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Abstrakt

Bakgrund

Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) kannetecknas av medfodda
kontrakturer i minst tva leder i mer an en extremitet. Flertalet personer blir
gangare varav vissa anvander ortoser. Under uppvaxten utvecklas strategier for
att kunna vara sa aktiv och delaktig som majligt.

Syfte

Det 6vergripande syftet med detta arbete &r att kartlagga gang och funktionella
fardigheter hos vuxna personer med AMC som haft mojlighet till en likvardig
vard och ortosbehandling under uppvaxtaren.

Metod

Femton vuxna med AMC ingick i en beskrivande studie som undersoker
funktionell gangférmaga, fysisk sjalvstandighet, ledrorlighet, muskelstyrka,
ortosanvandning, fysisk gangkapacitet (6MWT) och fysisk sjalvstandighet (FIM)
samt skattad smarta. Resultaten beskrivs utifran funktionell gdngformaga i
samhallet (GS) och gang i hemmet (GS). Icke-parametrisk statistik anvandes.

Resultat

Tio personer klassificerades som GS och fem som GH, varav sju personer
anvande ortoser for att forbattra/uppna funktionell gang. Muskelstyrkan fanns
svagare i GH &n i GS. Distansen vid 6MWT var langre i GS an GH. Totalpoang
FIM var signifikant hogre i GS @n i GH (p = 0.006). Elva av 15 deltagare
uppnadde gransvardet for fysisk sjalvstandighet. Smarta angavs av sju personer i
GS och tva personer i GH.

Konklusion

Gangformaga och funktionella fardigheter paverkas av nedsatt muskelstyrka och
ledrorlighet i nedre extremitet. En skillnad i 6MWT observerades mellan
grupperna men eftersom testet utférdes av endast tre i GH gjordes ingen statistisk
jamforelse. Av de som inte uppnadde gransvardet for fysisk sjalvstandighet fanns
tre i GH och en i GS. Smarta skattades mer frekvent i GS vilket kan ha att gora
med 6kad gangfunktion jamfort med GH.

Nyckelord
AMC, gangformaga, ortos, aktivitet i dagliga livet, delaktighet



Abstract

Background

Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) is characterized by multiple
congenital contractures in different body segments. The majority develop
walking ability, and some use orthoses. During childhood, skills are developed
for activity and participation.

Aim
The overall aim of this work is to study walking function and functional skills in

adults with AMC who have received comparable care and orthotic treatment
during childhood.

Method

Fifteen persons were included in this descriptive study examining walking
ability, joint mobility, muscle strength, orthotic use, physical walking capacity
(6MWT), physical independence (FIM) and perceived pain. The results are
presented based on a person’s walking function in community (GS) and
household (GH). Non-parametric statistics was used.

Results

Ten persons were classified as GS and five as GH, of which seven used orthoses
to approve/achieve functional walking. Muscle strength was weaker in GH than
in GS. The walked distance at 6MWT were longer in GS than in GH. Total FIM
score was significantly higher in GS than in GH (p=0.006). Eleven of 15
participants reached the threshold score for independence. Pain was reported by
seven in GS and two in GH.

Conclusion

Walking ability and functional skills are affected by muscle strength and joint
mobility in lower limbs. A difference in 6MWT was observed between the
groups, but since the test was performed by only three in GH, no statistical
comparison was made. Of those who did not reach the threshold for
independence, three were in GH and one in GS. Pain was more frequently
reported in GS, which may be related to increased walking function compared to
GH.

Keywords

AMC, ambulation, orthosis, activity in daily life, participation



Forkortningar som anvands i uppsatsen
AMC, Arthrogryposis multiplex congenita
ICF, The International Classification of Functioning, Disability and Health
FO, fotortos
AFO, ankel-fotortos
KAFO-F, kné-ankel-fotortos fri flexionsrorelse i knéled
KAFO-L, kna-ankel-fotortos last knaled
ADL, Aktiviteter i dagliga livet
GS, gangare i samhéllet
GH, gangare i hemmet
MMT, manuell muskeltest
6MWT, 6 minuters gangtest
Borgskalan RPE, rating of perceived exertion
FIM, functional independence measure
VAS, visuell analog skala
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Inledning

Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) &r en sallsynt diagnos som paverkar
personen genom hela livet, bade i vardagen och med manga och langa kontakter i
sjukvarden utifran personens formaga till delaktighet och aktivitet. Barn med
AMC traffar en fysioterapeut redan pa BB eller pa Neonatalavdelningen och
darefter under hela uppvaxten och dven vid behov under vuxenlivet.
Fysioterapeutens funktion ar att utifran personens formaga och behov hjalpa hen
att bli sa sjalvstandig, delaktig och aktiv som mojligt. Detta sker genom
behandling och konsultation om/av traning och aktivitet som syftar till 6kad
rérelseformaga, anpassning av miljon och forskrivning av hjalpmedel. Det ar
aven av vikt att guida och stotta personen att utveckla sin delaktighet i samhaéllet.
Fysioterapeuten arbetar tillsammans med ortoped och ortopedingenjor kring
ortopedtekniska hjalpmedel i syfte att forbattra funktionell gangférmaga och
darigenom 6ka mojligheterna till aktivitet och delaktighet.
Funktionsnedsattningen ar livslang darav fortsatter sjukvardskontakterna under
hela livet. Region Stockholm arbetar med en aktiv ortosférsérjning och
fysioterapi som pabdrjas i tidig alder och foljer barnets utveckling under hela
uppvaxten for att bli sa sjalvstandig, aktiv och delaktig som mdjligt. Som vuxen
har personen redan utvecklat strategier for att vara sa aktiv och sjalvstandig som
mojligt men kan behdva stod om forutsattningarna forandras pa
kroppsfunktionsniva, aktivitetsniva eller delaktighetsniva.

1 Bakgrund

1.1 Arthrogryposis multiplex congenita

Arthrogryposis multiplex congenita (AMC) ar ett medfott tillstind som sallan ar
progressivt, med ledfelstéallningar och bristfalligt utvecklad muskulatur men med
intakt sensoriskt system. Den definieras som en symtomdiagnos med tva eller
fler medfodda ledfelstallningar i minst tva olika kroppsregioner (1). Det sallsynta
tillstandet beskrevs forsta gangen i den europeiska litteraturen av Otto i mitten av
1800-talet (2). Den forsta dokumentationen av funktionsnedsattningen tros ha
gjorts av konstnaren Ribera 1642. Stern foreslar 1923 benamningen
“arthrogryposis multiplex congenita”, ett tillstdnd som anses bero pa att det
muskuléra systemet orsakar kontrakturerna till foljd av brist pa rérelser och
normal utveckling i fosterlivet (3). Det innebar for personen en
funktionsnedséttning som leder till begrénsningar i roérlighet, aktivitet och
delaktighet i dagliga livets aktiviteter (4). Utifran ovanstaende beskrivning kan
hélsotillstandet beskrivas med den biopsykosociala modellen The International
Classification of Functioning, Disability and Health (ICF) (5). ICF beskriver
personers funktionella tillstand, funktionsnedsattning och hélsa och delas in i tva
delar, 1. kroppsfunktion och struktur, aktivitet och delaktighet och 2.
kontextuella faktorer sa som personliga och miljo (5). En person med AMC &r
primart paverkad pa kroppsfunktionniva sa som ledfelstallningar och



muskelsvaghet, pa aktivitetsniva med nedsatt gangférmaga och ADL (aktiviteter
i dagliga livet) samt delaktighetsniva med att ta sig fram i samhéllet men
kontextuella faktorer paverkar ocksa personen sa som hur hen hanterar sin
rorelsenedsattning och hur miljon kan paverka personens delaktighet (1).

Idag finns mer &n 400 olika medicinska diagnoser som innefattar AMC (4).
Prevalensen ar mellan 1/3100 - 1/5000 (6) vilket betyder att det i Sverige fods
ungefar 20 barn per ar med AMC. Den bakomliggande orsaken till diagnosen &r
multifaktoriell och inte fullt klarlagd (7). En av orsakerna till diagnosen &r Fetal
Akinesia, dvs. nedsatta rorelser i livmodern, vilket innebdr att utvecklingen av
musklerna inte sker som forvéantat och konsekvensen blir medfodda
ledfelstéllningar, 6kad fibros runt lederna och nedsatt muskelutveckling. Alla
former av AMC har nedsatta fosterrérelser under graviditeten och anledningen
till nedsatta fosterrérelser kan vara neurologisk paverkan hos fostret, trangsel i
livmodern eller sjukdom hos modern (7, 8). AMC delas in i tre undergrupper
utifran funktionsnedsattningens utbredning. Grupp 1: paverkan av extremiteter (i
alla fyra, nedre eller 6vre extremitet), Grupp 2: paverkan av extremiteter och
andra kroppsorgan och Grupp 3: extremitetspaverkan samt paverkan av centrala
nervsystemet (1).

| Grupp 1 &r den vanligaste formen Amyoplasi, varav ca en tredjedel far den
diagnosen (4). Patogenesen vid Amyoplasi ar okand men en av orsakerna ar
nedsatt utveckling av de anteriora horncellerna i ryggmarg under tidig graviditet
(7). Vid Amyoplasi ar ofta alla fyra extremiteterna paverkade och vanligt ar att
man ser en symmetri i paverkade leder. | Gvre extremitet syns ofta att axelleden
ar inatroterad, armbagsleden extenderad, handleder och fingrar ar flekterade. |
nedre extremitet ar hoftleden paverkad av kontrakturer och vanligt
forekommande ar att hoftleden ar luxerad antingen pa ena eller bada sidor, att
knaleden har en flexions- eller extensionskontraktur. Fétterna har ofta en svar
deformitet, antingen equino-varus adduktus eller vertikal talus (7). Amyoplasi &r
sallan arftlig och ndgon specifik gen som &r orsaken till diagnosen har inte
kunnat definieras (1).

