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Sammandrag:

Spinal muskelatrofi (SMA) ér en progredierande, genetiskt drftlig, neurologisk muskelsjukdom
som drabbar en pa 10 000 fodda 1 Finland. SMA kan manifestera sig pa varierande sitt mellan
individer och klassificeras darfor 1 olika typer. Sjukdomen paverkar innerveringen av musku-
laturen, vilket leder till atrofier, som i sin tur paverkar funktionsformégan negativt. For att
framja funktionsformégan och livskvaliteten dr multispecialistvard av stor vikt for individer
som lever med sjukdomen. I examensarbetet har 20 vetenskapliga artiklar analyserats och sam-
manstéllts till en scoping review. Studierna behandlar sjukdomen hos individer 1 olika aldrar,
och basen av detta dr arbetets resultatdel strukturerat i tre separata delar med fokus pa dessa
olika aldersgrupper. Syftet med arbetet dr att ur ett fysioterapeutiskt perspektiv askadliggora
en sammanfattande oversikt 6ver sjukdomen och dess paverkan pa funktionsformagan samt
behandlingsalternativen. Arbetet ar tidsenligt och ytterst aktuellt, eftersom det anvéinda materi-
alet dr publicerat inom de fem senaste aren. Tidigare forskning bestar till stor del av detaljin-
riktade studier, vilket dr anledningen till att detta arbete har ett helhetsingripande angreppssitt.
Arbetets presenterade resultat pavisar vikten av tidig initierad, individanpassad och &ndaméls-
enlig rehabilitering kontinuerligt under livet for individer med SMA. Evidensen framldgger
starka bevis for att farmakologisk behandling och individanpassad fysioterapi dr en effektiv
och gynnsam rehabilitativ kombination for att tygla sjukdomen. Det bor uppmérksammas att
sjukdomen &r obotlig och progredierande, men trots detta kan livskvaliteten och prognosen

vara goda tack vare moderna interventioner och rétt rehabiliteringsmetoder.
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Spinal muscular atrophy and its impact on functional ability — a comprehensive overview over
physiotherapeutic and rehabilitative treatment methods throughout the lifespan. A scoping re-
view.

Arcada University of Applied Sciences: Physiotherapy, 2025

Abstract:

Spinal muscular atrophy (SMA) is a progressive, genetically inherited, neurological muscular
disorder that affects approximately one in 10 000 newborns in Finland. The clinical presenta-
tion of SMA varies between individuals, leading to its classification into different types. The
disease impairs the innervation of muscles, resulting in atrophy and subsequently diminished
functional capacity. To support functional ability and quality of life, multiprofessional care is
essential for individuals living with SMA. This thesis comprises a scoping review based on the
analysis and synthesis of 20 scientific articles. The studies examine SMA across various age
groups, and the results section of the thesis is structured into three parts accordingly. The aim
is to provide a comprehensive overview of the disease, its impact on functional ability, and
treatment options from a physiotherapeutic perspective. The topic is both up to date and highly
relevant, as all included studies were published within the past five years. Previous research
has largely focused on specific aspects of the disease; therefore, this work adopts a broader
approach. The findings highlight the importance of early, individually tailored, and continu-
ously implemented rehabilitation throughout the lifespan of individuals with SMA. Strong ev-
idence supports the effectiveness of combining pharmacological treatment with personalized
physiotherapy as a beneficial and effective rehabilitative strategy. Although SMA remains in-
curable and progressive, modern interventions and appropriate rehabilitation methods can sig-

nificantly improve both prognosis and quality of life.
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Tiivistelma:

Spinaalinen lihasatrofia (SMA) on progressiivinen, geneettisesti periytyva neurologinen lihas-
tauti, johon sairastuu yksi 10 000:sta suomalaisesta. SMA voi ilmentya eri tavoin eri yksiloilla
mink& vuoksi sairaus luokitellaan eri tyyppeihin. Tauti vaikuttaa lihaksiston hermotukseen,
mika johtaa lihasatrofioihin ja heikentdd ndin toimintakykya. Toimintakyvyn ja eldiménlaadun
edistimiseksi on moniammatillinen hoito dirimmaéisen tirkedd SMA:ta sairastaville henki-
16ille. Opinnidytetydsséd on analysoitu 20 tieteellistd artikkelia ja néisté laadittu scoping review.
Tutkimukset késittelevdt SMA:ta eri-ikéisilld henkil6illd, ja timén perusteella tyon tulososio
on jaettu kolmeen ikdryhmittdiseen osaan. Tyon tavoitteena on fysioterapeuttisesta ndakokul-
masta esittdd kattava yleiskatsaus sairaudesta, sen vaikutuksista toimintakykyyn seké sen hoi-
tomahdollisuuksista. Tyd on ajankohtainen ja merkityksellinen, silld kaikki kdytetty aineisto
on julkaistu viimeisen viiden vuoden aikana. Aiempi tutkimus keskittyy usein yksittdisiin osa-
alueisiin, minkd vuoksi tdssa tydssd on valittu kokonaisvaltainen ldhestymistapa. Tulokset ko-
rostavat varhain aloitettavan, yksilollisesti suunnitellun ja elaminkaaren aikana jatkuvasti to-
teutettavan kuntoutuksen merkitystdi SMA:ta sairastavien henkildiden kohdalla. Tutkimus-
ndyttd tukee vahvasti sité, ettd farmakologinen hoito yhdistettynd yksildlliseen fysioterapiaan
muodostaa tehokkaan ja hyodyllisen kuntoutuskokonaisuuden sairauden hallintaan. Vaikka
SMA on parantumaton ja etenevi sairaus, voivat nykyaikaiset hoitomuodot ja oikeanlainen

kuntoutus merkittivisti parantaa eldménlaatua ja ennustetta.

Avainsanat:

Spinaalinen lihasatrofia, fysioterapia, kuntoutus, toimintakyky, farmakologinen hoito
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1 Inledning

Tdnk dig att vara ett nyfott barn med hela livet framfor sig. Tdink dig att du ldr dig skratta,
dta, sitta och till och med att gd. Du dr lyckan i dina fordldrars liv. Men ndr dina jamn-
dariga borjar springa, hoppa och leka tillsammans, sa forlorar du din formdga att ga.
Skrattgroparna du dr van att se hos dina fordldrar byts allt oftare ut till bekymrade veck
i pannan och pasar under ogonen. Du tappar sakta men sdikert formdgan att styra dina
armar och ben, musklerna fortvinar. Trots otaliga sjukhusbesok, rehabiliteringstillfillen,
vard och hjdlpmedel kryper sig sjukdomen bara ldngre och ldngre in i din kropp. I vuxen
dlder dr du van vid att inte kunna réra dig. Men dd blir det dven svdrare att svilja, hosta
och andas. Du vet att det kommer bli for tungt for din kropp att ens fortsdtta andas innan
du nar dldern som dina medmdnniskor kallar for medelalder. Fér personer som lever

med SMA kan detta mycket riktigt vara hur verkligheten ser ut.

Spinal muskelatrofi dr en recessiv, genetiskt érftlig, neuromuskulér sjukdom som upp-
skattningsvis drabbar 1 pa 10 000 fodda barn i1 Finland (Hilsobyn, 2023). En mutation i
genen SMNI1, som instruerar produktionen for éverlevnadsmotorneuroproteinet, ar den
bakomliggande orsaken till SMA (Sahlgrenska Universitetssjukhuset, 2019). Detta leder
till progredierande muskelsvagheter och atrofier. Sjukdomen ar obotlig (Cleveland Cli-
nic, 2024). Behandling och uppriétthallande av funktionsformagan dr vésentligt genom
hela livet hos en person med SMA. Fysioterapi dr en mycket viktig del av behandlings-
planen och dérfor hor det till oss fysioterapeuter att vara insatta i &mnet (Socialstyrelsen,

2024).



2 Val av forskningsomrade

Detta lirdomsprov behandlar &mnet spinal muskelatrofi. Sjukdomen dr en dr permanent
och progredierande, den foljer individen genom hela livet (Socialstyrelsen, 2024). Darfor
har vi valt att skriva om sjukdomen och dess behandlings- samt rehabiliteringsmetoder i
livets alla skeden. Arbetet utformades med avsikt att vara dppet och relativt brett i sitt
fokus. Tidigare forskning som hittades om SMA, hade i allménhet ett specifikt angrepps-
sétt pa damnet. Det vill sdga, forskning som behandlade helhetsbilden saknades. Darfor
vill vi sammanstilla ett arbete dar allt fran sjukdomsbild och symtom, till diagnos och
forlopp, till behandling och rehabilitering ingér. Mélet ar att dstadkomma ett arbete som

beskriver helheten i stéllet for att fokusera pé en specifik detalj.

3 Arbetslivsrelevans

Som fysioterapeut dr det hogst sannolikt att man kommer i kontakt med personer med
SMA, sirskilt inom neurologisk rehabilitering (Biogen, 2023a). Det kan vara frdgan om
barn, ungdomar eller méanniskor i medelaldern (Cleveland clinic, 2024). Resultaten frdn
detta examensarbete kan fungera som sjdlvstudiematerial inom neurologi for fysioterapi-
studerande. Lésaren fir bekanta sig med en omfattande och livsomvélvande neurologisk
sjukdom ur ett fysioterapeutiskt perspektiv. Resultaten lyfter fram och sammanfattar till-
ginglig vetenskaplig litteratur och forskning. Examensarbetet ar skrivet ur ett brett per-
spektiv, dir det mest relevanta om sjukdomen och dess paverkan pa funktionsformégan,
samt sjukdomens rehabilitering, fysioterapi och farmakologiska behandling, i respektive

alder, behandlas.

Arbetet har avgrinsats genom att endast forskning och material frén de senaste fem aren
har anvénts. Examensarbetet dr dirmed tidsenligt. Forskningen kring SMA ir ett omrade
som sténdigt utvecklas, dir nya genombrott gors inom medicinsk behandling, funktions-
formaga och rehabilitering. Déarfor analyseras bara aktuell, nutida och relevant forskning

1 detta examensarbete (Bauce & Fitzpatrick, 2018).



4 Teoretisk bakgrund

SMA ir en genetisk muskelsjukdom. Det finns olika typer av sjukdomen, alla ar obotliga
(Cleveland clinic, 2024). Pa engelska heter sjukdomen spinal muscular atrophy och pa
finska spinaalinen lihasatrofia. Den beror pa att motoriska nervceller i ryggmérgen dor.
Pé grund av det kan musklerna inte innerveras som normalt, vilket i sin tur leder till mus-
kelsvagheter och atrofier. Atrofi innebdr att muskler férsvagas och fortvinar (Hjarnfon-
den, 2021). Muskelsvagheten &r som virst i proximala muskler, alltsd muskler ndrmast
kroppens mitt. Sjukdomen &r progredierande, alltsé forvarras den med tiden (Socialsty-

relsen, 2024).

SMA drabbar uppskattningsvis 1 barn av 10 000 fodda (Hélsobyn, 2023). Sjukdomen
finns 1 hela vérlden. I Finland fods i medeltal 4-5 barn med SMA érligen och totalt lever
ungefdr 100 finlindare med denna obotliga sjukdom just nu (SMA-Finland, u.4.). Dessa
individer &r 1 stort behov av diverse behandlingsmetoder och rehabilitering for att kunna
uppna en sa hog livskvalitet som mojligt. Behandlingen fokuserar framst pa hantering av
symtom och att uppratthdlla samt utveckla funktionsformégan (Hjarnfonden, 2021). Ny-
ligen har dven ladkemedel blivit allt effektivare och vanligare att anvénda for att behandla

sjukdomen. SMA péverkar inte kognitionen (SMA-Finland, u.4.).

