med funktionsbedomningar - barn med RMB fodda 2007-2017

100

40 FT (77)
AT (12)
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Figur: Andel (%) barn fodda med RMB 2007-2017 i respektive lan med bedémningar enligt rekommendationerna
i kliniska riktlinjer inmatade i MMCUP av fysioterapeut (FT), arbetsterapeut (AT) eller psykolog (Pslg). Antal barn
i respektive [an inom parentes.

Malen for ifyllda FT-formulér var 100% for fodda 2012-2017, och 50% for fodda 2007-2011.
Foljande stycke och figur dr berdknat pa samtliga barn med RMB fodda 2007 och senare.
Muskelfunktionsniva, sittformaga och gangformaga har bedomts hos 59-63% av barn i
kohorten. FT formuléret dr det enda stélle dar muskelfunktionssniva (MFN) rapporteras.

MEFN ér en viktig dels for planering av fysioterapeutiska och ortopediska insatser till den
enskilda individen och dels som bakgrundsinformation till de flesta uppféljningsparametrar
som man Onska studera 1 registret. Darfor behdver vi podngtera vikten av att FT formuldren
fylls i. Aven om man tidigare fyllt i MFN for patienten bor man fylla i detta varje ging eftersom
fordndring dr mojlig och kan t.ex. vara ett tecken pa komplikation sa som syringomyeli eller
fjattring. Mojligen ska man fora MFN som en obligatorisk uppgift i MMCUP FT formular.
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Hela riket
Norrbotten
Vasterbotten
Jamtland
Vasternorrland
Gavleborg
Dalarna
Vastmanland
Orebro
Varmland
VG

Halland
Skane
Blekinge
Gotland
Kalmar
Kronoberg
Jonkoping
Ostergétland
Sédermanland
Uppsala
Stockholm

Andel (%) barn med bedémning av

muskelfunktionsniva (MFN)
fodda 2007-17, bosatta i respektive lan, n=195

Beddomd MFN Saknar MFN bed
37 63
0 100
100
0 100
60 40
83 17
75 25
100
50 50
0 100
0 100
10 90
82 18
100
0 100
0 100
75 25
50 50
17 83
56 44
0 100
95

Figur: Andel (%) barn fédda med RMB 2007-2017 nu bosatta i respektive 1an som har eller inte har en
fysioterapeutbedomning med muskelfunktionsnivd inmatade i MMCUP. Antal barn i respektive lan kan ses i

foregaende figur.

/Lena Westbom och Annika Lundkvist-Josenby

—_—
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Barn med RMB fodda 2007-2017

Epidemiologi

Prevalensen (férekomsten) barn med ryggmdrgsbrdck fodda bade in- och utrikes 2007-2017
och bosatta i Sverige 2017 var 1,49/10 000 barn (95% konfidensintervall 1,28 - 1,70/10 000)
inrdknat de tre barn med RMB som tackat nej till MMCUP.

Ar 2017 deltog 196 barn med RMB fodda 2007-2017. i MMCUP, 106 (54%) pojkar och 90
flickor. Fyrtioatta barn (25%) var utrikes fodda, varav sju var adopterade. Sju barn i kohorten
hade avlidit och tva flyttat utomlands fore 2017. Under ar 2017 f6ddes fem barn med MMC i
landet och de dr liksom tva barn som avled under aret inrdknade i denna kohort. Mer 4n vart
tredje barn (36-37%) 0-10 ar med RMB 1 syddstra och sédra sjukvardsregionerna var utrikes
fodda. Motsvarande andel for Stockholm/Gotland var 8%, samma som bland alla 0-10-4ringar
bosatta i Sverige (figur nedan).
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Sverige Annat land

Fodelseland. Andel (%) fodda i eller utanfor Sverige av alla barn 0-10 ar med RMB bosatta i respektive
sjukvardsregion 2017. For jamférelse alla barn 0-10 ar i hela landet. De sex sjukvardsregionerna ar: S =
Soédra; SO = Sydéstra; V = Viastra; N = Norra; U-O = Uppsala-Orebro; Sthim = Stockholms SVR. Antal
barn med RMB resp. jamforelsegruppen alla barn anges inom parantes.