| Grupp 2 ingar diagnoser som Distal Arthrogrypos typ I, Pterygium, Larsen’s
syndrom och Freeman-Sheldons syndrom. De har en paverkan bade pa leder och
organ som kan ge symtom sa som ledfelstallningar i distala leder, men aven i
ansikte, kacke och ryggrad. Muskulaturen ar paverkad bland annat utifran olika
mutationer pa proteiner i muskulaturen, vilket ar vanligt aven vid
neuromuskuléra sjukdomar. Vanligt ar arftlighet inom familjer men &ven
nymutationer kan ske (1). Fatigue och smarta ar vanligt férekommande symtom
hos vuxna inom den har gruppen (9).



Grupp 3 ka@nnetecknas av neurologiska syndrom. Mer an 150 gener och mer an
400 diagnoser har identifierats till att kunna vara anledningen till diagnosen
AMC (2, 10). Det gor Grupp 3 till den storsta gruppen, vilken dock kan se
valdigt olika ut utifran symtombild. Vanligt ar att personen har en
muskeloskelettal paverkan, neurologisk dysfunktion och inte séllan en
intellektuell funktionsnedséttning (10).

1.1.1 Behandling vid AMC

Behandlingen for det nyfodda barnet bérjar pa sjukhuset och vid utskrivning
skickas vanligen en remiss till barnhabiliteringen for kontinuerlig uppféljning
och stdd till foraldrarna i hemmet och forskola/skola. Forekomsten av
ledfelstéliningarna och muskelsvagheten innebar att en tidig behandling for att
oka rorelseomfanget, bevara och dka muskeltillvaxten med gipsning, ortoser och
fysioterapi med ledmobilisering, passivt och aktivt (3). Det ar vanligt med behov
av kirurgi i paverkade extremiteter (7). Under uppvéxtaren finns ett kontinuerligt
samarbete mellan sjukhus, ortopedteknisk avdelning och habilitering (8). Utifran
personens formaga och behov innefattar behandlingen ortopediska ingrepp,
traning av motorik, anpassningar av miljo, ortosforsorjning samt forskrivning av
hjalpmedel. De behandlingar som utférs har alltid som syfte att personen ska
forbattra sin halsa pa kroppsfunktionsniva, aktivitetsniva och delaktighetsniva
enligt ICF (5).

Vuxna personer med AMC har ofta utvecklat sina egna strategier for funktionella
fardigheter (11). De ortopediska ingreppen blir farre och samarbetet kring
ortopedtekniska hjalpmedel ar upparbetat och utvarderat (12, 13). Darfor ar det i
Sverige inte sjalvklart att man tillhor habiliteringen som vuxen men utifran
individuella behov kan man sdka sig till habilitering, primarvard eller privata
vardgivare. Personen har dock fortsatt tillgang till ortopedtekniska hjalpmedel,
ganghjalpmedel och rullstol genom livet.

1.2 Gangformaga hos personer med AMC

Gang paverkas av muskelstyrka och roérelseomfang framfor allt i hft- och
knaled och av fotens position och balans (14,15). Gangen paverkar personen
bade pa kroppsfunktionsniva men framfor allt pa aktivitetsniva enligt ICF (5).
Det forefaller vara sa att gangformagan paverkas mer av nedsatt muskelfunktion
an av kontrakturer i benen, bade hos barn och vuxna (8). Storre kontrakturer pa
over 30 grader i kna och hoft medfor en 6kad risk for att inte kunna ga (16).
Personer med AMC uppnar vanligen en sjalvstandig gang vid 2,5 till 5 ars alder
beroende pa graden av led och muskelpaverkan (3). Ganganalyser har utforts pa



barn med AMC och jamforts med en kontrollgrupp bestaende av typiskt
utvecklade barn for att utréna vad som &r karakteristiskt gangmaonster for
personer med diagnosen AMC. Utifran dessa studier har man kunnat se att
gangmonstret skiljer sig at beroende pa hur mycket muskelpaverkan och vilket
behov av ortopedtekniska hjalpmedel barnen har dock minskar skillnaderna ju
mindre led- och muskelpaverkan personen har. Hos de personer som har behov
av kna-ankel-fotortos med fri flexion i knaled eller ankel-fotortos sags en nagot
lagre ganghastighet och kortare steglangd dven om de anvander sig av olika
kompensatoriska strategier utifran sina egna forutsattningar. Personer som har ett
behov av kné-ankel-fotortos med last knaled har 6kade rorelser i bade bal och
hoft och en mer bredsparig gang och ganghastigheten ar betydligt lagre jamfort
med kontrollgruppen (17,18). Svag muskulatur i hoft- och kndextensorer har
funnits primart paverka gangférmagan hos personer med AMC (19).