4.1 Centrala begrepp och definitioner

Spinal muskelatrofi (SMA) — en arftlig och progredierande neurologisk muskelsjukdom
som beror pd genmutationer. Sjukdomen orsakar fortvinade muskler, vilket forsdmrar
funktionsformégan avsevirt och utan behandling forkortar livslingden (SMA-Finland,

wab).

Fysioterapi — en vetenskap och profession som grundar sig i en forstaelse av kroppen,
hur den ror sig och fungerar samt dess interaktion med omgivningen. Fysioterapi baserar
sig pa biomekaniska, fysiologiska, psykologiska, sociala och existentiella perspektiv. Ma-
len med fysioterapi dr att frimja hélsa, minska lidande, att dtervinna, uppratthalla eller

forbéttra optimala rorelsebeteenden och rorelseformégor (Broberg & Lenné, 2019).



Rehabilitering — en systematisk process som innebér att behov utreds och bedoms, at-
girder planeras och genomfors samt att resultat foljs upp. Dessa insatser syftar till att
stodja en person med forvarv av funktionsnedsattning. Utifran dennes individuella behov
och forutsittningar strivas det efter att aterfa eller bibehélla basta mojliga funktionella

kapacitet samt skapa forutséttningar for ett sjalvstandigt liv (Socialstyrelsen, 2023).

Funktionsformiga — en ménniskas formaga att klara av funktioner som ar viktiga och
nddvindiga for att klara sig 1 vardagen, bade fysiskt, psykiskt, kognitivt och socialt. Enligt
ICF kan funktionsformagan beskrivas som ett 6vergripande dynamiskt tillstind som ba-
serar sig pa en samverkan mellan individen, dess hilsotillstind och samhéllsliv (THL,

2024).

Farmakologisk behandling — farmakologi betyder ldran om ldkemedel och deras effekt
(De forskande ldkemedelsforetagen, 2024) och behandling innebér vard av nagon som
lider av till exempel sjukdom (Svenska Akademien, 2024). Farmakologisk behandling dr

alltsé vard med hjilp av lakemedel.

4.2 Genetik

SMA ér en recessiv genetiskt drftlig neuromuskuldr sjukdom (SMA-Finland, u.a.). Den
bakomliggande orsaken till sjukdomen dr mutation i genen SMN1, 1 5q13 regionen (Sahl-
grenska Universitetssjukhuset, 2019) (Burr & Reddivari, 2023). 5q13 &r den region dir
overlevnadsmotorneuronet SMN1 kodas (Burr & Reddivari, 2023). Genen SMNI1 har
som uppgift att producera ett protein som kallas SMN. Detta protein finns i hela kroppen,
med hogsta nivaer 1 ryggmargen. Produceras detta protein 1 otillrdckliga méngder borjar
motorneuroner do. Motorneuroner dr nervceller lokaliserade 1 ryggmargen, vars uppgift
ar att skicka ut nervfibrer till kroppens alla muskler och kontrollera rorelser (Better He-

alth, 2021).

Individer med SMA har en mutation i bada kopiorna av SMN1, man har alltsa tva upp-
sdttningar av SMN1 genen — en fran vardera fordldern (Better Health, 2022). Avsaknad
av den telomera kopian (kopian i DNA-kedjans éndstycke i1 varje kromosom (Dahlman

et.al,, 2010)) av SMNI1 kan bero pa tre olika saker; deletion, punktmutation eller
9



genkonversion av SMNI till SMN2 (Figur 1). Deletion ér vanligast vid SMA 1 och bety-
der att ett baspar totalt raderats frain DNA-sekvensen till f6ljd av mutationen (Genetik-
ndmnden, u.4.). Punktmutationer och genkonversion leder ofta till de lindrigare formerna
av SMA 2 och 3. (Sahlgrenska Universitetssjukhuset, 2019). Punktmutation innebér
att ett eller ett fatal baspar har fordndrats i DNA-sekvensen som ett resultat av mutationen
(Genetiknamnden, u.a.b). Genkonversion beskriver den process dir DNA-sekvens fran
en kromosom kopieras och ersétter en motsvarande sekvens pa en annan kromosom (An-

tonarakis & Cooper, 2019).

Individens
genetik

AN

Normalt frisk individ Individ med SMA typ 1 Individ med SMA typ 2 Individ med SMA typ 3

AN SMN2 SMN2Z X SMN2 SMN2 SMN2

SMNIT SMN2 SMN2 SMNZ SMN2 SMN2 SMN2

Figur 1. Visualisering av genetikens inverkan pd typer (deletion, punktmutation och genkonversion).

Orsaken till att en del av SMA-drabbade paverkas mer omfattande av SMN1-mutationen
an andra beror pé existensen av SMN2-genen, som i sin tur ger instruktioner for produkt-
ionen av proteinet SMN (Better Health, 2022). SMN2-genen producerar dessutom olika
versioner av SMN-proteinet, dock bara en liten andel av den anvidndbara versionen 1 till-
racklig storlek (Sahlgrenska Universitetssjukhuset, 2019). Insjuknade i SMA kan f6ljakt-
ligen ha olika antal kopior av SMN2-genen — ju fler kopior desto stérre miangder av SMN-
proteinet produceras, som i sin tur leder till en mildare variant av spinal muskelatrofi

(Better Health, 2022).

For att ett barn ska drabbas av SMA maste bada fordldrarna fora 6ver SMN1-genen inne-
héllande en fordndring till barnet. Ungefdr 1 pa 40 ménniskor dr birare av genvarianten
som kan orsaka SMA. Om béda fordldrarna ér birare av en sddan gen &r risken att barnet
insjuknar 1 SMA 25% (en av fyra). Den muterade genen kan dven dverforas i enkel upp-

sdttning (endast en kopia), vilket resulterar 1 att barnet blir en frisk barare pa en muterad
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gen. Sannolikheten for detta dr 50%. Dessutom finns en 25% sannolikhet att barnet var-

ken fér sjukdomen eller blir genbérare (Hjarnfonden, 2021).

4.3 Klassificering av SMA: typer och deras betydelse

P& basen av den kliniska bilden och de fysiska fardigheterna som finns hos personer med
SMA kan man dela in sjukdomen i fem olika typer (Tabell 1). Typerna kan skiljas at pa
basen av debutélder och svarighetsgrad (Héalsobyn, 2023). Dock &r det vért att nimna att
typerna inte kan avgrinsas helt frdn varandra, utan SMA som helhet finns pé ett brett
kontinuum utan tydliga grianser. Trots det dr indelningen i typer anviandbar vid prognos

och hantering av sjukdomen (Prior et. al., 2024).

431 SMAtyp 0

SMA 0 syns vid barnets fodsel och har uppkommit redan under fostertiden. For barn som
fods med SMA typ 0 forekommer svar hypotoni och muskelsvaghet. Det mest utmanande
symtomet dr andningssvarigheter. Andra vanligt forekommande utmaningar &r areflexi
och ansiktsdiplegi, samt kontrakturer och artrogrypos i lederna. Med hjélp av sjukvard
kan dessa barn bli allt fran nagra veckor till ett halvar gamla. Av denna anledning ndmns

inte alltid denna typ i litteratur och liknande (Prior et. al., 2024).

4.3.2 SMAtyp 1

SMA typ 1 innebdr muskelsvagheter och -avvikelser innan 6 ménaders alder, vanligtvis
forekommer dven en recession i den motoriska utvecklingen. Dessa barn lider av hyper-
toni, dr inaktiva och kan till exempel inte lyfta huvudet. Milda kontrakturer i kndn och
armbégar kan forekomma. De lér sig inte att sitta pad egen hand, samt far svarigheter att
svilja, hosta och grata. Detta resulterar sig ofta dven i1 andningssvarigheter. Medianlivs-
slangden dr 8—10 manader (Prior et. al., 2024). SMA 1 kan dven kallas for Werdning-
Hoffmans sjukdom (Cleveland clinic, 2024).

4.3.3 SMA typ 2

Barn med SMA typ 2 visar symtom fore 18 manaders alder. Aven typ 2 innebir en lang-

sam och recessiv motorisk utveckling, avsaknad av djupa senreflexer och proximala
11



muskelsvagheter. Barn med denna sjukdomstyp kan dock ha en fordréjd men positiv mo-
torisk utveckling fram till 5 &rs &lder. De kan ldra sig att sitta, sta och till och med ga
sjdlvstindigt eller med stod, men tappar dven dessa formégor senast i tonaren. Létta darr-
ningar i hinderna ar vanligt (Prior et. al., 2024). Den forvéntade livslangden for personer
med SMA typ 2 dr mellan 20 och 40 ar. Den vanligaste dodsorsaken dr andningsinsuffi-

ciens (Cleveland clinic, 2024).

4.3.4 SMAtyp3

SMA typ 3 kallas dven for Kugelberg-Welanders sjukdom (Cleveland Clinic, 2024).
Symtomen borjar forst efter 18 ménaders alder, nédr barnet redan har lért sig att ga. Det
finns stora variationer i hur drastiskt sjukdomen péverkar funktionsférmégan hos perso-
ner med SMA 3, beroende pd ndr symtomen bryter ut. Ofta forekommer en utveckling av
motoriken fram till ungefér sex ars alder, direfter sker en recession. Muskelsvagheten ar
mest proximal och muskeltrétthet samt darrningar dr vanligt. Vanligtvis forlorar indivi-
den formégan att g& och behdver hjdlpmedel i vardagen. Personer med SMA typ 3 har
sdllan andningsbesvér och livsldngden skiljer sig inte fran den Gvriga befolkningens

(Prior et. al., 2024).

4.3.5 SMA typ 4

SMA typ 4 dr den enda typen av SMA som bryter ut forst i vuxen alder, oftast i 20—30-
ars aldern. Symtomen liknar dem i typ 3, men &r inte lika allvarliga. Det dr alltsa frdgan
om proximal muskelsvaghet, muskeltrotthet och darrningar. Om man forlorar formégan
att ga ar det oftast efter 50-ars alder. Sjukdomstypen innefattar inga andningsbesvér. Den

forvantade livslangden dr normal (Prior et. al., 2024).