Totalt foddes 155 barn med RMB i1 Sverige under aren 2007-2017. Tio mammor till
Sverigefédda barn med RMB hade flyttat in under den aktuella graviditeten, vilket betyder att
145 "MMC-graviditeter” paborjats och fullfoljts i Sverige under de elva studerade aren, dvs i
medeltal 13 graviditeter/dr. Under denna period avbrots i genomsnitt cirka 16 graviditeter
arligen p.g.a. ryggmérgsbrack (Rosenkrantz Bodin et al 2017). Det dr huvudsakligen 6ppna
ryggmérgsbrack med Chiari-missbildning som upptécks sa tidigt 1 graviditeten att eventuellt
avbrytande kan bli aktuellt. Detta tror vi ligger bakom en enligt erfarenhet hogre andel barn
med hudtickta RMB nu dn for 2-4 decennier sedan; mer &n vart tredje av de Sverigefodda i
denna kohort hade hudtickta RMB. En annan fordndring som intréffat i panoramat &r att den
tidigare starka dominansen av flickor bland barn med RMB forsvunnit; 56% av de Sverigefodda
och 48% av de utrikes fodda barnen med RMB i denna kohort var pojkar. Man kan spekulera
om orsaken, t.ex.: 6kad vulnerabilitet och sdmre dverlevnad vid manligt kon, som ju ses vid
manga tillstdnd hos nyfodda, med péd senare ar bittre dverlevnad av manliga foster/nyfodda
pojkar med RMB? manligt kon hos fostret har betydelse for beslut om fortsatt graviditet vid
prenatal diagnos RMB? slumpvariation?
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Etthundra av de totalt 155 barnen som foddes i Sverige med RMB hade 6ppna, ej helt hudtickta
brack, d.v.s. i genomsnitt foddes nio barn per ar med 6ppna RMB. Hydrocefalus forekommer
huvudsakligen vid Oppna ryggmaérgsbrack, sillan vid hudtickta. Hydrocefalus som
diagnostiseras med ultraljud under graviditeten eller under spiddbarnstiden behover inte alltid
opereras. | MMCUP definierar vi endast de som opererats neurokirurgiskt med nagon form av
shuntning som hydrocefalus (HC).

Sextiotva procent av alla med RMB 1 denna kohort (95/154) har opererad HC, och av dem é&r
sju fodda med helt hudtickt brack och for sex saknas uppgift om hudtickning eller ej. Attiotva
av de 100 Sverigefodda barnen med 6ppna RMB (82%) hade opererats for HC, ytterligare ett
barn avled fore primédroperation, exkluderad i berdkningarna. Med reservation for sma
jamforelsegrupper, s antyder figuren att det finns skillnader mellan regionklinikernas
beddmning av indikation for operation av hydrocefalus. Evidensbaserad kunskap om indikation
och lamplig tidpunkt for HC-operation vid RMB saknas.

100% E—
B
80%
70%

60%
50%
40%
30%
20%
10%

0%

NSVR UOGSVR SthiImSVR SOSVR VSVR SSVR SVERIGE
(16) (39) (23) (18) (36) (22) (154)
Op HC 6ppet RMB Op HC hudtackt RMB Op HC ospec RMB

Ej op HC 6ppet RMB M Ej op HC hudtackt RMB m Ej op HC ospec RMB

Andel med hydrocefalus. Andel (%) barn fodda i Sverige 2007-17 med och utan opererad hydrocefalus
vid dppna respektive hudtdckta RMB, alternativt om okdnt vad galler hudtdckning av bracket. De sex
sjukvardsregionerna ar: S = Sédra; SO = Syddstra; V = Véstra; N = Norra; U-O = Uppsala-Orebro; Sthim
= Stockholms SVR. Antal barn med fédda med RMB i respektive SVR anges inom parantes.
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Operationer

Opererande sjukhus

Sjukhus Primarop Dekompr  Fjattr

NUS 9 9 0 3 6 1 9
Orebro US 0 0 0 0 0 1 4
UAS 23 55 1 11 26 13 18
KS 27 23 1 4 5 4 8
LiUS 13 50 1 10 5 5 18
Sahlgr US 30 46 2 8 57 3 38
SUS 22 42 4 12 8 6 10
Lanssjh 0 0 0 0 1 1 6
Utomlands 21 11 0 1 1 0 1
Totalt antal 145 236 9 49 109 34 112

operationer

Tabell: Antal operationer av respektive typ, som utforts fore ar 2018 pa de 196 barnen med RMB fodda 2007-
2017 som var bosatta i landet under 2017. (Exklusive "6vriga operationer”).

Sjukhus: NUS i Umea, UAS Uppsala, KS Solna, LiUS Linkdping, Sahlgr US Goteborg, SUS Skane)

Operationer: Primdroperation = forsta op med plastik och hudtdckning av RMB; HC = operationer for hydrocefalus; Dekompr =
occipitocervikal dekompressionsoperation; Fjattr = [6sning av fjattrad/tjudrad ryggmarg; uro=urologiska operationer; Gl=gastrointestinala
operationer — 7 av de 34 ar gastrostomi; ort = barnortopedisk operation; rygg = ryggortopedisk operation

De 145 registrerade neurokirurgiska priméroperationerna ar den fOrsta operationen med plastik
och hudtickning av bracket/celet (KVA-kod ABE 10). Utdver primiroperationerna angivna i
ovanstdende tabell utfordes ocksa 22 reoperationer bracket/saret, ofta p.g.a. likvorlackage.
Ibland &r det enstaka barn som stér for ménga operationer/reoperationer. Jamfor garna tabellen
med figuren pé sidan 17 som visar procentandel barn i samma kohort som opererats minst en
géng (flertalet registrerade operationer dr genomforda i den SVR barnet bor i nu, undantaget
NSVR).

