Anvisningar
for den som fyller i registreringsblanketten for DMD-patienter

I det foljande finns information som kan vara till stdd nar du fyller i registreringsblanketten.
Siffrorna i anvisningarna (1-16) hanvisar till fragorna i blanketten (1-16). Las foljande fyra
punkter innan du borjar fylla i registreringsblanketten:

e FOr att registreringen ska vara giltig bor du lasa igenom informationsbladet och skriva
ut, fylla i, underteckna och posta formularet for informerat samtycke och
registreringsblanketten till adressen:

Sinikka Loukamaa
Muskelhandikappférbundet rf
Vastra Langgatan 35

20100 ABO

e | fall du har fragor eller kommentarer kan du kontakta Sinikka Loukamaa, tfn 02-273
9730, e-post enligt modellen fornamn.efternamn@lihastautiliitto.fi.

e Om en fraga har flera svarsalternativ, kryssa da for endast ett alternativ, d.v.s. det
som bast beskriver din situation.

e Det ar synnerligen viktigt att resultaten av genetiska test inférs korrekt i registret.
Ifall du inte kanner till ett testresultat eller ar oséker pa hur du ska fylla i blanketten,
kan du i stéllet anteckna namnet pa och adressen till det sjukhus eller den
vardinrattning som har utfort testet. Vi kontaktar dem med ditt tillstdnd och ber om
testresultaten pa dina vagnar.

DEL I — OBLIGATORISKA UPPGIFTER

Du maste besvara samtliga fragor i del I. Uppgifterna sparas i Finlands
muskelsjukdomsregister och en kopia av dem skickas till det europeiska registret. Uppgifter
om din identitet finns enbart i det finlandska registret — i det europeiska registret ar
uppgifterna anonyma och identifieras utifran en kod.

1. Patientens personuppgifter
Fyll i patientens namn, fédelsedatum, personbeteckning, post- och e-postadress.

2. Representant for patienten

Om du fyller i blanketten a patientens vagnar (féralder/formyndare) anteckna ditt namn,
post- och e-postadress, och forklara garna i vilken relation du star till patienten (t.ex.
mamma/pappa).

3. Vilken diagnos har patienten fatt?
Uppgav lakaren diagnosen Duchennes muskeldystrofi (DMD) eller ndgot annat?

4. Vad utvisar genetiska test om patientens sjukdom?
Anteckna har resultatet av det genetiska testet eller uppge att du véntar pa resultat (om du
har blivit testad men inte fatt resultaten &nnu). Om du inte kanner till resultatet eller om du



ar osaker pa vad du ska skriva, uppge hellre var testet har utforts. Vi kan da med ditt
tillstdnd be anstalten sanda oss resultatet.

5. Motoriska funktioner

Motoriska funktioner ar en persons formaga att rora sig. Hurdan ar rorelseférmagan hos
patienten da den ar som bast? Kryssa for ett alternativ. Kan patienten ga? Om inte, kan han
eller hon sitta sjalv? Eller kan han/hon inte ndgondera? Att sitta sjélvstandigt betyder att
patienten kan halla sig i sittande stallning flera minuter utan stéd av en annan person eller
anordning (stdd, korsett eller stolsrygg).

6. FOr patient som fyllt 3 ar: anvander han eller hon rulistol?

Fragan behover bara besvaras om patienten har fyllt 3 ar. Vi vill veta om patienten behdéver
rullstol. Och om patienten maste anvanda den hela tiden (= heltid) eller bara for langre
transporter (= deltid).

7. Tar patienten for narvarande kortikosteroider (glukokortikoider) mot
muskeldystrofi?

Kliniska prévningar har visat att kortikosteroider (andra namn ar glukokortikoider och
kortisonpreparat) inverkar positivt pa muskelstyrkan hos patienter med Duchennes
muskeldystrofi. Vi vill veta om patienten for tillfallet anvander steroider eller om han/hon har
tagit sadana tidigare eller om patienten aldrig har anvant steroider mot muskeldystrofi.

8. Har patienten genomgatt ryggradsoperation pa grund av skolios?

En del DMD-patienter har svaga ryggmuskler, vilket leder till att
5 ryggraden bojs i sidled (S-formad). Tillstandet kallas skolios. Ibland
o 3 kan ryggraden “ratas ut” med hjalp av en operation. Svara “ja” pa
' fragan ifall patienten har genomgatt en sadan ryggradsoperation.
Om patienten inte har genomgatt en sadan operation ska du svara
“nej” &ven om du tror att en sadan kommer att behovas senare. Du
" kan istallet uppdatera uppgifterna i foljande uppféljningsomgang
~ (nér du fyller i den blankett vi skickar arligen).

