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Summary

Chronic Hypoventilation in Neuromuscular
Disease

Neuromuscular diseases involving the diaphragm
may cause an insidious development of symptoms due
to chronic hypoventilation. For patients at risk,
continous clinical and laboratory evaluation is im-
portant and should include blood gas analysis during
sleep. Methods for intermittent positive pressure
ventilation using a home ventilator with an adapted
nasal mask or a mouthpiece should be considered.

Andningsmusklerna intar med sin patagligt vitala
funktion en sédrstéllning bland skelettmusklerna. Vid
neuromuskulidra  sjukdomar utgér andnings-
muskelengagemang det allvarligaste hotet mot
overlevnad. I avsaknad av kurativa atgirder vid
dessa sjukdomar dr darfor andningsmuskelfunk-
tionen vérd stor uppmairksamhet. Under de senaste
aren har den diagnostiska och den terapeutiska
arsenalen vid langsam utveckling av andningsmus-
kelpares och kronisk underventilering forbattrats.

Aktuella sjukdomar

Vid flera av barn- och vuxenalderns neuromusku-
lara sjukdomar finns risk for progressiv andnings-
muskelpares (2,2,3). Patienter med Duchennes
muskeldystrofi avlider vanligen pga andningsmus-
kelaffektion i tjugoarsdldern. Vid den senare de-
buterande och mer benignt forlopande sjukdoms-
varianten - morbus Becker - foreligger ocksa risk
for allvarlig andningsmuskelpares liksom vid fler-
talet av de muskeldystrofier som debuterar i vux-
enlivet: skulder-bdcken-gordeldystrofi, dystrofia
myotonica och facioscapulohumeral muskeldystrofi.
Vanligen utvecklas andningsmuskelparesen vid
muskeldystrofierna parallellt med de proximala
extremitetspareserna  men  selektiv  andnings-
muskelpares forekommer (4). Andningsmuskel-
forlamning kan komplicera kroniska hereditdra
neuropatier liksom spinala muskelatrofier. Vid
amyotrofisk lateralskleros dr andningsmuskelpares
ofta livsavkortande. Forloppet &r vanligen {or-
hallandevis fulminant men ldngsamt progressiva
sjukdomsvarianter forekommer (5). Vid resttillstand
efter polio intréffar ibland sent i efterforloppet till

forsdmring som ocksé kan drabba andningsmusku-
laturen (6).

Klinik

Symptomutveckling

Vid de aktuella tillstdnden kan en ldngsamt pro-
gressiv andningsmuskelpares leda till smygande
utveckling av symptom relaterade till kronisk, al-
veoldr underventilering med koldioxidretention
sdrskilt nattetid: morgonhuvudvirk, dagtidstrott-
het/hypersomnia, reducerad intellektuell kapacitet
och humorfordandringar (3). Vid progress tillstdter
pulmonell hypertension - relaterad till upprepade
hypoxemiepisoder (7) - och hogersidig hjartsvikt. 1
detta skede dr risken for fatal, komplicerande
luftvéigsinfektion eller cirkulationssvikt stor.

Undersokningsfynd

Hoggradig andningsmuskelpares leder till ytlig
andning och svag hoststot. Vid hoggradig pares av
primdra inspiratoriska muskler - diafragma och
externa interkostaler - kan man se at auxillira and-
ningsmuskler som t ex sternocleidomastoideus ut-
nyttjas redan i viloandning.

Paralys av diafragma kénnetecknas klinisk av
paradoxala bukviggsrorelser i liggande - vid inspi-
ration ersétts den normala bukhdvningen av buk-
viaggsindragning ndr den paralytiska diafragma
passivt forflyttas kranialt avv bukinnehéllet.

Laboratorieundersokningar

Blodgaser

Kronisk alveoldr underventilering karakteriseras
framfo6rallt av 6kande CO,-retention. Vanligen kan
blodgaserna fOorbdttras med volontir hyper-
ventilering. Det &r inte klarlagt i vilken man den
tilltagande CO, eller vilka &vriga faktorer som spelar
roll (B). I tidigt skede foreligger patologiska
blodgaser framfor allt under somn varfor blodgaser
bor undersdkas nattetid - se vidare nedan.

Spirometri
Patienter i nimnda riskgrupper bor regelbundet
genomgad spirometri. Den enskilda parameter som
bast anses spegla risken for andningsinsufficiens &r
vitalkapaciteten (9). Enkel mitning av vitalkapaci-
teten och definition av dess tvd komponenter - in-
spiratorisk kapacitet och expiratorisk reservvolym -
ger vérdefull information om bade inspiratoriska och
expiratoriska musklers funktion.