Tabell 1. Sammanfattning av olika typer av SMA.
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SMA typ 0 SMA typ 1 SMA typ 2 SMA typ 3 SMA typ 4
Sjukdo- Under fosterti- | Innan 6 mana- | Innan 18 mana- | Under barndo- | Vuxen alder,
mens de- | den der der men, efter 18 ofta 20 — 30 ar
butéilder manader
Symtom Svar hypertoni, | Muskelsvag- Langsam/reces- | Motorisk ut- Muskelsvag-
muskelsvaghet, | heter, hyper- siv motorisk ut- | veckling nagra | heter, muskel-
andingssvarig- | toni, inaktivi- veckling, mus- | ar, sedan re- trétthet, darr-
heter, areflexi, | tet, kan inte kelsvagheter, cession, tappar | ningar, kan for-
ansiktsdiplegi, | lyfta huvudet, | lar sig sitta ofta gangfor- lora gangfor-
kontrakturer, kontrakturer, men tappar for- | magan, mus- magan
artrogrypos andnings- och | mdgan, and- kelsvagheter,
sviljsvarigheter | ningssvarig- darrningar,
heter, darr- muskeltrotthet
ningar
Forvintad | Upp till ett 8 — 10 man 20 —40 ar Normal Normal
livslingd | halvar

4.4 Nusinersen som farmakologiskt behandlingsalternativ

Nusinersen dr den forsta tilldtna medicinen i behandlingen av SMA. Den fungerar genom
att stimulera SMN2-genens produktion av SMN-proteinet (National Institute of Neurolo-
gical Disorders and Stroke, 2023). Den pédverkar alltsa inte SMN1, dér mutationen finns,
men genom att frimja SMN2 kan man kompensera for SMN1. Nusinersen tas som in-
jektioner in i ryggmérgen rakt i cerebrospinalvétskan (Cambridge University Hospitals,
2024). Behandlingsmetoden presenterades for forsta gdngen 2007, men det drdjde till
2016 fore den godkéndes och borjade anvindas. Resultaten sedan dess har varit fram-

gangsrika och konsekventa (Biogen, 2024).

Enligt Spinrazas (en tillverkare av Nusinersen-medicin) hemsida har 6ver 14 000 perso-
ner behandlats med deras medicin. Storsta delen av dessa dr barn, men dven vuxna och
seniorer har fatt behandlingen. Behandlingen inleds med 4 titare doser inom loppet av 2

manader. Dérefter fis injektionerna med 4 manaders mellanrum (Biogen, 2024).

4.5 Fysioterapi som rehabiliteringsmetod

Fysioterapi dr en grundldggande del i rehabiliteringen av sjukdomen. Fysioterapin behovs
1 alla aldrar och perioder av livet eftersom SMA &r en livslang och progredierande sjuk-

dom (Socialstyrelsen, 2024). Rehabiliteringen ser olika ut i olika stadier av livet,
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foljaktligen fokuserar man pa olika delomriden i olika aldrar. Inom fysioterapin och re-
habiliteringen koncentrerar man sig pa de fardigheter och funktioner som SMA hénsyns-
16st tar ifrén den drabbade (Better Health, 2022). Genom fysioterapin strdvar man bland
annat efter att bevara rorlighet och muskelstyrka. Eftersom muskelfortviningen ar pro-

gredierande vill man med hjilp av fysioterapin bromsa processen (Socialstyrelsen, 2024).

Hjalpmedel ér ett essentiellt delomride for insjuknade i SMA. Hjdlpmedel finns i méngd
och massor, allt frdn stahjélpmedel till aningsmaskiner till transporthjdlpmedel (Biogen,
2023Db). Till fysioterapeutens uppgifter hor att vara med och utreda behovet av hjalpmedel
specifikt hos individen i frdga (Socialstyrelsen, 2024).

5 Syfte och fragestillning

Syftet med detta examensarbete dr att utveckla en bredare forstaelse for hur SMA fortlo-
per genom livet och ur ett fysioterapeutiskt perspektiv. Mélet med resultaten &r att fa en

djupare inblick i rehabiliteringen av sjukdomen hos individer i livets olika skeden.

Forskningsfragorna for examensarbetet dr foljande:

1) Hur ter sig och fortskrider spinal muskelatrofi hos sévél vixande barn och ungdo-
mar som vuxna, och pd vilket sétt paverkas funktionsférmégan i olika aldersgrup-
per?

2) Hurudana fysioterapeutiska, rehabilitativa och farmakologiska metoder anvénds

hos individer med spinal muskelatrofi?

6 Metodik och arbetsprocess

6.1 Metod

Examensarbetet anvdnder scoping review som metod, detta med anledning av de breda
forskningsfragorna och arbetets kvalitativa karaktér. I en scoping review kan forsknings-
frdgorna ndmligen vara Oppnare och mera undersékande én i en vanlig litteraturoversikt
(Weill Cornell Medicine, 2025). I en scoping review fér inkluderings- och exkluderings-

kriterier modifieras efter hand, vilket anses vara passande for detta arbete. En nackdel
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med scoping review dr den eventuella risken att &mnet blir sa pass brett att det blir svért

att begrinsa (Forsberg & Wengstrom, 2016).

6.2 Insamling och bearbetning av material

Eftersom arbetet dr en scoping review har storsta delen av informationen och materialet
samlats in via vetenskapliga databaser. Aven bdcker har anvints som informationskillor.
Efter att ha utfort sokningarna har specifika artiklar omsorgsfullt valts ut med hjilp av
glasklara inkluderings- och exkluderingskriterier utgdende fran artiklarnas abstrakt. Ef-
tersom arbetet dr en scoping review har fokuset ej legat specifikt pa artiklarnas uppbygg-

nad och metoder, endast artiklarnas innehall har legat i centrum.

6.3 Tillforlitlighet, relevans och trovardighet

Vid genomgangen av artiklarna har pa forhand bestdmda inkluderings- och exkluderings-
kriterier anvénts. Tack vare detta har relevanta artiklar valts ut specifikt for de aktuella
forskningsfragorna. Baserat pa kriterierna har det varit mgjligt att rensa bland resultaten

och behalla 20 vetenskapliga artiklar att arbeta med.

I och med att lardomsprovet dr en scoping review har det ej funnits krav pé att gora en
kvalitetsgranskning av det anvinda materialet (Forsberg & Wengstrom, 2016). Trots det
har JUFO-portaali anvénts for att ta reda pd tidskrifternas vetenskapliga tillforlitlighet
och betydelse. JUFO (julkaisuforumi) &r en tjdnst som kvalitetsgranskar och klassificerar
vetenskapliga tidskrifter, bokserier, konferenser och forlag (Tieteellisten seurain valtuus-
kunta, u.4.). De valda studierna och forskningarna har alla minst ett JUFO-poing och har

diarmed inkluderats 1 arbetet.

6.4 Etiska overvaganden

Till f6ljd av att arbetet dr en scoping review har endast tidigare artiklar och forskningar
som gjorts om dmnet anvénts. Allt utvalt material foljer de forskningsetiska riktlinjerna
och principerna (Forskningsetiska delegationen, 2024). Egna forskningslov eller sam-
tyckeskrav har ej behdvts i arbetet eftersom ingen egen forskning gjorts. Dédremot har

etiken géllande killhdnvisningarna tagits 1 beaktande. Kéllhdnvisningarna har utforts
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noggrant for att respektera arbetena som tidigare gjorts och personerna bakom dem

(Forskningsetiska delegationen, 2024).

7 Litteratursokning

Litteratursokningen i arbetet har planerats noggrant. Databasen PubMed har anvénts i
materialsokningen (National Library of Medicine, u.4.). I sokningen inkluderades endast
artiklar som publicerats under de fem senaste dren och vars hela materialet var tillgdngligt
(Bauce & Fitzpatrick, 2018). De slutgiltiga sokorden var “’spinal muscular atrophy AND
physiotherapy” och “spinal muscular atrophy AND physical therapy”. Av dessa sok-
ningar gav den forsta 48 resultat och den andra 103. S6kningen gjordes 11.10.2024. Med
anledning av att antalet tréffar var andamalsenligt begridnsades sokningen inte desto mera

(Tabell 2).

Innan genomgangen av sokresultat formulerades tydliga inkluderings- och exkluderings-
kriterier (Tabell 3). Under granskningen analyserades artiklarnas rubriker och abstrakt.
Dubbletter, artiklar med férre &n fem testpersoner, forskning baserad pé djur, artiklar med
mindre dn ett JUFO-poédng och artiklar som inte behandlar forskningsfrdgorna exklude-
rades. Anledningen till att artiklar med féarre dn fem testpersoner har exkluderats ar for att
undvika fallrapporter och sikerstélla att de inkluderade studierna behandlar &mnet ur ett
mer generellt perspektiv, snarare in ett individuellt. Detta resulterade i att 20 artiklar ter-
stod (se Bilaga 1 for tabell 6ver artiklarna). Ett heltickande inkluderingskriterium var att
artiklarna bor ha SMA 1 huvudfokus och ndrma sig dmnet fran en fysioterapeutisk syn-

vinkel eller fran klientens perspektiv.

Tabell 2. Sékprocessen.

Databas & datum Sokord Resultat Anvénda ar-
tiklar

PubMed ”spinal muscular at- | 48 8
11.10.2024 rophy AND physio-

therapy”
PubMed ”spinal muscular at- | 103 12
11.10.2024 rophy AND physical

therapy”
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Tabell 3. Inkluderings- och exkluderingskriterier.
Inklusionskriterier Exklusionskriterier

Spinal muskelatrofi i huvudfokus fran ett | Artiklar som ej besvarar forskningsfra-
fysioterapeutiskt eller klientcentrerat per- | gorna
spektiv.

Minst 1 JUFO-podng Artiklar dir djur anvénts i forsknings-
syfte

Fler én 5 personer bor ha medverkat i stu- | Dubbletter
dien

Tillgéngliga som fulltext och publicerade
inom de senaste 5 aren

8 Resultat

Genom att analysera artiklarna hittades relevant material som svarade pa forsta forsk-
ningsfragan, alltsd hur spinal muskelatrofi ter sig och fortskrider hos sivil viaxande barn
och ungdomar som vuxna, samt pa vilket sitt funktionsformagan paverkas i olika &lders-
grupper. Avenledes hittades svar pa andra forskningsfrigan om hurudana fysioterapeu-
tiska, rehabilitativa och farmakologiska metoder som anvénds hos individer med spinal
muskelatrofi. De 20 utvalda studierna gav tillimpbar information om sjukdomens férlopp
for samtliga aldersgrupper, frdn spidbarn till vuxna, som hade betydelse for forsknings-
frdgorna. Enligt analysen strukturerades resultaten i tre teman utifrdn aldersgrupp: spad-
barn, barn och ungdomar samt vuxna. Inom varje aldersgrupp kunde resultat relaterade
till funktionsformaga, fysioterapeutiska metoder och farmakologisk behandling identifie-
ras. For barn och ungdomar framtradde dessutom skolios och andra ryggradsdeformiteter

som ett sérskilt relevant delomréde, vilket lyftes fram som en separat kategori.

Det kan konstateras att SMA &r en progredierande neurologisk muskelsjukdom som pé-
verkar funktionsférmagan drastiskt. Dessutom ter sig och fortskrider sjukdomen pa olika
sitt hos varje individ. Aven inom varje typ av SMA forekommer stor individuell variat-
ion. Darfor bor rehabilitering och behandling vara individanpassat. Den individanpassade
rehabiliteringen bestér av ett flertal byggstenar, diribland fysioterapi och farmakologisk
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behandling. Med hjélp av farmakologisk behandling dr det mdjligt att paverka sjukdo-
mens forlopp avsevirt. For att frimja individens sjélvstindighet och uppréatthalla dess
funktionsforméga pa bésta mojliga sétt bor fysioterapi ingd 1 behandlingsplanen. Nedan
finns en visualisering (Figur 2) av de mest visentliga resultaten (siffrorna motsvarar ar-

tiklarna enligt numreringen 1 Bilaga 1).

