Nationella medicinska riktlinjer vid ryggmargsbrack

Spinal dysrafism

Margareta Dahl, Lena Westbom

Bakgrund och begrepp

Spinal dysrafism &r ett samlingsnamn for de missbildningar som ar féljden
av en bristande slutning av en eller flera kotbagar av ryggraden och/eller en
missbildning av ryggmargen (Volpe 2001, Rossi t al 2004). En sadan
slutningsdefekt kan ske var som helst i medellinjen baktill, mer ovanligt
framtill.
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Slutning av neuralréret sker under tredje till fjarde graviditetsveckan.

Inkomplett slutning av skallen (anencefali; avsaknad av hjarna) &r inte
forenligt med liv. Slutningsdefekt i hjarnan kan variera mellan inkomplett
slutning av skallbenet med brack bestaende av enbart meninger (meningo-
cele) eller av meninger och hjarna (encefalocele). Dessa kan dven vara
ventrala och bukta in i ndsan.

Slutningsdefekten av ryggen kan variera fran enbart slutningsdefekt i kota
(spina bifida occulta) till slutningsdefekt i kota med herniering av endast
meningerna (meningocele) eller ofullstandig slutning av kota med
herniering av meninger och ryggmarg (myelomeningocele, MMC). Bracket
kan sakna tackning av hjarnhinna och hud. Néar hudtackning saknas talar
man om Oppet ryggmargsbrack (spina bifida aperta). | engelskprakig
litteratur anvéands ofta begreppet spina bifida i stéllet for myelomeningocele.

ninge:

Spina bifida occulta Meningocele Myelomeningcele

Gemensamt namn for alla slutningsdefekter, inklusive anencefali, ar
neuralrorsdefekter, pa engelska "neural tube defects” (NTD).
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Hudforandringar eller hartofsar langs ryggens medellinje ska alltid leda
misstanken till underliggande missbildning av ryggmargen. De ska
foranleda forbyggande uppféljning och vid symtom utredning inklusive
MRT (Rossi 2004, Keating et al 2004).

Spina bifida occulta

Spalt i en eller flera kotor med normal ryggmarg och normala meninger &r
ofta ett accidentellt fynd vid rontgenundersokning hos barn och vuxna
(Fidas et al 1986, Selden 2008, Sasani et al 2008). Ett sadant fynd i niva S1-
S2 ar vanligt och saknar praktisk betydelse. Nedanstaende fyra begrepp
inkluderas ibland i termen ”spina bifida occulta” (Keating et al 2004).

Intraspinalt lipom

Kan vara forenat med hudférandring som t.ex. hamangiom och hartofs i
medellinjen dver defekten. Barnen ska foljas upp avseende neurologisk
paverkan. Intraspinala lipom &r ibland svart att skilja fran lipomyelo-
meningocelen.

Diastematomyeli

Innebér att ryggmargen &r delad inom en langre eller kortare strécka.
Delningen kan bero pa en ben- eller brosktagg som stracker sig fran kotan in
i spinalkanalen. Regelbunden uppféljning avseende eventuella neurologiska
symtom ska ske.

Dermalt sinus
En bindvavsstrang eller fistelgang som gar fran huden ner till durasacken.
Pigmentforandringar och hartofsar ovan dppningen kan avslgja fisteln.

Ovanstaende tre tillstand ar inte forenade med hydrocefalus, men ar
forenade med en nerbindning av ryggmargen (tethered cord eller fjattrad
ryggmarg) och ska utredas och féljas under uppvaxtaren. Tethered cord
syndrome (fjattrad ryggmérgsyndromet) uppkommer fr.a. under
langdtillvéxten och ger olika kombinationer av neurologiska, ortopediska
och urologiska symtom, t.ex. kanselférandringar, smartutstralning till benen,
fotfelstaliningar, ofta asymmetriska, atrofisk vadmuskulatur, 6kat
sympatikotonus i benet, neurogen blas- och/eller tarmfunktionsstorning.
Foljande riktlinjer kan alltsa i valda delar tillampas vid dessa tillstand.

Dermalt sinus med misstanke om fistelgang bor snabbt utredas och opereras
med slutning for att forhindra uppatstigande infektioner (Keating et al
2004).

Lipomyelomeningocele

I den vanligaste formen férekommer denna missbildning i lumbosacral-
regionen som ett stort subcutant lipom, som vaxer ned och faster dorsalt i
ryggmargen.
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Myelomeningocele (MMC)

Innebar att ryggmargen ar involverad i bracket och kan férekomma fran
halsen ner till sacrum. Lumbosacral lokalisation anges vara den vanligaste.
Cirka 90 % av MMC éar dppna. Funktionsbortfallet varierar med typ, niva
och storlek (Volpe 2001).