Lans-

UAS |KS| sjh | NUS |Sahlgrus | SUS | LiUS | USO | Alla
Ngn op hoft-lar 7)1 1 3 16 2 4 1| 35
Ngn op kna-u-ben 0/ 1 o 1 2| o 2 0| 6
Ngn op fot-u-ben 4| 3 5| 4 15 6| 1 4| 52
Op intraffad o/ o 0 1 6 0 2 0| 9
hoftlux
Op profylax hoftlux 0, 0 0 2 1 1 1 o| 5
Op pga fraktur 2
Op pga trycksar 0 0

Tabell: Antal barnortopediska operationer som utforts fore ar 2018 pa 51 av de 196 barnen med RMB fodda
2007-2017 bosatta i Sverige 2017. Ovriga var inte ortopediskt opererade, men undantag fér ett barn opererad
for intraffad hoftluxation fore inflyttning till Sverige.
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Femtioen av de 196 barnen hade genomgétt minst en barnortopedisk operation (se tabell
foregaende sida). Tio var ryggortopediskt opererade, varav tva med kyfektomi i samband med
den neurokirurgiska priméroperationen. Alla de tio som genomgétt ryggkirurgi var fodda med
Oppna brack, nio hade hydrocefalus. En var f6dd i annat land, men opererad i Sverige.

Gruppen barn med 6ppna RMB, sirskilt om de ocksa har hydrocefalus, dr erfarenhetsmassigt
de som har mest sjukhuskontakter for bl.a. operativa ingrepp. Detta ses ocksé vid analys av
MMCUP-materialet. Etthundra av de 155 Sverigefodda barnen med 6ppna RMB i denna kohort
hade niagon gang opererats. Tillsammans hade de 574 registrerade operationer i MMCUP fore
2018. Av de opererade barnen hade 82 hydrocefalus och de hade genomgatt tillsammans 527
av ingreppen, och de 18 med 6ppna brack men utan hydrocefalus 47 ingrepp.

I hela kohorten barn med RMB fodda 2007-17 registrerades allvarlig peroperativ komplikation
1 samband med atta av de totalt 762 registrerade operationstillfillena (plotsligt dodsfall vid
nedsdvning; avkylning/svar hypotermi; bronkospasm och blodtrycksfall; malign hypertermi;
svar allmidnpaverkan; hematuri och njursvikt; hypoxi, hypoglykemi, elektrolyt-rubbning).
Under MMCUPs forsta verksamhetsar registrerade manga endast operationsdatum, klinik och
op-kod, inga andra delar av operationsformuldren, sa antal allvarliga komplikationer vid
operation av barn med RMB ir troligen betydligt hdgre 4n de 1 % som nu ar registrerade.

Postoperativa komplikationer kommer att dokumenteras i det mottagningsformulir for
patientansvarig ldkare som &r under utprovning pé papper och som planeras internetbaseras vid
arsskiftet 2018-19.
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Vuxna med RMB

Allt sedan MMCUPs internetbasering borjade november 2013 har vuxna med MMC och
deras anhorig velat ansluta sig, och lamnat personuppgifter att matain i registret for att i en
framtid kunna delta i uppfoljning sa fort MMCUP byggts ut for vuxna. Kliniska riktlinjer for
vuxna publicerades juli 2018 efter ndgra ars arbete. Uppfoljningsrutiner for vuxna har
diskuterats lange och sedan ett ar finns forslag pa hur de ska se ut i ett preliminért
”korschema”. Inmatningsformulér for medicinska bakgrundsdata (2.4 Neuroforsta RMB
aldre) och ett screeningformulér (7.2 Liten genomgang) har konstruerat, och formuliren for
fysioterpi och uroterapi har kompletterats med sektioner speciellt for vuxna.

1 jan 2018 fanns 178 vuxna i MMCUP, storre andel kvinnor dn mén (94, 53% respektive 84)
och lédnsfordelning framgér av tabellen pa sidan 14. Trettiosex var nytillkomna under 2017.