\ * Regression av motoriska formagor (1, 4, 5)
Spinal muskelatrofi - vuxna * |ndividanpassad tidig initierad rehabilitering (3, 13, 14,
/ 20)
o o s Uppratthallande av funktionsférmaga (5, 18, 20)

o » Deformiteter i brostkorg och ryggrad (6, 16, 17, 19)
Spinal muskelatrofi - barn s Andningssvarigheter (9, 10)

och ungdomar » Kombination - fysioterapi och farmakologisk
4 behandling (2, 11, 12, 14, 15, 16)

= Motoriska avvikelser och utmaningar (7, 8,11, 15, 16)
* Bibehallande och forbattring av motorik (7, 16)
« Tidig farmakologisk initiering (7, 8, 16)

Spinal muskelatrofi -
spadbarn

Figur 2. Visualisering av de mest vésentliga resultaten hos olika dldersgrupper.

8.1 Spinal muskelatrofi hos spadbarn

8.1.1 Funktionsformaga hos spadbarn med spinal muskelatrofi: moto-
riska utmaningar och sjukdomens férlopp

Hos spiddbarn med SMA kan motoriska avvikelser synas redan vid fodseln. Gemensamt
for alla dr att den &r progressiv och funktionsformagan kommer att forsdmras med tiden.
Hos spiddbarn innebdr detta att en fordrdjning i utvecklingen av motoriska fardigheter. En
stor del av spddbarn med SMA lér sig aldrig att utfora nagra viktbarande aktiviteter och
om de gor det dr de vanligtvis storre och dldre (Iammarino et al., 2024). Hos spadbarn
med sjukdomen finns det i allménhet behov av sondmatning och andningshjélp (Scheij-

mans et al., 2022).
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Hos spadbarn forekommer SMA 1 form av typ 0, 1, 2 och 3, beroende pa nér sjukdomen
bryter ut och vilka motoriska milstolpar som nés (Ippolito et al., 2023). Hos spadbarn
med SMA typ 0 har sjukdomen brutit ut redan under fostertiden och de blir endast négra
veckor till ett halvar gamla. Redan nér de fods lider de av allvarlig hypotoni, har kontrak-
turer, reagerar inte pa stimuli och har andningssvérigheter. Under sin livstid hinner de

inte nd nadgra motoriska milstolpar alls (Mirea et al., 2022).

Utan behandling kommer spadbarn med SMA typ 1 aldrig att nd ndgra motoriska milstol-
par. Hos dessa bryter sjukdomen ut innan 6 ménaders alder (Ippolito et al, 2023). De
kommer aldrig att ldra sig att sitta. En del kan léra sig att kontrollera huvudet och att rulla
(Scheijmans et al, 2022). Pa grund av sjukdomens progression kommer dessa barn vid 2
ars alder vara i behov av invasiv ventilation for att 6verleva, eller redan ha avlidit (Iam-

marino et al., 2024).

Spéddbarn vars sjukdom bryter ut mellan 6 och 18 ménaders &lder diagnostiseras med
SMA typ 2 (Scheijmans et al., 2022). Dessa barn brukar lira sig att sitta, men aldrig att
ga (Mirea et al., 2022). Den sista typen av SMA som kan féorekomma hos spaddbarn dr typ
3, den kan diagnostiseras under spddbarnstiden efter 18 manaders lder, men dven senare.
Dessa barn ldr sig vanligtvis att ga. Spddbarn med typ 2 eller 3 kommer, med en viss
fordrojning, att utveckla sin motorik till en borjan, men dérefter kommer den slutligen att

forsdmras pa grund av sjukdomens progredierande natur (Scheijmans et al., 2022).

I sin studie kunde Stegpien et al. (2021a) konstatera att de motoriska fardigheterna hos
spiddbarn med SMA beror pa deras muskelstyrka, rorelseomfang, missbildningar av rygg-
rad (sérskilt skolios), brostkorg och backen. Dessa faktorer har en drastisk paverkan pé
bade motorik, rorelseomfang och muskelstyrka, vilket i sin tur leder till en forsdmrad
funktionsformaga i allménhet, sdmre livskvalitet, mera smérta och storre andningspro-
blem (Stepien et al., 2021a). Aven Scheijmans et al. (2022) kunde i sin forskning konsta-
tera att en eskalering av skolios hinger titt ithop med en forsdmring av funktionstillstin-

det.
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Bélstyrkan ar visentlig for spddbarn med SMA. En béttre balstyrka hinger ofta ihop med
en béttre motorik och ett storre rorelseomfang (Stepien et al., 2021a). Kontrakturer dr ett
annat vanligt forekommande fenomen hos spddbarn med SMA (Mirea et al., 2022).
Stepien et al. (2021a) har hittat ett samband mellan kontrakturer och en férsimrad moto-
rik samt mindre rérelseomfang. De har dven konstaterat att kontrakturer i nedre extremi-
teterna hojer risken for kontrakturer i 6vre extremiteterna och vice versa. Kontrakturer,
speciellt i axel-, hoft- och baklarsregionerna, hinger dessutom ihop med skolios. Ef-
tersom kontrakturer, skolios, simre rorelseomfing och motrik alla har ett samband sa

forsdmrar alla dessa funktionsformagan avsevart (Stgpien, 2021a).

8.1.2 Fysioterapi och rehabilitering hos spadbarn med spinal muskela-
trofi: fraimjande av motorisk funktionsformaga och utveckling

Historiskt sett gick fysioterapin ut pa att hantera och forebygga sekundéra funktionsned-
sdttningar hos individer med SMA (Iammarino et al., 2024). Vid SMA rekommenderas
multispecialistvard, dar ett mycket viktigt inslag 1 processen ér fysioterapi. Genom fysi-
oterapin strdvar man efter att bibehélla eller forbittra individens motorik (Stepien et al.,
2021a). Inom neuromotorisk rehabilitering anvdnder man sig idag mycket av BWSS;
body weight supported system. Dessa system kan ge spadbarn med motoriska svarigheter
mojlighet att trdna pd fardigheter 1 en viktbdarande milj6, vilket kan underlatta utveckl-
ingen av motoriska formégor (Iammarino et al., 2024). Ett exempel pd en BWSS-metod
ar vattenterapi (Ilammarino et al., 2024). Inom fysioterapin strdvar man idag efter att
fraimja utvecklingen av de formégor som ar mojliga att stirka, snarare dn att enbart foku-

sera pa de sekundira funktionsnedséttningarna.

[ammarino et al. (2024) har i sin forskning studerat ett system som underléttar barns ro-
relseformaga genom anvédndning av BWSS, vilket mdjliggér en mer effektiv och utveckl-
ingspotentiell rorelse. Systemet erbjuder barn med begriansad styrka att forflytta sig sjélv-
standigt. Anviandaren &r pa ett sékert sitt fastspind 1 en tygsele och ansluten till enheten.
Systemet har tva olika stddalternativ: ett som erbjuder dkad stabilitet, samt ett anpass-
ningsbart alternativ dir méngden stdd kan justeras efter behov. BWSS ir en anvindbar
metod for att utveckla grovmotoriska formégor hos smébarn med SMA (Iammarino et

al., 2024).
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Spadbarnen som deltog i [ammarino’s et al. (2024) forskning hade signifikanta forse-
ningar i den motoriska utvecklingen. Dessa barn ombads anvdnda BWSS varje dag i sex
mdnader och dessutom fortsédtta med andra pagaende rehabiliteringsprogram. lammarino
et al. (2024) rapporterade genom sin forskning ett ssmband mellan frekvensen av BWSS-
anvindning och fordndring 1 motorisk funktionsformaga. Det fanns inget statistiskt sig-
nifikant samband mellan fordndringar i motorisk funktion och ytterligare terapier utover
BWSS. Resultaten av forskningen tyder pd mojligheter att optimera behandlingen for
barn med SMA. Genom kombination av nusinersen och anviandningen av BWSS o6kar

potentialen ytterligare for utvecklingen av motorisk funktionsférmaga.

8.1.3 Farmakologisk behandling hos spadbarn med spinal muskelatrofi:
effekter pa motorisk funktionsformaga och sjukdomsprogression

Nusinersen dr en farmakologisk behandlingsform som anvinds for individer med
SMA (Iammarino et al., 2024). Nusinersen &r en av tre mediciner som raknas till DMTs;
disease-modifying pharmacotherapeutic treatments (lammarino et al., 2024). Det gor
dven onasemnogene abeparvovec-xioi och risdiplam (Iammarino et al., 2024). Kliniska
provningar har visat att nusinersen forbittrar 6verlevnadschanserna for ett spadbarn med
SMA typ 1 (Stepien et al, 2021a). Dessutom kan nusinersen stabilisera och till och med
paverka den motoriska funktionsformagan positivt hos spadbarn med SMA typ 1 och 2

(Stepien et al., 2021a) (lammarino et al., 2024).

Enligt lammarino et al. (2024) ar effekten av nusinersen beroende av bade tidpunkten for
behandlingsstart och svarighetsgraden av symtomen. Nusinersen har avsevért forandrat
den traditionella sjukdomsfenotypen hos individer med SMA, sérskilt nir behandlingarna
initieras tidigt i sjukdomsforloppet. Fordelarna med behandlingen kan vara mer begrin-
sade och blygsamma om behandlingarna paborjas vid senare skeden (Iammarino et al.,
2024). Ippolito et al. (2023) redovisade i sin forskning att presymptomatiska spédbarn
som erholl nusinersenbehandling inom 6 veckor efter fodseln hade en betydande forbétt-
ring 1 motorisk funktion. Till exempel forviarvade samtliga av dessa barn formagan att

sitta utan stod. Dessutom kunde 92% av dem ga med hjélp och 88% gick sjalvstandigt.
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8.2 Spinal muskelatrofi hos barn och ungdomar

8.2.1 Funktionsformaga hos barn och ungdomar med spinal muskelatrofi:
motoriska utmaningar och fysiologiska konsekvenser

Alla individer med SMA drabbas av en progressiv muskelsvaghet, samt gradvisa defor-
miteter 1 brostkorg och ryggrad (Stepien et al., 2021a). Hos barnen och ungdomarna sker
en progressiv minskning av bal- och nackmuskulaturen, vilket i sig medfor behov av stir-
kande &vningar (Stepien et al., 2021b). Aven andningsmuskelsvaghet hor sjukdomen till,
vilket leder till nedsatt hostforméga, dterkommande luftvigsinfektioner och nattlig hypo-
ventilation. Detta kan resultera i dodlig andningssvikt hos de individer som ar allvarlig-
aste drabbade (Kant-Smits et al., 2023). Hos drabbade barn och ungdomar finns en stor
variation 1 bdde symtom och intensitetsnivéer av motoriska stdrningar och maximal mo-
torisk kapacitet (Stepien et al., 2021b). Det har visat sig att muskelatrofin intréffar paral-
lellt med en forsdmring av patienternas funktionstillstdnd och att forsdmringen accentue-

ras med aldern (Stepien et al., 2021b).

Det finns ett nytt indelningssystem bestdende av tre huvudsakliga funktionskategorier:
icke-sittande, sittande och giende (Bieniaszewska et al., 2023) (Vazquez-Costa et al.,
2022). Individer som hor till de icke-sittande har huvudsakligen SMA typ 1 eller 2. De ér
ej kapabla att andas eller dta pd egen hand, vilket resulterar 1 ett behov av andnings- och
matningsstod. Dessa barn drabbas ideligen av luftvigsinfektioner till foljd av salivaspi-
ration och gastroesofageal reflux. Vidare uppvisar de nedsatta fardigheter i1 verbal kom-

munikation och kan utveckla smértsamma kontrakturer (Landfeldt et al., 2024).