Pa 80-talet tillkom en indelning utifran gangférmaga, muskelstyrka och
kontrakturer for personer med AMC (16). Den delar in gangfunktion for personer
med AMC i fyra nivaer. Den forsta gruppen motsvarar gangfunktion i samhallet,
(engelsk litteratur community ambulation), Den andra gruppen motsvarar
gangfunktion i hemmet (engelsk litteratur household ambulation) med
anvandning av ganghjalpmedel och rullstol i hem/samhélle. Den tredje gruppen
gar i traningssituation men anvander rullstol for forflyttning (engelsk litteratur
non-functional ambulators). Den fjarde gruppen gar inte alls utan anvander
rullstol for all forflyttning (engelsk litteratur nonambulators) (16).

1.2.1 Ortosanvandning

Manga har behov av nagon typ av ortopedtekniskt hjalpmedel som ocksa kallas
ortos. Det ar en behandling som utférs pa kroppstrukturs niva enligt ICF men
ocksa pa aktivitetsniva da malet ar att personen ska kunna fa en battre
gangfunktion (5). Syftet med ortoser ar att mojliggora en funktionell gang och att
forhindra ledrorelse, underlatta funktion, éverféra belastning och skydda
kroppsdelar (20, 21). Ortoser for nedre extremiteter ar tankta att mojliggora eller
underlatta gangen, kompensera for svag muskulatur och halla nedre extremitet i
en adekvat biomekanisk instéllning av lederna for att minska energikostnaden i
staende och gaende (22).

Den Internationella organisationen for standardisering (1SO) definierar ortos
som ett: “yttre hjalpmedel som anvands till att paverka de strukturella och
funktionella neuromuskuléra och skelettdra systemens forutséttningar” (23).
Ortoser ar gjorda av olika material och kan ga 6ver flera leder (24, 25). Ortoser
for gang innefattar fotortos (FO), ankel-fotortos (AFO) och kné-ankel-fotortos
(KAFO) (24). En KAFO kan ha bade en Ist knaled och en 6ppen knaled. Oppen



knaled betyder fri flexionsrorelse och forkortas KAFO-F. En KAFO med lasbar
knaled forkortas KAFO-L (25). Bade AFO och KAFO kan ha en ankelled med
en energilagrande karbonfjader s.k. "Springortos". Vid anvandning av denna
ankelled har det beskrivits forbattrad kinematik, kinetik och dubbelsteglangd hos
en grupp barn med svaghet i plantarflexorer jamfort med barnets reguljéra ortos
(26).

1.3 Funktionella fardigheter

Med begreppet funktionella fardigheter avses en persons formaga att vara sa
aktiv och delaktig i hemmet och samhallet som mojligt utifran sina
forutsattningar, enligt ICF ingar detta pa aktivitet och delaktighetsniva (5).
Begreppet innehaller dels personlig ADL (Aktiviteter i dagliga livet) sasom att
ata och dricka, kla av och pa sig, skota sin hygien och toalettbesok. Vidare
rymmer det ocksa instrumentell ADL sasom att laga mat, utfora inkop, stada,
tvatta och skota barn men ocksa ADL i samhallet sasom att utfora
samhallsansvar, besoka narstaende och utfora fritidsintressen (27). Nar man har
en funktionsnedsattning som paverkar rorelseférmagan genom stela leder och
nedsatt muskelfunktion paverkas samtliga funktionella fardigheter pa olika sétt.
All behandling som pabérjas nar ett barn fods med AMC har som syfte att gora
personen sa sjalvstandig i sitt dagliga liv som mgjligt (11).

I borjan av livet &r den aktuella behandlingen framfor allt ortopedisk for att ge
lederna sa god rorlighet och position som majligt. Darefter behdver barnen och
ungdomar utveckla sin funktionella ADL-férméaga med anpassade strategier som
de sedan anvénder sig av under hela livet (11). Det har visat sig att barn och
ungdomar med AMC har en lagre formaga att utféra funktionella fardigheter
jamfort med jamnariga, vilket visat sig i foraldraintervjuer med Pediatric
Evaluation of Disability Inventory (PEDI). En framtrddande faktor fanns vara
ovre extremitetspaverkan (18).

For att kunna klara priméar ADL behdver dven évre extremitet behandlas for att
fa en sé god rorlighet som mojligt. Helst bor aktiv rorlighet uppnas men aven
passiv rorlighet ar av vikt for att utveckla alternativa strategier att klara ADL
(11). Om aktiviteten tar for Iang tid valjer manga att anvanda sig av personliga
assistenter for att kunna vara sa delaktiga som majligt i samhéllet, &ven om de
fysiskt kan utfora uppgifterna (11).