Endast 95/178 (53 %) av de vuxna med rapporterat RMB har nagon ging opererats for
hydrocefalus, vilket dr betydligt ldgre andel &n forvédntat. Antingen beror det pd att personer
med RMB och hydrocefalus inte 6verlevt till vuxen alder, eller sd har ménga annan typ av spinal
dysrafism &n RMB. Av de 83 vuxna, dir man kéinde till att de fotts med ej hudtickt, dppet
RMB, dvs sikert MMC eller myeloschisis, var 79 (95%) opererade for hydrocefalus och bland
ovriga 95 var det 16 (17%). Av de ldn som hade fler dn tio vuxna i MMCUP var det patagliga
skillnader pé andel vuxna som hade HC: VG-l4n 13/53 (25%), Jamtland 4/10, Kronoberg 13/20,
(65%) Skane 32/38 (84%) och Ostergétland 21/26 (81%). Det finns alltsa betydande skillnader
1 diagnospanoramat.

Ett av mélen med uroterapeutiska och urologisk insatser vid RMB ér att motverka urin- och
avforingsinkontinens. De allra forsta resultaten i1 MMCUP angéende frihet frdn lickage
presenteras i nedanstaende figur.

Jamtland (10)

VG-lan (16) B Andel helt utan urinldckage

(%)
Skane (31) Andel utan urinlackage

dagtid (%)
Kronoberg (16) B Andel utan avforingslackage

(%)

Ostergétland (25)

o

20 40 60 80 100

Figur: Andel personer (procent) som rapporteras vara utan urin- respektive avforingslackage i de 1an som har 10
eller fler vuxna med rapporterad uro-funktion. Bland dem utan lackage finns personer som rapporterar enstaka
lackagetillfallen mer sallan an varje manad.
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Halsorelaterad livskvalitet hos vuxna med RMB

I tre 1dan har fler 4n 10 vuxna med RMB sjilva besvarat EQ5D-5L, ett instrument for
hilsorelaterad livskvalitet. I en VAS-skala fran 0 (den sdmsta hélsa du kan ténka dig) till 100
(den bista hélsa du kan ténka dig) har de prickat in hur ”bra eller dilig din hélsa 4r IDAG” och
svarat pd fem enkla frigor, varav tvd angdende smérta och oro redovisas i tabellen nedan.

EQ5D-5L Ostergoétland (22)  Kronoberg (17)  Skane (29)
Jag ar

varken orolig eller nedstamd (%) 32 41 48
mycket eller extremt orolig eller nedstamd
(%)

Jag har

varken smartor eller besvar (%) 14

4,5 12 7

mattliga eller svara smartor eller besvar (%) 50
EQ5D_VAS

Upplevd halsa idag , podng pa VASskalan

Median

Interkvartilavstand (IQR)

Range

De tva personer som markerat allra lagst podng pd EQ VAS hade svar sméirta. Det var ingen
storre skillnad i VAS mellan dem som hade respektive inte hade hydrocefalus (median 74,5
respektive 75 podng, IQR 50-90 respektive 65-90). For jamforelse kan nimnas att unga vuxna
utan storre hdlsoproblem i en svensk studie 2002 hade median EQ_VAS 83 for kvinnor och 84
for mén. Bland dem med enbart grundskoleutbildning lag medianen pd 74 for kvinnor och 81
for mén.

/Lena Westbom
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Brukare i MMCUP

Patientforetrddare har funnits med fran borjan i MMCUPs styrgrupp, fran borjan fordldrar till
unga tonaringar/unga vuxna, vuxna brukare och senaste aret dven forélder till yngre barn med
MMC. De som ingétt sedan de forsta aren har deltagit i olika aktiviteter for brukarmedverkan i
kvalitetsregister. Fler har successivt kommit in i den arbetsgrupp for brukare/foretradare som
har formats.

Brukararbetsgruppen i MMCUP har linge Onskat fa igdng nationella registerstudier for att 14ra
mer om vuxnas med RMB levnadsomstandigheter, och patientféreningen Spin_off stddjer den
studie som nu startar i samarbete med CPUP, ett dldre kvalitetsregister for personer med CP.
Information om studien finns pa bada registrens hemsidor och har ocksa publicerats 1 RBUs
tidskrift Rorelse.

Gruppen har tryckt pa for att fi igang uppfoljning av vuxna i MMCUP och har under
planeringen for detta har bl.a. nedanstdende synpunkter. Onskemél har funnits om information
att ta med till olika vardgivare som inte har s mycket erfarenhet och kunskap om MMC. Sadan
information finns sedan 1 juli 2018 p4& MMCUPs hemsida (mmcup.se, “kliniska riktlinjer
vuxna”). Forsta kapitlet ”Om ryggmairgsbrack till hidlso- och sjukvéardspersonal” avslutas med
en “Komihdg-lista for ldkare vid akutbesok”. I kapitel tvd om samordnad vard finns en
checklista for ldkarbesok att anvianda for den ldkare som &r ansvarig for uppfoljningen relaterat
till ryggmaérgsbrack. Diagnosinformation att anvinda i kontakt med arbetsgivare, kommun och
forsakringskassa har ocksd efterfrigats. Léttlast information om kognition vid
ryggmargsbrack” som ocksé finns pa hemsidan (under 'till deltager/patient”) har dar varit till
stor glidje enligt manga.