Begreppet ryggmargsbrack omfattar i denna framstéllning bade
myelomeningocele och lipomyelomeningecele.

Prenatal diagnos

De flesta gravida kvinnor i Sverige genomgar en ultraljudsundersokning i
graviditetsvecka 16-18. Cirka 50 procent av ryggmargsbracken upptacks via
denna undersokning. Emellertid gors undersokningen inte som organ-
screening i hela landet, och de platta bracken &r svara att upptacka, da
kotorna kan se normala ut i sidoprojektion. Eftersom ultrajudstekniken blir
allt battre 6kar mojligheten att upptécka fler av dessa missbildningar
(Nikkila et al 2006).

Etiologi

Den exakta mekanismen for uppkomsten av missbildningen &r dnnu inte
klarlagd. Forskning hittills talar dock for multifaktoriella orsaker
(kombination av flera gener och miljofaktorer). Aven om man kunnat
identifiera ett stort antal syndrom dar ryggmérgsbrack ingar, ar dessa fa och
de flesta fall ar sporadiska. Betydelsen av olika socioekonomiska faktorer
och kostfaktorer har undersokts i ett flertal studier. Bara ett fatal faktorer har
befunnits ha ett starkt samband med uppkomsten av ryggmargsbrack. Man
har kunnat pavisa att det foreligger en viss familjar anhopning.

Upprepningsrisken for en kvinna, som fott ett barn med MMC &r 3.5 %,
10% efter tva barn och 25 % efter tre barn. Man har ocksa funnit att vissa
lakemedel som valproat och karbamazepin till gravida kvinnor 6kar risken
for att barnet fods med ryggmargsbrack (MRC Vitamin Study 1991, Frey &
Hauser 2003, Laura el al 2004,)

Grundlaggande forskning har visat att B-vitaminet folat spelar stor roll vid
bildningen av neuralréret hos fostret under de forsta graviditetsveckorna.
Metaanalys av ett stort antal vetenskapliga undersokningar har visat att det
finns ett samband mellan folatniva i blod hos gravid mor samt risk for
ryggmargsbrack (Wald et al 1996). Det ar idag vetenskapligt sakerstallt att
hogt intag av folsyra fore och i anslutning till befruktningen skyddar mot
uppkomsten av ryggmargsbrack bade hos kvinnor i riskgruppen (som
tidigare fott barn med ryggmargsbrack) och hos kvinnor i allméanhet (Wilson
et al 2003).
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Fodda barn med neuralrorsdefekter (NTD) (anencefali, encefalocele, spina

bifida) 1973-2010 per 10 000 fédda barn. For perioden 1999-2010 anges aven det
totala antalet NTD (fodda barn och aborterade foster) per 10 000 fodda. (Sveriges
Officiella Statistik 2011)

Incidens

I Sverige, liksom i Ovriga VVasteuropa, har antalet barn som fods med rygg-
margsbrack stadigt sjunkit alltsedan borjan av 1970-talet, i Sverige fran en
incidens pa cirka 9/10 000 levande fodda barn 1973 till knappt 2/10 000
under ar 2010 (Sveriges Officiella Statistik 2011). Intressant ar att notera att
den totala andelen barn eller foster med NTD ar ungefar lika stor pa senare
ar som for 40 ar sedan.

Det fods nu 15 - 20 barn per ar i Sverige med ryggmargsbrack. Den storsta
orsaken till minskad incidens &r prenatal ultraljudsdiagnostisk, men
forbattrade kostvanor och rekommendation om folsyratillskott till fertila
kvinnor kanske ocksa spelar roll (EUROCAT 2011, SBU 2007). En antydd
minskning av andelen barn och foster med NTD under de senaste aren kan
skonjas i figuren ovan.

Forekomsten av ryggmargsbrack varierar i olika geografiska omraden och
mellan olika folkslag. En kartlaggning av barn med ryggmérgsbrack i
Europa under aren 2004 - 2008 visar, trots rekommendationer och upplys-
ningskampanjer om extra folsyra perikonceptionellt, oférandrat antal
nyfodda barn med NTD, huvudsakligen ryggmargsbrack, med incidensen
0,24/1000 levande fodda barn. Om man &ven inkluderar aborterade foster
fran och med 20:e graviditetsveckan var incidensen NTD 0,96/1000 fodda.
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I bl.a. USA och Canada har incidensen av neuralrérdefekter minskat efter
allmén folsyreberikning av mjol eller flingor/musli. SBU har dock beslutat
att inte rekommendera obligatorisk folsyraberikning av mjol i Sverige,
eftersom risker med berikningen inte ar helt klarlagda (EUROCAT 2011,
SBU 2007).