1.4 Smarta

Smérta har definierats av International Association for the Study of Pain
(IASP) (28) som har Oversatts till svenska av Swedish Pain Society ”Smarta



definieras som en obehaglig sensorisk och emotionell upplevelse forknippad med
vavnadsskada, hot om vavnadsskada eller en upplevelse som kan liknas vid
denna.” (29). I en review-artikel identifierades 21 artiklar som tog upp smarta
hos barn och vuxna med AMC dér det framkom att smarta hos vuxna ar mer
vanligt forekommande &n hos barn och kronisk smarta identifierades som langre
an tre manader vilket sags hos 45% av deltagarna som var vuxna (30). | en studie
har smarta ocksa rapporterats forekomma hos 78% av deltagarna med AMC i
aldern 19-84 ar (31). Vanlig lokalisation av smarta ar i fotter, knan, skuldror,
armbagar och handleder och smartan uppskattas vara bade muskelrelaterad och
ledrelaterad. Smérta vid AMC leder till minskad delaktighet och sjéalvstandighet
och svarigheter att klara vissa arbeten och uthildningar (30).

1.5 Problemformulering

AMC &r en diagnos vars behandling startar direkt nar personen fods och manga
och stora kartlaggningar har skett pa det lilla barnet (1-4). Mycket kunskap finns
darfor om vilken behandling som &r effektiv for barnet och via ett
multidisciplinart team far barnet bade ortopediska insatser, ortopedtekniska
hjalpmedel och fysioterapeutiska interventioner for att utvecklas till att vara sa
aktiva och delaktiga som mdjligt. Som vuxen finns inte samma vardkedja.
Behovet av rehabilitering tycks minska genom livet och dven behovet av vard
Over tid (11) medan andra studier vittnar om att personerna garna har kliniska
kontakter for att bibehalla rorlighet, minska smarta och 6ka muskelstyrkan for att
kunna vara sa aktiva som mojligt (31). Det finns en del studier utférda pa vuxna
personer med AMC som undersoker deras upplevda livskvalité (30, 32, 33). Men
det finns endast ndgon enstaka studie som undersoker vuxna personers
funktionella gangférmaga (31). Néar det géller funktionella fardigheter ar det
ocksa ett omrade som inte féljts upp i den utstrackning som skulle vara dnskvart.
En studie har kartlagt funktionella fardigheter pa vuxna med Amyoplasi (11). Da
det finns en gedigen kunskap om barnets behandlingar sa behovs nu kunskap om
och uppféljning av vuxna for att kunna utréna om det behandlingar som utforts
ar langsiktigt optimala for personer med AMC’s funktionella fardigheter och
gangformaga.

2 Syfte och fragestallningar

Det 6vergripande syftet med arbetet ar att kartlagga gang och funktionella
fardigheter hos vuxna personer med AMC som haft en likvardig vard och
ortosbehandling under uppvaxtaren.

Fragestallningar:

Vilka faktorer paverkar den funktionella gangférmagan for vuxna personer med
AMC?



Hur skiljer sig gangkapacitet utifran personernas funktionella gangférmaga?

Vad &r relationen mellan gangfunktion och funktionella fardigheter i denna
grupp?

I vilken utstrackning anger personerna smarta?

3 Metod

3.1 Datainsamling

Den data som har undersokts har samlats in i ett storre projekt med titeln
”Kartlaggning av ortosanvandning, staende och gang samt fysisk aktivitet hos
vuxna med arthrogrypos” som pagar pa Karolinska Universitetssjukhuset i

Solna. Insamlingen av data skedde under ett besok pa Karolinska
Universitetssjukhusets Motoriklabb efter att deltagarna blivit tillfragade om att
delta i studien och tackat ja. Vid besoket samlades socio-demografiska data in
sasom alder, kon och diagnos. Darefter utfordes undersokning av ledrorlighet
och styrka i nedre extremitet. Avslutningsvis genomforde deltagarna tester for att
undersoka gang och funktionella fardigheter. Detta utfordes av forskningsledarna
fysioterapeut AB och ortopedingenjor ME pa samtliga deltagare. Delar av den
datainsamlingen anvénds i detta magisterarbete.

3.2 Urval

Deltagarna identifierades fran TeamOlmeds patientkartotek. Inklusionskriterier
var samtliga personer med diagnosen AMC fodda 1985 eller senare (skall ha fylit
18 ar) som har behandlats pa Astrid Lindgrens barnsjukhus/Karolinska
Universitetssjukhuset under uppvéxtaren och fatt sin ortosforsorjning pa
TeamOlmed Stockholm. Da det multidisciplinara teamet for AMC pa Astrid
Lindgrens barnsjukhus bildades 1994 och en ny ortosbehandling introducerades
for den har patientgruppen under tidigt 1990 ar det den hér gruppen unga vuxna
som identifierats. Personerna tillfragades via brev och 15 personer av 25
identifierade tackade ja till att delta i studien.