Planen var att brukaren sjélv skulle kunna rapportera och svara pa enskilda fragor via "Mina
vardkontakter” vilket dock visat sig bli alltfor dyrt, varfor det &r skrinlagt tills vidare. Frén
brukare och fordldrahall framfors 6nskemal om att dven annat &n fragor kring livskvalitet och
upplevd hélsa ska registreras av dem sjilva, t ex ”"Hur ndjd ér jag med varden?”, utifran av
brukare uttryckt i behov av fast kontakt med varden, dvs en person som dr ”spindeln i nitet”
som alltid kan kontaktas och slussa vidare ev. fragor och behov. Det dr omdjligt att ha ett
specifikt Spina Bifida-team pé varje VC, men att VC ska veta till vem man ska remittera, var
man kan nd personer med specialistkompetens kring RMB etc.

Generellt efterlyses kontinuiteten 1 varden (och MMCUP), gillande lakare men ocksa Gvriga
specifika yrkesgrupper. Onskemaélet ar att ha “ett stille att vanda sig till”, vilket inte minst
viktigt skapar trygghet.

Samordning Brukarna framfor enhélligt 6nskemal om béttre samordning och fram for allt béttre
kvalitet pa den samordning som finns. Variabler har dérfor lagts till i screening-och
intervjuformuléret ”Liten genomgéng” av typ ”Vet du vart du ska vinda dig, om ....”

Psykisk hélsa Var kommer den psykiska hélsan in? Man upplever generellt stora brister i rad
och stod”.

Attityder och bemotande Stora kulturella skillnader innebér olika fOrvéntningar bade pé
brukare och sjukvardspersonal. Brukarna: “Jag vet bist om mig sjdlv!” men ar inte betrodd
eftersom man maste ha intyg pa allt. Intygsprocessen upplevs av alla brukare som pataglig
stressfaktor. /Lena Westbom, delvis baserat pd text fiin brukararbetsgruppen 2016
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Forbattringsarbete och enkat

Hela arbetet med att ta fram nationella riktlinjer och med att utforma kvalitetsregistret har
troligen medfort forbéttringar 1 varden av patienterna p.g.a. 6kad kunskap hos alla de ménga
personer med olika specialiteter och professioner som deltagit. Vi har under tiden sett tecken
pa forandrad praxis, dels vad betrdffar introduktion av RIK neonatalt och dels vad betriffar
shuntoperationer. Den omfattande dokumentationen i de olika nationella riktlinjerna for olika
professioner och specialiteter och i manualerna till MMCUP bér i sig ocksa vittnesbord om
systematiska litteraturstudier och forbéttrad kunskap med spridning inom professionerna
genom MMCUP-deltagandet. Svaren pa nedanstaende enkét ger stod for denna uppfattning.

Enkat for utvardering av MMCUP

Under en vecka 1 augusti 2018 genomfordes en enkdtundersokning for att kartldgga hur
anvindarna upplever de olika funktionerna i MMCUP och den kliniska anvdndbarheten av
program och register. Vi stéllde ocksd frigor om vad sjidlva byggandet av MMCUP och de
riktlinjer MMCUP baseras pa har medfort. Enkéten administrerades via e-post till personer
med godkénd inloggning for registret, dessutom lades en lénk ut pa hemsidan 24-31/8.

Inledande fragor handlade om yrkestillhorighet, omfattning av klinisk erfarenhet av MMCUP
samt vilka delar av MMCUP man hade erfarenhet av. Dérefter foljde péastdende om vilka
erfarenheter arbetet medfort for personen. Pastaenden skulle besvaras med f6ljande alternativ;
“instdmmer helt”, “instimmer i hog utstrdckning”, “instimmer i l4g utstrickning” samt
“instimmer inte alls”. Mojlighet att 1imna kommentar i fri text fanns for alla pastdenden.

Vi vet inte hur manga som sett enkédten (fastnat 1 spam-filter?), sa vi kan veta om de som svarat
ar representativa for alla anvidndare. Proportionen mellan yrkesgrupperna som svarat dr dock
samma som bland anvédndarna.

Yrkestillhorighet och klinisk erfarenhet

Totalt besvarades enkéten av 51 personer varav 30 fysioterapeuter/sjukgymnaster, 9 ldkare, 6
arbetsterapeuter, 5 sjukskoterskor/uroterapeuter samt en psykolog. Tjugofem (49%) foljde 1-5
patienter med MMC, 10 f6ljde 6-10 patienter, 13 personer foljde 11 eller fler. Fyra personer
foljde ingen patient for tillfdllet.