Man har séllan anledning att befara kronisk un-
derventilering vid vitalkapacitet 6ver 50 % av pre-
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dikterad. Vid lagre virden Okar risken for besvér t
ex 1 samband med &vre luftvigsinfektioner. Det ar
naturligtvis  viktigt att beakta utbredningen av
andningsmuskelpareserna - pareser i de priméra
inandningsmusklerna innebar storre risk med hansyn
till nattlig hypoventilering enligt nedan.

Vitalkapaciteten bor mitas bade i liggande och
sittande. Vid diafragmapares &r resultatet ofta
samre i liggande pga den ogynnsamma effekten av
bukinnehéllets tyngd (10).

Diafragma

Eftersom diafragmas motorik normalt svarar for ca
2/3 av den totala inspiratoriska kapaciteten finns risk
for  neuromuskuldrt  betingad  andningsfunk-
tionsnedsdttning av allvarlig grad bara vid ett hog-
gradigt engagemang av diafragma. For att kunna
beddma risken for kronisk underventilering vore det
vérdefullt att kunna méta diafragmas kraftreserver.
Rutinmetoder som medger direkt undersokning av
diafragmas funktion saknas. Kliniskt experimentellt
kan man via en nedsvald kateter forsedd med
tryckkénsliga ballonger placerade i ventrikeln och
oesofagus mita det transdiafragmala trycket, vilket
avspeglar  kraftutvecklingen 1 diafragma, vid
viljemissig aktivering och elektrisk stimulering av
nervus  frenikus. Via samma  kateter kan
elektromyografielektroder placeras 1 diafragmas
ndrhet, vilket medger undersokning av diafragmas
elektrofysiologiska egenskaper. Med dessa metoder
kan av centralnervos eller perifer fattigue studeras
(11,12,13). Obehag och risker begriansar dock
metodernas anvandningsomrade vésentligt.

Somnstudier
Medan kliniskt anvéndbara metoder for att definiera
andningsmusklernas reservkapacitet saknas har

metoderna for tidig diagnostik av kronisk un-
derventilering forbittrats. Som ovan antytts utgdr
somnen den mest riskfyllda perioden av flera skél:
andningssvarigheterna pga diafragmal pares ac-
centureras i liggande, andningscentrums driving av
auxilldra andningsmuskler &r sdmre under sOomn
och andningscentrums kénslighet for CO, minskar
under somn (10).

Den nattliga undersokningen bor omfatta konti-
nuerlig registrering av blodgaserna under en eller
flera nétter, vilket vi f n gér med transkutan maét-
ning av 0,-méttnad (Biox Oximeter med Sronprobe)
och métning av C02halt enditidalt i utandningsluft
(Gambro  Engstrom  Capnometer). Dessutom
registreras kontinuerligt andningsrorelserna pé en
rorelsekénslig madrass av samma typ som anvands
i diagnostiken av sOmnapne syndrom (Static

Charge Sensitive Bed). 1 de aktuella pa-
tientgrupperna foreligger, med eller utan relation
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till kronisk underventilering, en 6kad forekomst av
patologiska somnapneer, vilka sannolikt bidrager till
den ovan beskrivna symptomfloran. I en pagaende
klinisk studie i samarbete med Sodersjukhusets
kliniskt neurofysiologiska laboratorium analyseras
somnegenskaper, apneforekomst, blodgaser och
andningsmuskelutnyttjande hos patienter med kliniskt
uppenbar eller misstdnkt kronisk underventilering
med avsikten att belysa patofysiologiska mekanismer
1 tidigt skede.

Behandling

Profylax

Profylaktiska atgirder omfattar dietrddgivning vid
undervikt och daligt niringsstatus liksom vid 6vervikt,
kirurgiska eller konservativa atgirder for att reducera
skoliosutveckling samt fysikalisk terapi for att
reducera stelhet i brostkorg och lungvivnad.

Muskeltrining

Effekterna av trining av andningsmusklernas styrka
och uthéllighet i avancerade skeden av sjuk-
domsforloppet torde vid de aktuella sjukdomarna vara
marginella (14). Negativa effekter av muskeltrining
vid neuromuskuldra sjukdomar har diskuterats men ej
dokumenterats (15). Emellertid maste de speciella
kraven pa kontinuerligt andningsmuskelarbete och
risken att provocera utmattning och eventuellt
langsiktigt negativa effekter beaktas pa samma sétt som
vid léng tids abnorm belastning vid kronisk obstruktiv
lungsjukdom (16). Studier av abnormt &verutnyttjad
gangmuskulatur vid resttillstand efter polio och LV-
syndrom har visat betydande muskelfiberforandringar.
Dessa kan vara uttryck for en adekvat anpassning till
nya funktionella krav men den langsiktiga betydelsen
avseende muskelfunktionen ar dnnu oklar (17).