Folsyra vid graviditet i Sverige

Socialstyrelsen rekommenderar kvinnor som planerar graviditet att ta 400
ug (0,4 mg) folsyra dagligen en manad fére graviditet till och med slutet av
forsta trimestern (SoS 1996, SoS 2001). WHO rekommenderar samma dos
folsyra, men med start 2 man fore konceptionen (WHO 2006).

Kvinnor med okad risk for att fa barn med NTD rekommenderas 5 mg
folsyratillskott per dag. Supplementeringen ska borja en manad fore
befruktningen och fortsétta hela forsta trimestern. Aven har rekommenderar
WHO start 2 man fore konceptionen. Okad risk har kvinnor som sjélva har
NTD eller tidigare haft foster eller barn med NTD. Aven den vars partner
har NTD eller om kvinnan eller partnern har néra slakt med NTD har ¢kad
risk. Folsyra 5 mg dagligen rekommenderas ocksa vid 6kat behov hos
kvinnor som tar vissa lakemedel, sérskilt vissa lakemedel mot epilepsi.

Morbiditet och mortalitet

Tidigare var den neonatala dodligheten och dédligheten forsta levnadsaren
mycket hog. Idag nar de allra flesta barn med ryggmargsbrack som fods i
Vasteuropa vuxen alder, dven de med svara funktionsnedsattningar (Rosano
et al 2000). Orsaken ar de senaste decenniernas medicinska och tekniska
framsteg som forbattrad neonatalvard, battre shuntteknik och ett tidigt
omhandertagande av den neurogena blasfunktionsstérningen med ren
intermittent kateterisering (RIK).

Med forbéattrad diagnostik okar kunskapen kring patofysiologin och dérmed
ocksa de terapeutiska mojligheterna. Kognitiva svarigheter samt urin- och
avforingsinkontinens utgér dominerande funktionsproblem hos ungdomar
med ryggmargsbrack (Mattsson & Gladh 2005, Olsson et al 2007). Unga
vuxna med MMC rapporteras ha en 6verdddlighet p.g.a. njurkomplika-
tioner, shuntkomplikationer och ett flertal andra medicinska problem, som
kan relateras till ryggmargsbracket (McDonell & McCarren 2000).

Komplikationerna 6kar da samordningen av sjukvardsinsatser upphor, éven
om dessa fortfarande var for sig &r latt tillgangliga (Kaufmann et al 1994).
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Mewrological deficit in infancy in 117 conseculive cases of open spina bifida
and cutcome in 54 people who survived to mean age 35 years

Sansory kval in iancy

Balow L3 L3-T11 Above T11 Asymrmelncal

e

“ P value
for trand*

Whobe cohort 33 32

Those who died (n=63) 14 17 30 2 <0.01

Disability and lifestyle in surdvors (mean age 35):

Survivors 24 15 12 3

Mo CSF shunt (n=8) Fi 0 1 0 <0.05

10 =80 {n=39)t F 1 i 1 0.05

Community walker (n=161% 16 0 0 0 <0.0001

Continent (n=11)§ B 2 0 1 <005

Live independently (n=2211 14 5 2 1 <0.05

Drive cars (n=20) 14 4 2 0 <0.05

Open employment (n=13) 9 2 2 0 018

*¢* test. Asymmetrical sensory [eved excluded from anatysis
1 10 recorded at age 5-15 years.

§ Able to walk =50 metres with aids if required,

& Contingnt without catheters or appliances.

1l Living in community without help or supervision.

Mortalitet vid MMC och de 6verlevande unga vuxnas situation 2002. Samtliga med
MMC fédda 1963-1971 i ett distrikt i London,UK. (Hunt & Oakeshott 2004). |
denna kohort visades en enkel test av kdnseln i perineum neonatalt ha starkt
samband med langtidsprognosen i fraga om 6verlevnad, njurfunktion och
inkontinens (Oakeshott et al 2007).

Rekommendationer
e Sjukvarden ska organiseras sa att personer fodda med
ryggmargsbrack har tillgang till samordnade halso- och
sjukvardsinsatser under hela livet.

e Folsyratillskott 400 ug dagligen rekommenderas till kvinnor vid
planerad graviditet fran minst 2 man fore konceptionen och under
hela forsta trimestern. Kvinnor med hdg risk rekommenderas
5 mg folsyra dagligen da de planerar en graviditet, fran minst 2 man
fore konception och minst tom graviditetsvecka 12 (forsta 3
manaderna av graviditeten).
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