48 (94%) personer hade anvént sig av hemsidan, 42 (82%) hade matat in data i databasen, 33

(65%) hade anvént och haft nytta av MMCUPs manualer, 30 (59%) personer hade anvént
kliniska riktlinjer och fétt stdd i ndgon situation

27



Procentuell fordelning av enkatsvar, n=51

“instammer helt “instdammer i hog utstrackning instimmer i l4g utstrackning “instammer inte alls vet ej kommentarer

MMCUP sker pa bekostnad av uppfoljningsbehov av andra diagnosgrupper h 25 “
MMCUP leder till onodigt manga undersékningar av barnet h 15 —L
MMCUP bidrar positivt till samarbete mellan familjen och andra specialister _ 6 0 23
Patienterna/brukarna ar positiva till MMCUP _ 8 0 10
MMCUP underlattar fér mig att arbeta efter de nationella riktlinjerna _ 4 i 8
MMCUP underlattar fér mig att tillgodose patienternas behov av insatser _ 13 ii
MMC-nétverket med MMCUP har tillf;o‘rt mig ny kunsk?p, av Petvdelse for mitt 15 6
arbete med personer fodda med ryggmargsbrack “ J——

Pastaende om MMCUP:

MMC-nitverket med MMCUP har tillfort mig ny kunskap, av betydelse for mitt arbete
med personer fodda med ryggmirgsbrack.

39 personer (76%) instimmer helt eller i hog utstrackning, 9 personer instimmer i 14g
utstrdckning eller inte alls.

MMCUP underlattar for mig att tillgodose patienternas behov av insatser

41 personer (80%) instimmer helt eller i hog utstrickning, 8 personer (14%) instimmer i 14g
utstrackning eller inte alls.

MMCUP underlittar for mig att arbeta efter de nationella riktlinjerna

44 personer (86%) instimmer helt eller 1 hog utstrdckning, 3 personer instimmer i lag
utstrackning eller inte alls. En person hade ingen kdinnedom om de nationella kliniska
riktlinjerna.

Patienterna/brukarna ér positiva till MMCUP

42 personer (82%) instimmer helt eller i hog utstrackning, 5 personer (8%) instimmer i lag
utstrackning eller inte alls.

MMCUP bidrar positivt till samarbete mellan familjen och andra specialister

36 personer (71%) instimmer helt eller i hog utstrackning, 3 personer (6%) i 14g utstrackning.
Manga kommenterade detta, svarade "vet ¢j” eller liknande.
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MMCUP leder till onodigt manga undersékningar av barnet

42 personer (82 %) instdimmer inte alls eller 1 lag utstrackning, 3 personer (6%) instimmer
helt eller i hog utstrdckning. En AT och en FT instdmde i hog utstrackning.

MMCUP sker pa bekostnad av uppféljningsbehov av andra diagnosgrupper

44 personer (86%) instimmer inte alls eller i 14g utstrdckning, 4 personer (8%) instimmer helt
eller 1 hog utstrackning. De fyra personer som instimde helt eller 1 hog utstrackning var FT
och AT.

Sammanfattningsvis:

Femtioen svar analyserades i denna enkét som riktades till de professioner som arbetar med
personer med MMC. Den dvervdgande majoriteten anger att MMCUP bidrar positivt till att
sprida ny kunskap och underlitta for professionen att anvénda de nationella riktlinjerna och
att gora rétt insatser for personer med MMC. De flesta menade ocksa att MMCUP inte
innebdr insatser i onddan, eller pa bekostnad av andra patientgrupper.

2018-09-07

Annika Lundkvist Josenby, leg fysioterapeut, Barnmedicin, SUS Lund, koordinator MMCUP i
centrala styrgruppen.
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Forskning och MMC projekt 2018

Ett antal forskningsansdkningar géllande MMC ir planerade under hosten 2018, bade hos
mindre fonder och stiftelser samt storre bidragsgivare sdsom t.ex. Forte och Forsdkringskassan.
Dessa ansokningar ar planerade att finansiera tilltinkta forskningsprojekt under 2018-2019.

Under resterande delen av 2018 ar foljande projekt planerade.

Arbetet med att kartldgga smarta hos personer med MMC fortskrider. Under 2018 kartlades
smérta hos vuxna med MMC 1 ett pilot projekt. Detta projekt presenterades pa the World
Congress of Spina Bifida i San Diego, 2017 och &r accepterat for publikation i Journal of
Pediatric Rehabilitation Medicine. Smérta var mycket vanligt forekommande, framforallt i de
Ovre extremiteterna. Smérta hos vuxna med MM kommer att fortsétta studeras allteftersom mer
data blir tillgdngligt. MMCUP forskare Ann Alriksson-Schmidt har i1 samarbete med
amerikanska forskare studerat smérta hos unga barn med MMC i1 Arizona och Utah (publikation
kommer 2019). Vi dmnar bygga vidare pd denna smértforskning med svenska MMCUP data.
Doktorand och sjukskoterska Amanda Burman-Rimstedts forsta delprojekt handlar om smaérta
hos barn och ungdomar med MMC. Prevalens, sméirtintensitet, sméartlokalisation &r nagra av de
variabler som ska studeras i forhallande till kon, alder, och muskelfunktionsniva.