Barn med SMA som hor till kategorin “sittande” har i synnerhet typ 2 eller 3, och mer
nyligen dven typ 1 genom specifik behandling (Landfeldt et al., 2024). Dessa barn kan
utveckla allvarliga komplikationer under livets gang. Hit hor bland annat andningsinsuf-
ficiens till foljd av muskelbortfall, skolios som kan kréva kirurgisk intervention, samt
overvikt som ar en riskfaktor for smartsamma kontrakturer. Bieniaszewska et al. (2023)
uppmarksammade i sin studie att barn som tillhoérde denna grupp (sittande) inte uppnadde
samma motoriska framsteg efter nusinersenbehandling och fysioterapi som de barn som

horde till den gdende gruppen. Dessutom har dessa barn hog risk att drabbas av svilj- och
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tuggsvarigheter, samt tarmdysmotilitet. Detta kan 1 sin tur leda till besvirande

gastroesofageal reflux eller obstipation (Landfeldt et al., 2024).

Barn och unga som hor till kategorin ”gdende” dr 1 huvudsak drabbade av SMA typ 3,
men dven individer med typ 1 och 2 kan inkluderas hir efter specifik och framgangsrik
behandling (Landfeldt et al., 2024). Enligt Vazquez-Costa et al. (2022) bor individen 1
frdga kunna ta atminstone fem steg utan stod for att kunna riknas till denna grupp. Dessa
barn lider av minskad uthéllighet till f6ljd av atrofi, skolios, viktokning och mild and-
ningssvikt. Dessutom kan problem med sviljning och tuggning uppkomma i varierande
grad beroende pa symtomens omfattning. For att bibehalla och utveckla den funktionella

funktionsformégan kan olika hjdlpmedel vara fordelaktigt (Landfeldt et al., 2024).

Stepien et al. (2021b) har 1 sin studie diskuterat samband mellan fysisk position och akti-
vering av bal- och nackmuskulatur hos barn med SMA (sérskilt SMA typ 1 och 2). Manga
av de barn som ej fatt behandling féormadde ej att utfora rorelser med gravitationen som
motstdnd. Barnen med SMA typ 1 och 2 hade ej formagan att byta position om nétterna,
de behovde fysisk assistans. Det uppmirksammades att sidoldge var gynnsamt, dven for
de allra svagaste barnen, for att aktivera bal- och nackmuskulatur. Resultaten av Stepien’s
et al. (2021b) forskning visade att barnen med SMA hade en markant ldgre bal- och nack-
muskelstryka én friska jamnariga. Barn med SMA typ 1 och 2 vara svagare dn kontroll-
gruppen i alla utforda métningar. Aven deltagarna med SMA typ 3 (aldrarna 5-10) hade
nedsatt styrka i bal och nacke. Sammanfattningsvis menar Stegpien et al. (2021b) barn med
SMA, oavsett typ, har nedsatt muskelstyrka i bél och nacke én friska jdmnariga barn. Han
rapporterar ocksa att barn och unga med SMA typ 1 har ej formagan att svinga sig sjélv-
standigt. Dock har barn med SMA typ 3 denna férméga och ibland &ven individer med

SMA typ 2, beroende av nir en eventuell behandling initierats.

8.2.2 Skolios och ryggradens deformiteter hos barn och ungdomar med
spinal muskelatrofi

SMA leder till manga begriansningar i den dagliga funktionen. En bidragande faktor till
detta dr progressiva deformiteter i brostkorg och ryggrad (Stepien et al, 2021a). Sjukdo-

men for med sig diverse utmaningar och problem, inkluderat skolios och deformiteter.
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Skolios hos barn och ungdomar med SMA kan ej forebyggas totalt (Dunaway Young et
al., 2023). Begransningar av rorelseomfanget kan uppkomma 1 halsryggraden och lemle-
der hos dessa individer (Stepien et al., 2021a). Genom sin forskning har Dunaway Young
et al. (2023) kunnat pavisa att en tidig behandling med nusinersen kan péverka barnets

formaga till n4 motoriska milstolpar och bevara spinal flexibilitet.

Stepien et al. (2021a) har i sin forskning kunnat se ett samband mellan motorisk funktion
och omfattningen av skoliosen (dven nivan av deformitet i brostkorgen och snedstéllning
av bickenet). Barn och ungdomar med storre och lingre gangna deformiteter 1 ryggrad
och brostkorg pavisade sdmre resultat 1 motorisk funktion (Stepien et al., 2021a). Dessu-
tom visade det sig att en 6kning av skoliosens Cobb-vinkel bidrog till forsamring av den
fysiska funktionsformégan. (Wolfe et al., 2024). Enligt Dunaway Young et al. (2023) kan
skolios leda till en forsdmrad lungfunktion och dessutom paverka formagan att sitta, sta
eller ga negativt. Detta kan begrinsa individen drastiskt i dennes funktionsformaga (Du-
naway Young et al., 2023). Vid grov skolios &r skoliosoperation en mojlig atgard, men
Wolfe et al. (2024) redovisar for att en skoliosoperation inte nddvéndigtvis ar associerad

med positiva foljder gillande individens fysiska funktionsformaga.

Skoliosen paverkar inte bara den fysiska funktionsférmégan, utan dven range of motion
(ROM) och muskelstyrka. En mer genomgripande skolios for med sig 6kade kontrakturer
1 hoft- och axelleder. Skoliosen kan dessutom vara en bidragande faktor till att barnen
inte dr kapabla till att sitta, pd grund av svarigheter med hoftflexion. Detta kan i sin tur
leda till begrénsad rorlighet och asymmetri 1 hoftledernas rorelse, vilket medfor en risk
for dislokationer 1 hoftlederna. Darfor dr det mycket viktigt att regelbundet testa hofternas
rorlighet hos dessa barn med SMA och skolios (Stepien et al., 2021a). Genom att upp-
ratthalla spinal flexibilitet kan man frimja en optimal positionering av barnets tyngd-
punkt, vilket ger de svagare musklerna béttre forutsattningar att pé ett effektivt sitt fun-
gera (Dunaway Young et al., 2023). Sammanfattningsvis menar Stepien et al. (2021a) att
deformiteter av ryggrad (skolios), brostkorg och bécken kan begrénsa individen i dennes
motoriska funktion. Han menar att fortskridningen av skolios paverkar manga aspekter,

inklusive ROM och muskelstyrka, som 1 sin tur leder till forhinder i ADL. Dunaway
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Young et al (2023) uppmarksammar innebdrden av att upprétthalla flexibilitet 1 ryggen

for att 1 mojlig méan ge individen béttre forutsattningar att klara sig sjélvstandigt.

8.2.3 Fysioterapi och rehabilitering hos barn och ungdomar med spinal
muskelatrofi: effekt pa motorik, funktion och livskvalitet

I alla &ldersgrupper ér fysioterapi en essentiell del av rehabiliteringen hos personer med
SMA. Det ér en kostnadseffektiv och sidker behandlingsform, utan nagra betydande bi-
verkningar (Rathore & Afridi., 2022). De studier som handlade om barn som vi fick fram
1 var sokning behandlade till stor del malen med och effekterna av fysioterapi, oftast i
samband med Nusinersen. Enligt Mirea et al. (2022) visar forskningen starka resultat for
att fysioterapi ger goda resultat hos barn med SMA. Hos barn som regelbundet far fysio-
terapi kan man se resultat 1 form av mindre stelhet, storre rorelseomfang och forbéttring
1 muskelstyrka, jamfort med barn som inte gar regelbundet 1 fysioterapi. Denna forbétt-
ring 1 funktionsforméga leder i sin tur till en storre formaga att utfora olika typer av ro-
relser och darmed klara av mera vardagliga sysslor, som resulterar i béttre livskvalitet.
En av slutsatserna i Mireas et al. (2022) forskning &r att fysioterapin bor vara en del av
standardvarden for barn med SMA och rekommenderas starkt for att f4 bésta mojliga

motoriska resultat.

Enligt Stepien et al. (2021a) bor forebyggandet av skolios och andra fordndringar stod-
och rérelseorganen ses som ett av huvudmélen i behandlingen av barn med SMA. Aven
Rathore & Afridi (2022) lyfter upp forebyggandet av deformiteter i stod- och rorelseor-
ganen som visentligt for fysioterapin. For ovrigt nimner de att fysioterapins fokus ska

ligga pé att minska graden av handikapp och oka livskvaliteten hos barnen i fraga.

Vid planeringen av fysioterapin for barn med SMA é&r det av stor vikt att utfora tester for
att utreda behoven. Da vill man testa posturala parametrar, rorelseomfing och muskel-
styrka (Stepien et al., 2021a). Ett test som mater just dessa parametrar och som anvinds
flitigt for alla SMA-patienter ar testet Hammersmith Functional Motor Scale Extended,
forkortat HFMSE (Mirea et al., 2022). CHOP-INTEND ir ett annat test som anvinds

framst hos patienter med formagan att gd (Bieniaszewska et al., 2024).
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Fysioterapin for barn med SMA ska frdmja en ordentlig hallning och forbattra de moto-
riska fardigheterna. Det dr viktigt att uppratthélla rorligheten och forbattra muskelstyrkan
far att né fysioterapins mél (Stepien et al., 2021a). Om mojligt uppmanas gangtrianing och
assistans av gang. Som fysioterapeut bor man uppmuntra barn med sjukdomen att vara sa
aktiva 1 vardagen som mojligt och utféra s manga dagliga sysslor som mgjligt pa egen
hand. Detta gynnar livskvaliteten. An denna anledning dr ocksa adekvata hjdlpmedel och

apparater som Okar sjélvstandigheten relevanta (Mirea et al., 2022).

Enligt Rathore & Afridi (2022) ér en strukturerad traningsplan viktig att tilldela klienten.
Mirea et al (2022) kunde i sin studie konstatera att regelbundenhet i fysioterapin ar viktigt.
Dar rekommenderades en frekvens pa minst 5 génger i veckan for alla patienter med
SMA. Detta ar sérskilt viktigt 1 tidiga skeden efter sjukdomens utbrott, for att ge barnet
de bista forutsdttningarna i rehabiliteringen. I trdningsplaneringen bor man alltid ha 1

atanke och anpassa sig enligt patientens aktuella hilsotillstand.

Trots att fysioterapin &r en essentiell del av behandlingen av SMA, behdver den kombin-
eras med andra behandlingsmetoder for att na bésta resultat. Forskning har gjorts om be-
handling bestédende av fysioterapi i samband med nusinersen jimfort med endast nusiner-
senbehandling. Mirea et al. (2022) har kunnat konstatera att nusinersen i samband med
fysioterapi ér signifikant effektivare dn endast nusinersen. Barn som behandlats ocksa
med fysioterapi har fyra gdnger storre framgéng 1 att nd sina motoriska milstolpar dn barn
som behandlats endast medicinskt (Mirea et al., 2022). Bieniaszewska et al. (2024) gjorde
en studie om barn som fér bdde farmakologisk och fysioterapeutisk behandling och kunde
1 den konstatera att varken nagra signifikanta strukturella eller ndgra motoriska forsam-

ringar dgde rum under behandlingsperioden.