DEL Il — YTTERLIGARE UPPGIFTER

Véanligen besvara fragorna i del 11 s& gott du kan. Dina svar i del Il skickas i anonym form till
det europeiska registret och kan anvandas av forskare i muskelsjukdomar. Men har behéver
du inte besvara alla fragor. Vi kan inféra dina uppgifter i den europeiska databasen dven om
de ar ofullstandiga.

9. Har nagon annan familjemedlem eller slakting samma sjukdom som patienten?
Eftersom DMD ér en arftlig sjukdom vill vi veta om nagon av dina slaktingar har samma
symptom eller har fatt samma diagnos som du.

10. Har patienten fatt diagnosen kardiomyopati (sjukdom i hjartmuskeln)?

Det ar inte bara skelettets muskler som drabbas av muskeldystrofi, utan ocksa hjartmuskeln.
Patienter med DMD kan fa diagnosen kardiomyopati i nagot skede av sin sjukdom. Hjartats
funktion kan matas med hjalp av en ultraljudsundersékning (s.k. hjartecho eller



echokardiografi). En av undersokningsparametrarna ar LVEF som utvisar i procent hur stor
mangd blod som passerar genom den vanstra hjartkammaren vid varje hjartslag. Hos en
frisk person ar LVEF-vardet oftast stdrre an 65 procent. Vanligen anteckna resultatet av
ultraljudsundersokningen av hjartat har. Kom ocksa ihdg att anteckna undersokningsdatum.

11. Anvander patienten for narvarande lakemedel (ACE-hammare eller
betablockerare) som behandling av eller skydd mot hjartsjukdom?

Eftersom hjartmuskeln ocksa angrips av muskeldystrofi (se fraga nr 10) ar det troligt att
DMD-patienter i ett tidigt skede av sjukdomen far medicin som skyddar hjartat. De
lakemedel som anvands ar betablockerare eller ACE-hAmmare. Anteckna hér vilket lakemedel
som ordinerats.

12. Far patienten regelbundet icke-invasiv respiratorbehandling?

Personer med DMD kan ha problem med andningen. For att underlatta andningen kan
patienten ordineras respirator som han/hon anvéander dygnet runt eller nagra timmar av
dygnet, t.ex. nattetid. Icke-invasiv betyder att anvandning av apparaten inte har kravt att
anslutningen opereras in i kroppen, d.v.s. ingen kanyl har behdvts séattas in. Anslutningen
kan vara en mask som gar att avlagsna nar som helst.

13. Far patienten invasiv respiratorbehandling?

Se ocksa bilderna ovan och nedan.

Invasiv respirationsbehandling innebar att patienten har genomgatt en operation (en
trakeostomi: en 6ppning in till luftstrupen gors i halsen strax nedanfor struphuvudet och i
Oppningen placeras ett ror, som patienten andas via). Det har systemet underlattar
antljlr]i_r_] en och kaﬂ anvandas dygnet runt eller bara nagra timmar i dygnet.




Andningskapaciteten kan matas och resultatet uppges i form av forcerat vitalkapacitetsvarde
(FVC). Efter en djup inandning blaser patienten ut luften i en apparat som mater volymen pa
utandningen. FVC-véardet varierar med alder, kon, vikt och langd och det mats i liter.
Véanligen anteckna resultatet och undersdkningsdatumet for testet.

14. Har patienten anmalt sig till ett annat muskelsjukdomsregister?

vart mal ar att alla DMD-patientregister med tiden slas ihop till ett europeiskt (och i
framtiden ett globalt) register. Darfor vill vi forsdkra oss om att en och samma patient inte
av misstag finns registrerad tva ganger i vart register. Vanligen lat oss fa veta om du redan
ar registrerad i ett annat DMD-register — vi ser till att dina uppgifter finns med bara en gang i
den europeiska databasen. Om du finns registrerad i ett annat register betyder det inte att vi
inte vill registrera dig. Det ar viktigt att vi far uppgiften om det andra registret.

15. Har det utforts muskelbiopsi pa patienten?

For att lakaren ska kunna bekréafta diagnosen muskeldystrofi tas en muskelbiopsi av
patienten. En liten bit av en muskel avlagsnas kirurgiskt och provbiten fungerar som
underlag for en mangfald olika test.

16. Lakare och vardinrattning
Var véanlig och uppge namnet pa den eller de lakare som du anlitar och
vardinrattningen/vardinrattningarna.
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