Vidare ska forekomst och effekt av trycksér studeras, trycksar i denna population ar svérlékta
och kostsamma och framforallt dr de forebyggbara. En kartlaggning av forekomst av trycksar
kommer att ldgga grunden for mer systematiskt forebyggande arbete.

Ett storre MMC projekt dr planerat dir MMC data ska kombineras med data fran bl.a. statistiska
centralbyran och socialstyrelsen. Etikansokan dr godkénd, databestéllning genomférd och
dataleverans péagar. Under hosten 2018 ska mortalitet (t.ex. &lder, kon, shunt status) och
komorbiditet over livspannet hos personer med MMC analyseras. En matchad kontrollgrupp av
personer utan MMC ingar. Detta arbete dr mycket viktigt for det dr oklart bdde nationellt och
internationellt ifall personer med MMC dor tidigare och av andra orsaker dn personer som inte
ar fodda med MMC. Vi kommer dven studera mortalitet och komorbiditet hos fordldrar till barn
med MMC. Aven mer sociala variabler som arbete, utbildning, sjukskrivning ska studeras och
jamforas med en matchad fordldragrupp. Detta arbete sker i samarbete med psykologer,
folkhélsoforskare samt hilsoekonom Johan Jarl pd Lunds universitet.

/Ann Alriksson-Schmidt
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Artiklarna 1-3 grundas pa resultat frén registret. Forsta respektive sista forfattaren 1 artikel 5
och 7 arbetar for bAde MMCUP och CDCs 1 USA spina bifida-register, med vilket vi
samarbetar for att kunna jimfora data. [ 6vriga artiklar anvdnds och provas instrument och
variabler som framtagits for uppfoljning vid MMC och {6r inmatningsformuldr i MMCUP .
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Mal kommande verksamhetsar

Alla som foljs av MMCUP

Personer fodda med ryggmargsbrack och bosatta i Sverige ska ha en utsedd
samordningsansvarig habilitering eller enhet inom hélso- och sjukvérden.

Malniva for barn 100 %. Aktuell situation for vuxna ska vara kartlagd for alla.

Inga forebyggbara dodsfall

Ingen funktionsforlust p.g.a. for hogt intrakraniellt tryck vid hydrocefalus/shuntsvikt
Ingen forvéarvad njurskada som kréver dialys eller njurtransplantation (Sverigefodda)

For barn fodda med ryggmdrgsbrdck 2007 och senare
Samtliga ska ha erbjudits deltagande 1 uppfoljningen

Deltagare - tickningsgrad > 98 %

Neonatalformuldr/"forstaformulér" f6r > 95% av alla nyfédda och nyinflyttade.
Operationer (NK, ortopedi, urologi/barnkir) rapporterade > 95%

Undersokning och beddmning av fysioterapeut inférda i journaler och MMCUP {6r alla
fodda fran och med 2012 och oOver hilften fodda 2007-2011 med planerade
beddmningsintervall. Detta mél géller for de landsting dér habiliteringen véljer att delta
1 MMCUP.

Undersokningar och beddmning enligt uroformulédr for alla fodda 2014 och framét
inforda i journaler och MMCUP med intervall enligt uro-basprogrammet

18-aringar

Ovrigt

Samtliga ska ha fatt information om MMCUP innan de ldmnar barnsjukvard-
barnhabilitering, och om de inte avbojer fylls foljande formulér i:
"MMCUP_deltagare” , EQ5D och neuro_forstaformuldr dldre

Minst en publicerad vetenskaplig artikel och minst en inskickad per ér
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Ur ICD-10 SE

MEDFODDA MISSBILDNINGAR
AV NERVSYSTEMET (Q00-Q07)
Maleformationes congenitae
systematis nervosi

QOS5 Spina bifida (kluven ryggrad)
Innefattar:
Hydromeningocele (spinalt)
Meningocele (spinalt)
Meningomyelocele
Myelocele
Myelomeningocele
Rachischisis

Spina bifida (aperta) (cystica)
Spinalt meningocele
Utesluter:

Spina bifida occulta (Q76.0)

Q06 Andra medfodda
missbildningar av ryggmiirgen
Q06.0 Amyeli

Q06.1 Hypoplasi och dysplasi av
ryggmargen

Q06.2 Diastematomyeli

Q06.3 Andra medfodda
missbildningar av cauda equina
Q06.4 Hydromyeli, Hydrorachis
Q06.8 Andra specificerade medfodda
missbildningar av ryggmérgen