8.2.4 Farmakologisk behandling hos barn och ungdomar med spinal
muskelatrofi: motorisk utveckling och behandlingen inverkan

Nusinersen har bevisats vara effektivt for att stabilisera och forbattra motoriska fardig-
heterna hos barn med SMA, samt bromsa sjukdomens framfart (Mirea et al., 2022).
Scheijmans’ et al. (2022) har undersdkt den motoriska utvecklingen hos barn med SMA
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1 samband med Nusinersenbehandling. I hans resultat sigs motoriska framsteg hos 72%
av barnen, 23% nadde till och med nya motoriska milstolpar. I Mireas et al. (2022) studie
konstaterades positiva resultat i motoriken hos samtliga barn som behandlades med Nusi-
nersen. I samma studie registrerades ett samband mellan Nusinersenbehandling och
mindre sjukhusvistelser. Till skillnad fran Scheijmans” et al. (2022) studie konstaterade
Mirea et al. (2022) i sin artikel att d&ven respiratoriska statusen kan forbéttras av Nusiner-

sen.

I bade Scheijmans’ et al. (2022) och Pera’s et al. (2021) studie konstaterades en tydlig
skillnad 1 SMA:s naturliga forlopp 1 jamforelse hur den utvecklas hos barn som behandlas
med Nusinersen. | ingen av studierna kunde man konstatera en forsdmring i motoriken

hos ndgot av barnen som behandlades med ldkemedlet.

I bdde Mirea’s et al. (2022) och Scheijmans” et al. (2022) studier podngterades det att ju
tidigare man inleder behandling med Nusinersen, desto effektivare dr behandlingen och
bittre dr resultaten. Om mdjligt bor behandlingen inledas redan innan de forsta symtomen
uppkommer (Mirea et al., 2022). Anledningen till att en tidigare behandling dr mera gynn-
sam dr fOr att man 1 ett tidigare skede har mgjlighet att bevara ett storre antal fungerande
motorneuroner (Mirea et al., 2022). Storsta delen av de motoriska forbéttringarna sker
under de forsta 12 manaderna av Nusinersenbehandlingen. Vid ungefdr 30 ménader nés

oftast en platd och motoriken stabiliseras (Scheijmans et al., 2022).

I en av artiklarna hade man undersdkt barn med SMA typ 1, 2 och 3 skilt och hos alla
konstaterat motoriska framsteg (Scheijmans et al., 2022). Av 23 barn med SMA typ 1
som alla behandlades med Nusinersen ldrde sig 9 att sitta sjdlvstdndigt, vilket dr en sig-
nifikant storre andel &n hos barn utan behandling. Av 40 behandlade barn med SMA typ
2 kunde man se forbattring 1 HFMSE hos 16, 4 ldrde sig dessutom att sitta sjalvstandigt,
2 att sta utan stdd och 1 att g med hjélpmedel. Hos inget av barnen skedde det en moto-
risk regression. I studien behandlades 16 barn med SMA typ 3 och hos 10 av dem sags
en betydande 6kning 1 HFMSE-poing.
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Behandling med Nusinersen anses vara ett sékert behandlingsalternativ som stabiliserar
funktionsférmagan hos barn med SMA (Scheijmans et al., 2022). Enligt Mirea et al.
(2022) ar biverkningar av behandlingen ovanliga. Det dr viktigt att 1ikemedelsbehandling

kombineras med andra vardformer och terapier, sdsom fysioterapi (Mirea et al., 2022).

8.3 Spinal muskelatrofi hos vuxna

8.3.1 Funktionsformaga hos vuxna med spinal muskelatrofi: motorisk
forlust och sjukdomens progression

De typiskt forekommande typerna hos vuxna med SMA ér typ 2, 3 och 4. Typ 4 ér sdllsynt
och den enda typen som startar i vuxen alder, vanligtvis efter 30 ars alder (Vazquez-Costa
et al., 2022). Individer med SMA typ 4 hinner alltsa néd alla motoriska milstolpar innan
sjukdomen bryter ut (Annoussamy et al., 2020). Hos vuxna anvénder man sig dock hellre
av indelningen icke-sittande, sittande och gdende. Detta dr for att den traditionella indel-
ningen i typer baserar sig pa nir sjukdomen brutit ut och inte direkt beskriver den aktuella
funktionsformégan pa samma sdtt som den nyare indelningen gor, vilket gér den mera

anvindbar hos vuxna (Vazquez-Costa et al., 2022).

I Annoussamys et al. (2020) studie om SMA:s naturliga férlopp hos vuxna kunde signi-
fikanta testresultat konstateras i motorik, styrka och andningskapacitet. Motoriken for-
simrades signifikant under en 24 manaders period. Ovre extremiteternas styrka hade en
signifikant nedgéng redan efter 6 och 12 manader. Den forcerade vitalkapaciteten mins-
kade likasa pa 12 ménader (Annoussamy et al., 2020). Aven Bieniaszewska et al. (2023)
har konstaterat att de ihallande strukturella fordndringar som SMA for med sig leder till
en regression av motoriska formagor och en forsamring av §vre extremiteternas funktion.

Ett symtom som dock inte dr ett primédrt symtom i SMA é&r smarta (Binz et al., 2021).

Binz et al. (2021) har undersokt trotthet hos vuxna med SMA. I studien konstaterades det
att hos over hilften av deltagarna ansag trotthet hora till ett av deras tre mest invalidise-
rande symtom. Man kan anta att trotthet inte dr ett sekundart symtom av till exempel
behandlingar vid neurologiska sjukdomar, utan ett primirt symtom av sjukdomen 1 sig.

Trottheten som studiens deltagare upplevde var till storsta del fysisk trotthet, generell
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trotthet och nedsatt aktivitet. Den mentala och generella trottheten hingde starkt ihop med
personernas alder och hur linge de levt med sjukdomen. Nedsatt aktivitet gick hand 1

hand med sjukdomsbilden och motoriska funktionen (Binz et al., 2021).

8.3.2 Rehabilitering och fysioterapi hos vuxna med spinal muskelatrofi:

anpassningar, fokusomraden och effektiva traningsmetoder

I takt med att behandlingsmetoderna for vuxna SMA utvecklas och méste de fysiotera-
peutiska metoderna anpassas for att folja denna utveckling (Bieniaszewska et al., 2022).
Dessutom betonar Peterson et al. (2020) vikten av att sjukdomsmedvetenheten och en
tidig diagnos, eftersom en tidig intervention kan ha en betydande inverkan pa att forbéttra

de kliniska resultaten.

Rathore & Afridi (2022) pépekar att fysioterapin for individer med SMA bor ha som
huvudmal att bibehalla muskelmassan, minska bieffekter och symtom av eventuell funkt-
ionsnedsittning, samt forebygga kontrakturer och muskuloskeletala deformiteter. Aven
Yoon et al. (2024) betonar dessa som viktiga fysioterapeutiska mal, men dven att det ar
viktigt att fokusera pd formagor som ar néra kopplade till individens aktiviteter i ADL,
eftersom dessa formagor har en direkt inverkan pa individens sjdlvstindighet. Det ar va-
sentligt att utvardera fordndringar 1 aktiviteter 1 ADL for att pa ett adekvat sétt kunna

bedoma bade behovet och effekten av olika terapimetoder.

Aerobisk traning och styrketrdning har visat sig vara effektiva traningsformer for att bi-
behalla och forbéttra den motoriska funktionen (Rathore & Afridi, 2022). Utdver detta
har Kant-Smits et al. (2023) i sin studie tagit upp innebdrden av aningsmuskulaturen och
dess fysioterapi. Traning for andningsmuskulaturen dr vasentlig for att 6ka styrkan och
effektiviteten av respirationsmusklerna, bade in- och utandningsmusklerna. Triningsin-
tensiteten bor enligt Kant-Smits et al. (2023) vara tillracklig, tvd ganger om dagen, fem

dagar 1 veckan, under tre till sex ménader.
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8.3.3 Farmakologisk behandling hos vuxna med spinal muskelatrofi: in-
verkan pa motoriska fardigheter och betydelse av behandlingens
varaktighet

Malet med den farmakologiska behandlingen for SMA-patienter i vuxen &lder &r att upp-
ritthalla och utveckla formagor de forlorat till sjukdomen (Yoon et al., 2024). I sin studie
har Vazquez-Costa et al. (2022) kunnat dra slutsatsen att behandling med nusinersen for-

béttrar motoriska och funktionella fardigheter hos upp till 60% av individerna.

Vazquez-Costa et al. (2022) redovisar genom sin forskning ett samband mellan hur linge
den farmakologiska behandlingen pagatt och hur individen svarar pa behandlingen. Ju
lingre varaktighet for behandlingen, desto bittre behandlingseffekt. Aven Binz et al.
(2021) anmérker samma samband, men ytterligare sambandet mellan behandlingens var-
aktighet och trotthet. En signifikant storre generell och mental trétthet rapporterades av
individer som pabdrjat en nusinersenbehandling 1 ett senare skede av livet. Individerna
rapporterade att trottheten var som mest pétaglig innan behandlingen pabdrjades, men att
den successivt avtog och blev mildare i takt med att behandlingen fortlopte (Binz et al.,
2021). Dessutom finns faktorer kan paverka effekten av behandlingen negativt. Exempel
pa dessa dr deformitet av ryggrad och om individen ar icke-sittande (Vazquez-Costa et

al., 2022).

Vazquez-Costa et al. (2022) kunde genom sin studie dessutom konstatera att sma forbatt-
ringar hos individen kan observeras redan efter 6 manader av behandling. Markanta for-
béttringar hos individen kunde observeras inom en tidsram av tvi &r. Aven Pera et al.
(2021) kunde rapportera liknande resultat, men skillnaden 14g i att de kunde observera
positiva effekter redan efter 12 minader. Bdde Vazquez-Costa et al. (2022) och Pera et

al. (2021) observerade framsteg och utveckling i individernas motoriska formagor.

9 Diskussion

Diskussionen analyserar kritiskt examensarbetets resultat i forhdllande till arbetets bak-
grund och syfte. Resultatkapitlet jamfors med tidigare presenterad bakgrund, vilket méj-
liggdr en fordjupad forstaelse for &mnet. Vidare inkluderas ett antal relevanta internetsi-

dor som relaterar till arbetets innehdll och syfte. Flera av dessa kéllor har anvénts redan i
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bakgrundskapitlet, medan andra har inforts forst i detta skede for att berika analysen med
ytterligare perspektiv. De nyintagna killorna erbjuder aktuell och littillgénglig informat-
ion, inklusive patienters erfarenheter och uppdaterad kunskap inom omradet. Da denna
typ av information ofta anvinds av mélgruppen dr den av sirskild betydelse for arbetets
tillampbarhet och relevans. Nedan finns en figur (Figur 3) som sammanfattar sjukdomens

behandling ur ett helhetsperspektiv, baserat pa detta lardomsprov.

Spinal muskelatrofi -
resultatvisualiseing
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Progredierande
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Figur 3. Sammanfattande visualisering av resultatdelen.

