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Duchennes Muskeldystrofi
en studie om kognitiva och beteenderelaterade funktioner

Jonas Gillenstrand

Bakgrund: Medicinska framsteg gor att fler pojkar med Duchennes Muskeldystrofi (DMD) lever
langre. Tidigare levde personer med DMD endast till slutet av tonaren medan allt fler idag lever till
medelaldern. Detta staller nya krav i livet och pa livskvalité, som skolgang, eget boende och arbete.
Dessa forandringar staller i sin tur nya krav pa kognitiva funktioner som intelligens (1Q), exekutiva
funktioner (EF) och formaga att lasa och skriva. Aven om genetik och patofysiologi for DMD &r val
beskrivna sa ar det mindre kant hur de kognitiva funktionerna utvecklas dver tid och paverkas av
andra faktorer. Det finns enstaka internationella studier, medan det saknas storre svenska studier dar
man foljer den kognitiva utvecklingen hos personer med DMD. Det saknas ocksa kunskap om hur de
kognitiva funktionerna paverkas av genetiska mutationer och/eller socioekonomiska férutsattningar.
Samt om det finns en 6kad férekomst av problemskapande beteenden och sk. neuropsykiatriska
symtom.

Syftet med studien ar att undersoka 1Q, EF, funktioner viktiga for las- och skrivutvecklingen samt
forekomst av neuropsykiatriska symtom i aldrarna 5-14 ar. Vi vill ocksa undersoka om det finns
kognitiva subgrupperingar for personer med DMD beroende pé genetiska och socioekonomiska
faktorer.

Metod: | studien deltog 71 familjer med barn som har DMD. 67 av dessa barn genomférde ett
omfattande neuropsykologiskt testbatteri som mater kognitiva formagor i relation till IQ, EF, faktorer av
betydelse for att lara sig lasa samt sjalvskattningar av sjalvbild och fran 11 ars aldersjalvskattningar av
beteenden. 70 foraldrar skattade barnets adaptiva & exekutiva formagor samt férekomst av proaktiva
och problemskapande beteenden.

Ar 2020 har en uppféljande longitudinell datainsamling erbjudits fér de 15 pojkar som testades forsta
gangen ar 2017 vid 5, 8, 11 ars alder. Longitudinella data har sedan erhalls fran 5 till 8 ar, 8 till 11 ar
och fran 11 till 14 ar. En familj avb6jde medverkan pa grund av pandemin och en familj avbdjde pa
grund av familjeomstandigheter.

Inhamtande av genetiska data utifran genotyper har skett via ansékan 2020 fran nationella
kvalitetsregistret for neuromuskulara sjukdomar.

Data analyseras bade pa gruppniva och klusterniva, utifran olika bakgrundsvariabler sasom alder,
motorisk paverkan av extremiteter, genotyp samt socioekonomiskstatus hos foraldrarna.

Resultat: De hitintills analyserade resultaten visar pa en kognitiv paverkan av alder. Dar vissa
kognitiva funktioner har en tydligt lAngsammare utvecklingstakt &n aldersnormerade data. Familjens
socioekonomiska status hade en signifikant betydelse fér barnens prestationer pa flera olika kognitiva
domaner och pa Helskale IQ (HIK). En signifikant skillnad mellan matten HIK och Kognitivt Resurs
Index (KRI) som méater 1Q utan de stédjande resurserna; processhastighet och arbetsminneskapacitet
visade sig i allt hogre grad fran att pojkarna blivit 11 ar gamla. Preliminara resultat fran de
longitudinella uppféljningarna visade pa en positiv utveckling av de sprakliga intellektuella formagorna
utifrdn alder.

Konklusion/betydelse: Resultaten ger 6kat kunskap om DMD gruppens homo- och heterogenitet. Att
ha DMD paverkar den kognitiva utvecklingen, men skillnaden inom gruppen ar stor. HIK kan
signifikant paverkas av motorisk processhastighet och arbetsminneskapacitet, speciellt efter 11 ars
alder och det finns en risk att den kognitiva formagan underskattas. Darfor kan KRI vara ett battre matt
for att mata intellektuell kapacitet for pojkar med DMD. Longitudinella data stodjer ockséa en positiv
utveckling mellan 5 och 14 ars alder inom domanen verbal/spraklig intelligens. Fram&ver kommer
analyserade data ocksa att jamforas med insamlade genetiska data, dar vi idag vet att det finns olika
subgrupper inom DMD. Resultaten kommer att kunna jamforas med milj6faktorer sdsom
socioekonomiska data for att se om det kan bidra till kognitiva geno-fenotypiska férhallanden som kan
bidra till férstaelsen for hur DMD paverkas av arv & miljofaktorer.



Spridning av resultat: Resultaten fran studien har presenterats och diskuterats internationellt med
neuropsykologer och forskare vid Murdoch Children Research Instiute (MCRI) vilket ar det storsta
barnforsknings sjukhuset i Australien och finns pa The Royal Children’s Hospital i Melbourne.
Resultaten har ocksa presenterats pa Deakin University, School of Psychology, Faculty of Health,
Cognitive Neuroscience Unit (CNU) samt som férelasning fér psykologer inom barn och
ungdomshabiliteringen i Vastra Goétaland Regionen som arbetar med rérelsehindrade barn. Data har
ocksa presenterats som poster vid VGR kunskapsdag. Resultaten har ocksa redovisats vid Agrenska
ett nationellt center for séllsynta sjukdomar under "Duchenne veckan” for familjer och for
professionella pa lank fran hela Sverige, under var och hdst 2020. Samt som seminarieledare vid
Agrenskas vecka fér aldre pojkar med DMD.