Q06.9 Medfodd missbildning av
ryggmargen, ospecificerad

Medfodd anomali, deformitet,
sjukdom och skada av ryggmaérg eller
hjdrnhinnor UNS

MEDFODDA MISSBILDNINGAR
OCH DEFORMITETER AV
MUSKLER OCH SKELETT
(Q65-Q79) Maleformationes et
deformitates congenitae systematis
musculosceletalis

Q76.0 Spina bifida occulta

Utesluter: Meningocele (spinalt)
(Q05.-) ; Spina bifida (aperta)

I definitionen av ”ryggmairgsbrack” ingar endast
de nedan understrukna diagnoserna:

Q05 Spina bifida (kluven ryggrad)
Innefattar:

Hydromeningocele (spinalt)*
Meningocele (spinalt)*
Meningomyelocele

Myelocele

Myelomeningocele

Rachischisis spinalt/myeloschisis
Spina bifida (aperta) (cystica)
Spinalt meningocele™

Utesluter:
Spina bifida occulta (Q76.0)

*meningocele ingdr om neurologiskt bortfallssymtom foreligger
neonatalt/forsta levnadsménaderna, eftersom nagon nervviavnad da
fanns i celet/bracket forutom hinnor (meninger)

Q06 Andra medfodda missbildningar av
ryggmairgen

Q06.0 Amyeli

Q06.1 Hypoplasi och dysplasi av ryggmairgen
Q06.2 Diastematomyeli

Q06.3 Andra medfodda missbildningar av cauda
equina

Q06.4 Hydromyeli, Hydrorachis

Q06.8 Andra specificerade medfodda
missbildningar av ryggmaérgen

Q06.9 Medfodd missbildning av ryggmargen,
ospecificerad

Medfodd anomali, deformitet, sjukdom och skada
av ryggmarg eller hjarnhinnor UNS

MEDFODDA MISSBILDNINGAR OCH
DEFORMITETER AV MUSKLER OCH
SKELETT (Q65-Q79)

Q76.0 Spina bifida occulta

Utesluter: Meningocele (spinalt) (Q05.-) ;
Spina bifida (aperta) (cystica) (Q05.-)
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Medicinska kortfakta om ryggmargsbrack

Synonymer: spina bifida cystica (SBC), myelomeningocele (MMC); bracket kan vara
lokaliserat till brost- och/eller landryggrad, ibland korsryggen, sillan halsryggen

Forekomst: varierar i olika geografiska omrdden och folkslag och under olika tidsperioder.
Incidens i1 Sverige: 8 till 4 per 10 000 fodda pa 1970-talet och senaste decenniet 1-2 per 10 000.
Sex av tio graviditeter dir fostret har ryggmairgsbrack avbryts (se “Fosterskador och
kromosomavvikelser”, Socialstyrelsen)

Uppkomst: bristande slutning av ryggmérgskanalen (neuralréret) tidigt under forsta
graviditetsveckorna. Annu oklar bakgrund, kostfaktorer i kombination med genetiska faktorer

har betydelse.

Kroppsfunktioner: Funktionsbortfallens typ och omfattning bestdms av pa vilken nivd och 1
vilken omfattning neuralrorsdefekten innefattar ryggmérg, nervrotter och hjérna:

- forlamning och kinselnedsdttning i nedre delarna av kroppen, med risk for trycksar, ibland
med behov av plastikkirurgisk operation eller ledande till amputation

- instabil bal, pdverkad sittfunktion, scolios/kyfos (ryggkrokar)

- stord nervfunktion till urinblasa och tarm, paverkad sexualfunktion
Bristande forméga till blastomning med risk for urinvégsinfektioner och
forviarvade njurskador; bristande formaga till tarmtdmning med kronisk
forstoppning; urin- och avforingsinkontinens.

- fjattrad/fastvuxen ryggmérg med tilltagande funktionsforsamring

- hydrocefalus (vattenskalle) med shuntoperation i nyfoddhetsperioden; reoperationer vanliga;

risk for nytillkomna neurologiska symtom, forvdrvad hjarnskada, blindhet eller d6d om

symtomen inte upptécks i tid.

- nedsatt arm-handfunktion, med risk for forsdmring vid vétskeansamling 1 ryggmérgen

- stord funktion av svéljning, andning och 6gonmotorik samt nedsatt balans p.g.a. Arnold-
Chiari-missbildning med kranialnervspaverkan

- hormonella storningar, bl a for tidig pubertet
- kognitiva svérigheter oavsett begdvningsnivd med ojamn profil (svarigheter med exekutiva
funktioner, bl.a. initiativ, planering, genomforande, organisation); intellektuell

funktionsnedsédttning hos ca var fjirde

- 6kad forekomst av epilepsi och latexallergi

34