3.3 Deltagare

Tretton deltagare kom till kliniken for att utfora undersokningarna. Tva av
deltagarna kunde inte komma till kliniken. De valde att delta i de tester som
kunde utforas via telefonintervju. Férekommande diagnoser i deltagargruppen
var Amyoplasi, Distal arthrogrypos, Pterygium, Larsen’s syndrom och nagra
former av AMC som inte kunnat klassificerats.



3.4 Analysmetod

Studien genomfdérdes som en beskrivande studie dar deltagarna delades in i tva
grupper utifran funktionell gangférmaga. Da AMC beskrivs som en heterogen
grupp (2) ar risk det for att datan ar snedférdelad. Datan kommer testas om den
ar snedfordelad. Beroende pa om detta véljs statistisk metod dvs. om datan &r
normalférdelad valjs parametrisk statistik och om datan &r snedférdelad valjs
icke-parametrisk statistik. Resultatet kommer redovisas utifran vilken statistisk
metod som valjs med mean (SD) alternativt median (min-max) (34).

For att fa en sa bred bild av deltagarnas formagor gallande gang och funktionella
fardigheter sa har flera variabler undersokts. De test som anvands ar val
beprovade och har visat pa god féljsamhet och trovardighet. Da studien
undersoker en séllsynt diagnos ar det svart att fa ett stort antal deltagare till
studien och med det i atanke sa finns det ett varde i att beskriva gruppens
formagor och behov for att utveckla stodet for personer med AMC.

3.5 Beddmningsinstrument

For att undersdka funktionell gangférmaga och funktionella fardigheter anvands
foljande beddmningsinstrument i den hér studien:

Deltagarnas gangférmaga bedémds enligt Hoffers indelning (16).

Vilken form av nedre extremitetsortos deltagarna anvéander sig av dokumenteras.
Rorelseomfang mats med goniometer (35)

Muskelstyrkan bedéms med en sexgradigskala (0 - 5 skalan) (36).

Ovre extremitetspaverkan dokumenteras utifran deltagarens journal avseende
paverkade leder.

Gangkapaciteten mats med 6 minuters gangtest (37). Borgskalan RPE (raiting of
perceived exertion) mater skattad anstrangning vid gangtestet (38).

Functional Independence Measure (FIM) mats funktionella fardigheter (39).

Visuell analog skala (VAS) méts personernas skattade smartintensitet samt
foljdfraga om duration och lokalisation (40).

3.5.1 Funktionell gangférmaga

Deltagarnas gangférmaga undersoktes med en klassifikation definierad enligt
Hoffer (16). Gangare i samhéllet (GS), har oftast inte behov av rullstol, de kan
behdva ganghjalpmedel och ortoser. De har sallan nagra storre kontrakturer i hoft
och kna och muskelstyrkan kan vara nagot nedsatt. Gangare i hemmet (GH), gar
eventuellt med ganghjalpmedel, anvander rullstol vid langre strackor och har ofta
mer paverkad muskelstyrka men oftast inte storre kontrakturer &n 20 grader. De
som gar endast i traningssyfte (TG), gar bara i traningssyfte med hjalpmedel och



behdver hjalp for att ta sig till stdende position. Muskelstyrkan ar betydligt mer
paverkad och kontrakturerna ar betydligt mer uttalade. Personer som ej ar
gangare (EG), har en mycket svag muskulatur och ofta stérre kontrakturer i bade
hoft, knd och fot.

3.5.2 Ortopedtekniska hjalpmedel

Vilket ortopedtekniskt hjalpmedel for stdende och gang deltagarna anvander sig
av dokumenteras. Vid anvandning av KAFO sa gjordes en skillnad pa om
knaleden var fritt rorlig i sagittalplanet (KAFO-F) eller om knéleden var last vid
gang (KAFO-L). Vanligt férekommande ortoser ar FO, AFO eller KAFO med
oppen eller last knaled samt ankel springortos for personer med AMC (25).
[figur. 1 — 5 publicering av bilderna har godkénts av dgaren]. De som hade en
ankelled i form av karbonfjader registrerades.

Figur 1, FO Figur 2, AFO med karbonfjader

N

Figur 3, KAFO med 6ppen knaled och karbonfjader Figur 4, KAFO med last
knéled




Figur 5, KAFO med last knaled och karbonfjader

3.5.3 Muskelstyrka och ledrorlighet

Rorelseomfang i nedre extremitet méattes med goniometer (35). Fokus pa
rérelseomfanget i leden var rorelser i sagittalplan och frontalplan, sasom
hoftflexion, -extension och -abduktion, knéflexion och -extension samt
dorsalflexion. Avsaknad av rorelseomfang i dessa rorelseriktningar ar de som
paverkar gangen mest (16). Utgangsstallning fér matningen ar liggande pa rygg.
Hoftflexionskontraktur méattes med Thomas test (41). Muskelstyrkan i nedre
extremitet mattes med manuell muskeltest (MMT), vilket &r en sex gradig skala
(0-5) (36). Utgangsstallningen beror pa vilken muskelgrupp som ska undersokas
sa att muskeln kan arbeta igenom hela rérelseomfanget i leden, dar grad 0 &r
ingen muskelaktivitet, grad 1 ar muskelaktivitet i muskeln men utan rorelse, grad
2 &r rorelse av extremitet men inte mot tyngdkraften, grad 3 &r rorelse av
extremitet mot tyngdkraften, grad 4 ar rorelse mot manuellt motstand och grad 5
ar full funktion av muskeln (36).