9.1 Resultatdiskussion: stiandig recession av funktionsformaga
och vikten av adekvat behandling vid spinal muskelatrofi ge-
nom livets skeden

Utgéende fran var resultatdel kan det konstateras att SMA &r en progredierande neurolo-

gisk muskelsjukdom som paverkar funktionsférmagan och motoriken hos den drabbade

oberoende élder. Sjukdomen indelas i1 5 olika typer (SMA typ O, 1, 2, 3 och 4) beroende
pa tidpunkten for symtomdebuten och motorisk forméga. Muskelatrofin och dess med-
foljande utmaningar leder till forsdmring av allmént funktionstillstdnd, vilket accentueras
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med aldern. Med adekvat behandling och rehabilitering kan de motoriska degenerering-

arna lindras avsevart.

Vid genomgangen av materialet har det visat sig att den traditionella indelningen av sjuk-
domen (Socialstyrelsen, 2024), som framgick redan i bakgrunden, till viss del har foréld-
rats (Landfeldt et al., 2024). Detta lyfts dven fram pa nétsidor som ScienceDirect
(Cattinari et al., 2024. Den traditionella indelningen &r inte langre tillrackligt beskrivande
av funktionsférmégan hos éldre individer. Hos spddbarn dr den fortfarande vésentlig ef-
tersom den baserar sig pa ndr sjukdomen bryter ut samt vilka motoriska milstolpar som
nas, vilket allt sker under spddbarnsaren (Socialstyrelsen, 2024). Det dr 4ven da som an-
talet forekommande typer ir flest (fyra), samt under den tiden variationerna mellan ty-
perna dr som storst. Efter spddbarnsaren har man nu borjat anvédnda sig av indelningen
icke-sittande, sittande och gaende i stéllet, eftersom variationen inom de traditionella ty-
perna da kan vara sa stor och den nya indelningen bittre beskriver den aktuella funktions-

formégan (Vazquez-Costa et al., 2022). Detta nimns som sagt inte i arbetets bakgrund.

I bakgrunden framgick det tydligt att sjukdomen alltid &r progredierande, trots att den
fortskrider olika snabbt hos olika individer, detta understroks sedan dven i resultatdelen.
En fordrojning eller avsaknad av motorisk utveckling, hypertoni, kontrakturer, andnings-
svérigheter och strukturella missbildningar av ryggrad och brdstkorg dr exempel pa sym-
tom som framgick bade i1 bakgrunden och resultatdelen. I resultatdelen kunde man bland
annat pa basen av Stepiens et al. (2021a) forskning begrunda mera exakt vad de fysiska

utmaningarna beror pa, sdsom dalig muskelstyrka och rorlighet.

Skolios hos personer med SMA visade sig vara en omfattande del i resultatdelen, medan
det 1 bakgrunden endast gjordes ett skrap pé ytan av dmnet. P4 Socialstyrelsens (2024)
hemsida skrivs det om risken att barn med SMA utvecklar skolios och vikten av att man
fortlopande kontrollerar skoliosvinkeln och framjar héllningen. I resultatdelen ligger fo-
kuset mera pa de fysiska, motoriska och funktionella begrdnsningarna som skolios for
med sig och hur de uppkommer. Frén resultatdelen kan man sammanfatta att skolios pé-
verkar den motoriska funktionen negativt och dr en stor faktor i den accentuerande for-

samringen av funktionstillstdndet (Stepien et al., 2021a).
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Aven fast man i dagsliget kan bromsa sjukdomsforloppet tack vare multispecialistvard,
kan man inte bota sjukdomen totalt. Oberoende i vilken alder det intraffar stoter personer
med SMA i allminhet pa respiratoriska problem i livets slutskeden. Bade i bakgrunden
och resultatdelen nimns besvér som nedsatt hostférmaga, aterkommande luftvagsinfekt-
ioner, hypoventliation och andningssvikt. Aven svérigheter med att fortira mat och dryck
forekommer till slut, vilket dven lyfts fram bade i bakgrund och resultat. En nackdel med
detta arbete dr att det inte innehaller rikligt med information om just livets slutskede. Det
visade sig att det insamlade materialet i allménhet inte behandlade den biten sérskilt djup-
gaende. Detta hittar man dock information om pa nétsidor som Socialstyrelsen och Hjirn-

fonden (Socialstyrelsen, 2024; Hjarnfonden, 2021).

I bakgrunden ser sjukdomsbilden véldigt dyster ut, med upprikning av symtom, kompli-
kationer, siffror for livslangd osv. I resultatdelen beskrivs mera detaljerat hur effektiv den
nya medicinska behandlingen kan vara och det konstateras att ritt behandling kan for-
andra sjukdomens naturliga forlopp markant. Detta &r ett arbete baserat pa vetenskap och
fakta, vilket inte belyser hela verkligheten. Pa nitet forekommer ménga mera hoppingi-
vande sidor som lyfter fram att sjukdomen inte behdver vara forodande. Hos till exempel
patientorganisationerna SMA-Finland och SMA-Europe kan man bland annat hitta per-
sonliga historier och texter av personer som lever med sjukdomen, kamratstdd, trovirdig

info och aktuella studier (SMA-Finland, u.d.; SMA-Europe, 2023).

9.2 Resultatdiskussion: individanpassad fysioterapi som en del
av multispecialistvarden i kombination med tidigt initierad

farmakologisk behandling

Baserat pa de presenterade resultaten kan det konstateras att multispecialistvard spelar en
avgorande roll 1 rehabiliteringen. Vid SMA ér fysioterapi och ritt medicinsk behandling
viktiga inslag i multispecialistvarden. Genom fysioterapi och farmakologisk behandling
strdvas det efter att upprétthalla och, om mgjligt utveckla, individens funktionsforméga.

Fysioterapin och den farmakologiska behandlingen bor konstant anpassas efter individens
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aktuella funktionstillstdnd. Det dr vésentligt att beakta att varje individ med SMA ir unik,

och att symtom samt behoven kan variera avsevért mellan olika personer.

Examensarbetes bakgrund behandlar fysioterapi som en central behandlingsmetod mot
SMA (Better Health, 2022). Denna behandlingsform ar kostnadseffektiv och siker (Rat-
hore & Afridi., 2022). Fysioterapin bor vara koncentrerad till fardigheter och funktioner
som sjukdomen pédverkar negativt (Yoon et al., 2024). Enligt examensarbetets teoretiska
bakgrund stravas det genom fysioterapi efter att uppritthalla och forbéttra bade rorlighet
och muskelstyrka, vilket dr avgorande for att frimja en individs funktionella forméga och
livskvalitet. Socialstyrelsen (2024) bekriftar denna bakgrundsinformation genom att pa-
sta att fysioterapi med inriktning pa att ka rorligheten och bibehalla muskelstyrkan &r
visentlig. Detta behandlas dven grundligt i examensarbetets resultatdel och bevisas dir
att fysioterapi dr en central del av behandlingen genom hela livet. Rehabiliteringen och
fysioterapin bor enligt ovanstdende resultat ha som huvudmal att bibehalla muskelmassa,
minska symtom och bieffekter av funktionsnedsittningen, samt forebygga muskuloske-

letala deformiteter och kontrakturer (Yoon et al. 2024).

I enlighet med vad resultaten i1 detta examensarbete betonar, bor de fysioterapeutiska me-
toderna anpassas i takt med att behandlingsmetoderna utvecklas (Bieniaszewska et al.,
2022). Det dr ocksé vésentligt att anpassa fysioterapins innehdll efter individens fordnd-
ringar i funktionsformégan, bade positiva och negativa. Hjarnfonden (2021) péstar att
rehabiliteringen stdndigt bor vara individanpassad, men fokuserad till att lindra symtom
och kompensera for funktionsnedséttningar. Pa basis av resultaten i detta examensarbete
bor ej huvudfokus vara att kompensera for funktionsnedsittningar, utan i stéllet rikta upp-

mérksamheten pa det positiva, alltsa att utveckla befintliga och forlorade formégor.

Baserat pa examensarbetets resultat kan slutsatsen dras att fysioterapi och rehabilitering
som behandlingsmetoder mot SMA dr en essentiell del av multispecialistvarden (Iamma-
rino et al., 2024). For att uppna optimala resultat bor detta behandlingsalternativ kombi-
neras med andra behandlingsmetoder. Att kombinera fysioterapi med likemedelsbehand-
ling har visat sig vara mycket effektivt (Mirea et al., 2022). SMA-foundation (2023) po-

angterar relevansen av att den SMA-drabbade har en individanpassad rehabiliteringsplan
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dar bade fysioterapi och farmakologisk behandling bor inga for att uppna de mest fordel-

aktiga resultaten.

I bakgrunden framgar det att Nusinersen har visat sig ha positiva och effektiva resultat
for personer med SMA (Biogen, 2024), vilket d&ven bekréftas i resultatdelen. Farmakolo-
gisk behandling har en dokumenterad positiv inverkan pa den individ som erhaller medi-
cinen. Sarskilt mirkbara ar de effekter som ldkemedlet kan ha pa den motoriska funkt-
ionsforméga, dér forbattringar kan observeras bland annat i grovmotoriken. Dessutom
kan individerna upprétthélla en viss niva av muskelstyrka och till och med utveckla olika
fysiska formigor (Scheijmans’ et al., 2022). Aven SMA-Finland (u.4.a) pavisar samma
resultat som 1 examensarbetets resultatdel, ndmligen att sjukdomsutvecklingen kan brom-
sas genom behandling med Nusinersen, samt att viss aterhdmtning av muskelstyrka kan

observeras.

Enligt SMA-Finland (u.d.a), National Institute of Neurological Disorders and Stroke
(2023) och Hilsobyn (2023) ér det av storsta vikt att en eventuell farmakologisk behand-
ling initieras i ett s tidigt skede som mojligt for att uppna bista mojliga terapeutiska
resultat. Detta framgar dven grundligt 1 examensarbetets resultatdel, dir viktigheten av en
tidig paborjad behandling betonas (Scheijmans’ et al., 2022). Anledningen till att behand-
lingen gérna bor inledas tidigt dr att individen har béttre mojlighet att bevara ett storre
antal motorneuroner och dédrmed svara bittre pa behandlingen (Mirea et al., 2022). Nusi-
nersens effekt dr langt beroende av bade tidpunkten for behandlingsstart och symtomens
svérighetsgrad. Att inleda en farmakologisk behandling innan sjukdomens symtom ens
har debuterat, eller i ett initialt skede, har till och med kunnat bromsa sjukdomens symtom
nistan helt (SMA-Finland, u.4.a). Dock kan ldkemedelsbehandlingar ej bota sjukdomen,
men sjukdomsforloppet och sjukdomsfenotypen kan péverkas positivt (Halsobyn, 2023).
I resultatdelens lyfts det fram att Nusinersen forbattrar 6verlevnadschanserna for ett spad-
barn som diagnostiserats med SMA typ 1 (Stgpien et al, 2021a). Ytterligare Nusinersens
forméga att stabilisera och paverka motorisk funktionsforméga positivt betonas genom

hela resultatdelen och framgar dven, som tidigare ndmnt, pa diverse hemsidor.
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9.3 Obehandlade vasentliga aspekter och saknade perspektiv

Ett omrade som anses vara av vikt inom spinal muskelatrofi, men som ej har inkluderats
1 detta examensarbete dr hjadlpmedel. Hjdlpmedel &r givetvis ett &mne som skulle vara
adekvat att presentera genom detta examensarbete, men pa grund av artiklarnas karaktér
var detta ej moljigt. Trots detta utgor hjdlpmedel en avgdrande komponent {or att indivi-
den ska kunna uppna en sa hog funktionalitet och livskvalitet som mojligt. Socialstyrel-
sen (2024) ger ett ytligt perspektiv pd frdgan om hjdlpmedel genom att ndmna bland an-
nat ortoser (skenor). Det dr centralt att genomfora rorelsetraning vid anvindning av or-

toser for att fordroja utvecklingen av kontrakturer.