Assisterad ventilering

Traditionellt brukar andningsmuskelsvikt vid neu -
romuskuléra sjukdomar behandlas med fysikalisk
terapi och eventuellt med assisterad ventilering via
tracheostomi. Internationellt har sedan ldnge anvénts
icke invasiva metoder for assisterad ventilering
baserade pa applikation av negativt tryck (8). Den
effektivaste av dessa metoder ar den s k jarnlungan.
Hela kroppen placeras i en sluten tank i vilken
negativt tryck dstadkommer expansion av thorax och
buk och dérmed inspiration. Jirnlungor nytillverkas,
utvecklas och anvénds fortfarande. En vésentlig
begrinsning &r dock att utrustningen &r skrymmande
och knappast portabel. En modern variant ar den s k
cuirassen med vilken nega

OPMEAR (35)



tivt tryck appliceras med hjalp av en skdld placerad 6ver
thorax och buk. Metoden begrénsas bl a av att den endast kan
anvéndas i ryggliggande samt av att effekten ibland ar dalig
effekt pga tatningssvarigheter, sérskilt vid
thoraxdeformiteter. De negativa tryckmetoderna belastas
dessutom av risken att provocera allvarlig obstruktion av
de dvre luftvigarna vid inspiration under somn (19).

Under de senaste aren har nya metoder for assisterad
ventilering med intermittent 6vertryck utan
tracheostomianslutning utvecklats. De &r nu internationellt
etablerade som forstahandsmetoder vid neuromuskulér
andningssvikt. Intermittent 6vertrycksandning via mask
eller munstycke med en portabel och tystgaende ventilator
for hemmabruk &r ett behandlingsalternativ, som alltid bor
overvigas vid begynnande underventilering.

Utvecklingen av forbattrade ventilatorer som fyller hdgt
stdllda krav betrdffande funktion, tillforlitlighet, ljudniva
och vikt pagér.

Den icke-invasiva anslutningsmetoden kriaver
tattslutande munstycke eller mask utan risk for
vévnadsskada vid kontaktytorna med hud/slemhinna. Véra
egna och andras erfarenheter (20,21,22) talar for att
ndsmask-anslutning &r den bésta metoden med hénsyn till
tatheten och till att luftbefuktningen da sker naturligt samt
att man slipper salivationsproblem.

En fortsatt utveckling av anslutningsanordningar pagar.
Vid en aktuell konferens i Lyon (Journies Internationales de
Ventilation & Domicile januari 1989) presenterades flera
typer av masker som nu héller pa att utvarderas.

I vér verksamhet har hittills provats kommersiellt
tillgdngliga fardiggjorda masker och munstycken
(Respironicsmask, Bennet Lip-seal) samt en ndtmask som
gjuts individuellt (SEFAMmask). Vid Sodersjukhusets
Specialisttandklinik har utformats en ny individuellt
anpassad ndsmask av metylmetakrylat - ett material som adr
beprovat i odontologisk verksamhet - med eller utan oral
fixation - se figur 1.

Behandlingsresultat

I flera rapporter har goda resultat redovisats med icke-
invasiv, intermittent dvertrycksandning vid neuromuskuléra
sjukdomar i bdde barn och vuxenalder (19-26). Med
behandlingen uppnas dels "akut" normaliserad
blodgassituation och eliminerade
underventileringssymptom, dels langsiktigt en minskad
stelhet i brostkorg och lungvavnad och eventuellt gynnsamma
effekter pa andningsmusklerna av muskelvilan.

Fran ett centrum med den kanske storsta samlade
erfarenheten av behandling med icke-invasiva metoder for
intermittent vertrycksandning redovisades nyligen goda
resultat hos en stor grupp patienter med Duchennes
muskeldystrofi avseende bade livskvalitet och 6verlevnadstid
(25).

Vid neurologiska kliniken pa Sodersjukhuset har hittils femton
personer paborjat denna typ av behandling-nio med
muskeldystrofi, fem med resttillstand efter polio, en med
hereditér neuropathi. Patienterna &r i &ldrarna 19-56 ér. Deras
vitalkapacitet var vid behandlingens borjan 20-50% av
predikterad. Vid ettarsuppfoljning av nio patienter var
resultatet kliniskt och laboratorieméssigt gott med reducerade
eller eliminerade symptom pé underventilering och forbéttrade
blodgaser. Tidigare intermittent intensivvardskravande
personer har sedan behandlingen pabérjats ej behovt
intensivvard (22).
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Figur 1: Individuellt anpassad ndsmask av metylmetakrylat.
Tdtningen sker vid ndsoppningarna. Applikation med band
(ovre) forutsditter att patienten sjdlv kan anpassa band/mask till
rdtt ldge. Applikation med bettskena (nedre) ger sdkrare ritt
ldge. Tillverkningen omfattar en gipsavgjutning av ndsa/bett,
tillverkning av vaxmodell som provas och vid behov modifieras
fore slutlig maskgjutning.
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