Forskningsledarna har tagit del av deltagarnas journal och utifran
arbetsterapeuters kliniska bedomning registreras vilka leder som &r paverkade i
Ovre extremitet och vilken funktion deltagaren har.

3.5.4 Fysisk gangkapacitet

For att undersoka funktionell gangférmaga anvandes 6 minuters gangtest, i
engelsklitteratur 6 minute walk test (6MWT) i Sverige &r den engelska
forkortningen val etablerad dér av anvéands den (37). Med testet mats hur lang
stracka i meter som deltagarna formar att ga i sjalvvald ganghastighet pa 6
minuter. Det utfordes pa en 22 meter oval bana pa Motoriklab, Karolinska
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Universitetssjukhuset, Solna. Deltagarna far innan testet information om att de
kan avbryta nar som helst under testet om de inte mar bra. De far under
testningen information om att det har gatt i tre minuter samt nar det &r en minut
kvar av testet, vilket foljer testmanualen (37). Gangkapaciteten ar ett varde for
hur mycket ork personen har utifran kondition, uttréttbarhet av muskler och
smarta. Det ar enkelt att utfora och har anvants for att mata gangen hos olika
patientgrupper. Testet har visat sig ha en god klinisk validitet och reliabilitet
(42). Fler studier har utforts for att undersdka normalvardet for testet hos friska
vuxna. Normalvardet skiljer sig en del mellan olika studier men en riktlinje &r en
gangstracka mellan 500700 meter. | en studie uppmattes pa 102 personer
mellan 20-50 ar ett medelvarde pa 614 + 56 meter med en viss skillnad mellan
konen, for kvinnor var medelvardet 593 meter och for man 638 meter (43).

Fore och efter utférandet av sex minuters gangtest skattade deltagarna graden av
anstrangning med Borgskalan RPE (Raiting of Perceived Exertion) (38).
Borgskalan utvecklades pa 1960-talet av Gunnar Borg for att fa fram en skala
som kan mata personers anstrangning och som korrelerar till deras faktiska
fysiska anstrangning. Den ar en subjektiv skattning dar man skattar fysisk
anstrangningsgrad i andning och muskulatur. Skalan gar fran 6-20 dar 6
representerar ”Ingen anstrangning alls” och 20 representerar ”Maximal
anstrangning” (38).

3.5.5 Fysisk sjalvstandighet

For att undersoka personens funktionella fardigheter anvandes instrumentet
Functional Independence Measure (FIM). Detta ar ett validerat och reliabelt
instrument for att mata behov av hjalp inom sex funktionsomraden: Personlig
vard, Sfinkterkontroll, Kortare forflyttning/overflyttningar, Langre forflyttning,
Kommunikation samt Social och intellektuell funktion (39). Instrumentet ar
validerat for att anvandas for personer med neurologiska och muskuloskeletala
tillstand (44,45). Det har anvants i en tidigare studie for att beskriva den
funktionella formagan hos personer med AMC (10). Data samlas in genom
intervju och direkt observation. Omradena poéngsatts fran 1 till 7 (1=kan inte
utfora aktiviteten alls utan behdver hjélp — 7=gor aktiviteten helt sjalv och inom
“rimlig” tid). Podngen 6 och 7 sitt da personen utfor uppgiften sjalvstandigt utan
behov av tillsyn eller hjalp. Om personen behdver nagon form av framséttning
eller tillsyn sétts poang 5. Lagsta podng ar 18 och hogsta poéng ar 126. En
sammanstéllning av personens formaga till sjalvstandighet i det dagliga livet kan
da utvarderas.

I den har studien anvands endast domanen for rérelseformaga da kommunikation
och sociala fardigheter &r inte férvantade symtom i gruppen som studeras.
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Tretton moment angaende rorelseférmaga ingar i studien sdsom personligvard
(ata/dricka, 6vre och nedre toalett, pa/avkladning av 6verkropp respektive
underkropp), sfinkterkontroll (tarm- och blashantering), 6verflyttningar (till sang,
stol/rullstol, toalett, badkar, dusch) och férflyttning (gang, rullstol och trappor).
Summan for testets 13 delar ar mellan 13-91. Resultat éver 78 poéng ses som att
man ar helt sjalvstandig (11, 46).