Biogen (2023b) fortsitter att utveckla diskussionen kring hjélpmedel. De ndmner hur in-
novativa losningar kan stodja individuella behov och underlétta for en individ med SMA.
Béade Biogen (2023b) och Socialstyrelsen (2024) refererar till transporthjdlpmedel och ett
vésentligt hjdlpmedel. Tack vare mangfalden av rullstolstyper finns det mojlighet att hitta
lampliga och individanpassade 16sningar. Sdvil manuella som eldrivna rullstolar finns till
forfogande. Manuella rullstolar kan anvindas for personer som har formagan att hantera
och kontrollera dem pé ett effektivt sitt (Biogen, 2023b). Eldrivna rullstolar styrs elektro-
niskt, vanligtvis med en styrspak (Biogen, 2023b). Fordelen med dessa ir att dven barn i
yngre dldrar kan ldra sig att hantera en eldriven rullstol (Socialstyrelsen, 2024). Stahjélp-
medel ndmns pa Socialstyrelsens (2024) som ett viktigt hjalpmedel eftersom det har visat
sig ha en viss positiv effekt pa muskler, spasticitet och skelett (Nordstrom et al., 2014).
Aven Biogen (2023b) uppmirksammar betydelsen av stihjilpmedel for barn som ej har
formagan att std pa egen hand. Likasé patalas att stdhjdlpmedel kan ha en positiv inverkan
inte bara pa skelett- och muskelstyrka, utan dven pa delaktighet och livskvalitet (Biogen,

2023b).

Négot som medvetet lamnats utanfor arbetet dr de nérstdendes perspektiv. Detta beror pa
att syftet med arbetet var att skapa en personcentrerad helhet kring klienten ur ett fysio-
terapeutiskt perspektiv. Detta 1dmnade inte kvar mycket utrymme f6r sociala, psykolo-
giska, ekonomiska eller samhélleliga perspektiv. Dock &r det vért att ndmna att stodet
fran nirstdende dr vitalt for personer med sjukdomen (Hjarnfonden, 2021). Dessutom &r

aven de nirstdende 1 behov av hjélp och stod, eftersom sjukdomen péverkar alla i sin
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omgivning pa ett eller annat sétt. Det kan handla om avlastning i vardagen samt psykolo-

giskt och socialt stod (Socialstyrelsen, 2024).

9.4 Metoddiskussion

Processen for examensarbetet inleddes i1 september 2024, dér noggrant planeringsarbete
och pabdrjandet av skrivandet var i huvudfokus. Efter denna fas genomfordes artikelsok-
ningarna, ndrmare bestimt 11.10.2024. D4 artiklarna var valda, kunde arbetsprocessen
fortlopa effektivt tills arbetet i stora drag var fardigstéllt. Samarbetet skribenterna emellan
har utgjort en betydande styrka genom hela processen. Disciplin, arbetsmoral och veten-
skapligt tankesétt samt skrivande har varit betydelsefulla lardomar. Faktorer som 1 efter-
hand kan anses som svagheter ér vissa avsaknader av delomraden i resultatdelen, exem-

pelvis hjalpmedelsapekten.

Att gora detta arbete med scoping review som metod har visat sig vara fordelaktigt. Den
framsta anledningen till att metoden frén borjan valdes var for att ha mojlighet att gora
ett brett och dppet arbete. Metoden valdes baserat pa information ur Forsberg och Weng-
stroms (2016) bok. Under och efter arbetet har det gatt att konstatera att resultatet alldeles
riktigt ser ut som Weill Cornell Medicine’s (2025) beskrivning av en scoping review.
Tack vare metodvalet har resultatet blivit mera kvalitativt i stéllet for kvantitativt, vilket
aven initialt var tanken. Genom att arbetet dr en scoping review har mera tid kunnat an-
vandas for att hitta visentligt och anvéndbart material, tolka materialet och skriva en bra
helhetsméssig text, i stillet for att behova ldgga vildigt stor vikt pd att granska materialet,
vilket ar vanligt vid anvindning av andra metoder. Nagot som sdgs som en risk i borjan
av arbetet var att amnet skulle bli svart att begridnsa, men det blev aldrig ett problem tack

vare effektiva och tydliga inkluderings- och exkluderingskriterier.

Examensarbetets aktuella forskningsfragor formulerades noggrant med syfte att tydligt
belysa de onskade perspektiven samt infallsvinklarna pé arbetets fragestéllningar. Arbe-
tets syfte var att ge en omfattande och sammanfattande helhetsoversikt av SMA ur ett
fysioterapeutiskt perspektiv. Genom de vélformulerade forskningsfragorna var det moj-
ligt att effektivt analysera och tolka det valda materialet, med syftet standigt narvarande

som végledande princip. En rod trdd genomsyrar hela arbetet, dér forskningsfragorna ar
37



valformulerade i1 enlighet med arbetets syfte. Bdde syftet och forskningsfrdgornas inne-

bord aterfinns tydligt genom hela resultatdelen samt i1 resultatdiskussionen.

Arbetsprocessen var smidig frén borjan till slut (Figur 4). Litteratursdkningen gjordes pa
den vetenskapliga databasen PubMed eftersom den rekommenderas inom hélsa och vil-
fard av LibGuides (Libguides, 2025). Anvindningen av PubMed visade sig lonsam ef-
tersom dér fanns tillrackligt med anvéndbara och relevanta artiklar som diskuterade och
svarade pa arbetets forskningsfragor. Med hjilp av Pepperdine University Graduate &
Professional Schools Institutional Review Boards (u.a.) anvisningar gjordes noggranna
inkluderings- och exkluderingskriterier upp for att skira ned artikelantalet till en rimlig
siffra, kriterierna anpassades efter hand. En vanlig anledning till att artiklar exkluderades
var att sjdlva individens funktionsférméga eller rehabilitering inte 14g i1 fokus. En styrka
med arbetets datainsamling ar att det publicerats tillrdckligt med material och @mnet &r sa
pass aktuellt att vi kunde begrdnsa sokningen till de fem senaste aren, vilket forstds gor
arbetet ytterst tidsenligt (Bauce & Fitzpatrick, 2018). Trots att arbetet &r en scoping re-
view och en granskning av material inte stir i centrum, sd har JUFO-portaali dnda an-
viands som en simpel men tillforlitlig granskningsmetod for att garantera en viss reliabi-

litet hos materialet (Tieteellisten seurain valtuuskunta, u.a).

Ett forskningsetiskt tankesétt och etiska dvervdganden har beaktats under hela arbetspro-
cessen (Forskningsetiska delegationen, 2024). Al har anvénts som ett hjdlpmedel i arbetet
for att omformulera somliga rubriker eller hitta lampliga synonymer for att skriva en sa
lattlopande text som mojligt. Anviandningen av artificiell intelligens har skett pa ett etiskt
och korrekt sitt enligt Arenes rekommendationer till yrkeshogskolorna (Forss et al.,

2023).
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diskussion

Slutsatser & tolkning

Figur 4. Beskrivning av arbetsprocess.

10 Slutsatser och tolkning

Examensarbetets forskningsfrdgor besvarades med vetenskapliga artiklar och studier som
valts ut pa basen av omsorgsfulla kriterier. Syftet med examensarbetet, att beskriva, sam-
manfatta och framstilla en sammanhédngande helhetsoversikt, framgar tydligt genom hela

arbetets uppldgg och innehall.

Sammanfattningsvis kan det genom detta examensarbete konstateras att spinal muskela-
trofl dr en progredierande, neurologisk och genetisk muskelsjukdom. SMA péverkar in-

nerveringen av muskulatur, vilket 1 sin tur leder atrofier och motoriska forsdmringar.
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Sjukdomen kan ta sig i uttryck pa olika sitt hos olika individer och ar obotlig. Pa grund
av detta bor mutlispecialistvarden vara ytterst individanpassad i samtliga faser av sjukdo-
men och livet. Ur ett fysioterapeutiskt perspektiv dr det visentligt att stindigt folja med
individens aktuella funktionsformaga, for att frimja individens livskvalitet. Den farma-
kologiska behandlingen har en signifikant betydelse 1 hur sjukdomen fortloper och ut-

vecklas, samt for individens formaga till sjalvstandighet.

Vi hoppas och tror att vart arbete kan bidra till 6kad forstdelse och inblick i spinal mus-
kelatrofi, samt hur sjukdomen tacklas ur ett fysioterapeutiskt perspektiv. Genom att ta del
av denna heltickande oversikt kan ldsaren forhoppningsvis mota personer med SMA pa

ett indaméilsenligt sétt.
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nos bam med SMA.
Tesigruppen var en grupg pé
56 barn (5-16 2r) med olika
typer av SMA, som
am'ordes med en
«anvrollgrupp bestiende av
111 bam (5-16 &r) stan
siukdamen. Resultaten

Studien understker efekt
och sakerhet king
nusinersen hos vu«na med
spinal nuskelatrofi
Resultaten pAvisade
firbattrngar | motcrisk samt
funktionell fdrméga hos
betandade patienter gmfir
med obehandlade.
Musinerser bedtrrdes i

Studien presenterar
l&ngsiktiga data cver
maoiorisk ft hos 149

Studien utvarcera” motorizk
furktion hos sittande och

obehandiade barn med
spinal muskelatrof.
Resultaten visade en gracvis
farsamring av motorisk
function twer tid, dar bam

som genomgéit
skcliosoperation hade en

iitande patienter med
spinal muskelatrofi som
behandlas med nusinersen.
Resultaten pdvisade
generalla forbattringar i
motoriska iest sarskil: hos
bam och ungdomar, men
dven hos vuxra.

Nusinersen farbatrar de motoriken forsamradas, att ge verktyg och ling. Resultater visade vissa| behandingen pibodats tidigt [ mec SMA beror p& visade aft baman med SM4& | studien som en saker dnnu mer negativ utveckling. | Foibatringama
motoriska fardighetemna Mder, kéin, furktionsniva underlata ¥r bide forbettringar av i sjukd muskelstyrka, rorelseomffng | nadz en signifikant lagre beranding med milda Studien bekrafiar att SMA ar | Aterspeglades aven i
nastan 4 ganger s& mycket |och utgdngsvarden khienter, i i : ach Andnings — och och deformiteter. muskelstyrka i nacke och bél | biverknnger. en orogredierande siucdom | klienternas
som endast pavarkade och utgivarz av kliniska | inga ogynnsamma faljder av | svalfunktioner piverkades ej n kontollcrupnen Av och beonar vikten av aft vardagsakivi
Husinersenberandling. behanclingsresultaten. studier. Pregrammet traningen. namnvat, men behandingen narnen med SMA visade det indvidanpassad behandling. | medftede minskad tritthet.
Fyzinterapin ledre har visat goda resultat var saker mad f& 3ig finnas mest styika hos
férbattrad hallning, som pilotstudie och bive-kningar. ndivider med typ 3.
minskad stelhet, o<ad sedan dess
réirligher, starka miskler expanderats | Eurcpa.
och darfor battre ADL
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