3.5.6 Smaérta

Deltagarna skattade eventuell smarta under de senaste fyra veckorna. Skattning
av smarta gjordes med en visuell analog skala (VAS). VAS é&r en 100 gradig
skala som kan anvéndas for att skatta en subjektiv upplevelse av smartintensitet
(40). De deltagare som uppgav att de hade smarta tillfragades var smartan var
lokaliserad samt hur ofta de upplever smarta.

3.6 Analys

Dataanalysen utfordes utifran ett excel-dokument vars innehall 6verfordes till ett
statistiskt program (SPSS version 28). Vid den statistiska analysen undersoktes
datan med Shapiro-Wilk test och det visade att datan var snedférdelad dar av
anvandes den icke-parametrisk metoden Mann-Whitney U test for att analysera
skillnader mellan grupperna GS och GH i alder, vikt och langd samt i FIM total
poang och delmoment. Den statistiska signifikansnivan bestamdes till p < 0.05.
Deskriptiv statistik sasom median och min-maxvarde togs fram. Statistisk
berékning gjordes pa variablerna langd, vikt, alder och FIM totalpoang samt
podng pa varje delmoment i FIM. Da endast 6MWT utfordes av 11 deltagare var
grupperna for sma for att utfora en statistisk berakning.

3.7 Etiska aspekter

Den data som anvands i den har studien ingar i en storre studie med titeln
”Kartlaggning av ortosanvandning, staende och gang samt fysisk aktivitet hos
vuxna med arthrogrypos”. Etiskt godk&nnande DNR 2017/910 - 31/4.

Deltagarna har blivit kontaktade skriftligen och &ven fatt muntlig information.
Deltagarna ar informerade om att deltagande i studien ar helt frivillig och kan
avbrytas nar som helst och det kommer inte paverka deras fortsatta vard. Trots
detta kan deltagarna kanna sig obligerade att delta i studien da de under hela sin
uppvaxt fatt vard och behandling av forskningsledarna (ME, AB). Detta kan
aven vara en risk for resultatet da forskningsledarna har god kannedom om
deltagarna. Dérav har stor vikt lagts pa informationen om deltagarnas frivillighet
bade infor och vid testtillfallet.
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Deltagarnas personuppgifter och resultat har férvarats av ansvarig
forskningsledare (ME) pa tillborligt satt. Da forfattaren till arbetet fick datasetet
var den avidentifierad. Datainsamlingen och hantering av information har skett i
enlighet med Helsingforsdeklarationen (47). Resultatet presenterats sa att ingen
information ska kunna harledas till en sérskild person.

4 Resultat

Deltagarna bestod av 15 personer, med en medianalder pa 24.7 ar (min, max
19.0, 29.2 ar), varav 6 ar kvinnor och 9 & man. Deltagarna har delats upp i tva
grupper utifran gangfunktion GS (gangare i samhallet) 10 personer och GH
(gangare i hemmet) 5 personer. Det var ingen signifikant skillnad mellan
grupperna utifran alder, langd eller vikt, resultat presenteras i median samt (min,
max). Alder var i GS median 23.9 &r (19.0, 29.2 &r) och i GH median 26.1 &r
(24.0, 28.6 ar). Deltagarna i gruppen GS hade en medianlangd pa 1.65 m (1.52,
1.73 m) och GH pa 1.65 m (1.12, 1.75 m). Medianvikten i GS var 57.2 kg (39.3,
69.2 kg) och i GH 53.6 kg (40.0, 112.0 kg). Tre personer i gruppen GH hade
behov av stod vid gang, en person anvénde sig av ganghjalpmedel och tva
anvande sig av vaggar och mébler i hemmet. Atta personer (3 i GS och 5 i GH)
hade tillgang till rullstol eller permobil men anvande dem olika mycket i
samhallet. Resultat for alder, langd, vikt, kon, ganghjalpmedel och rulistol
presenteras utifran indelning av funktionell gangférmaga i tabell 1. Fyra
deltagare hade en fysioterapeutisk kontakt och tre deltagare hade personlig
assistans under hela dagen och kvallen.

4.1 Funktionell gang

Samtliga deltagare i studien hade uppnatt gangfunktion, tio personer (66%)
bedémdes som gangare i samhéllet (GS) och 5 personer (33%) bedémdes som
gangare i hemmet (GH). [Tabell 1]

4.2 Muskelstyrka och ledrdrlighet

Manuell beddmning av muskelstyrkan i nedre extremiteter (36) utfordes av
samma fysioterapeut pa samtliga deltagare. | detta arbete redovisas styrka i
hoftextensorer, hoftabduktorer, kndextensorer och plantarflexorer. Gruppen GS
visade pa ingen nedsatt styrka i muskelgrupperna runt hoft, hoft och fot
undantaget tre deltagare som har nedsatt muskelstyrka i plantarflexorer. | GH
visade sig muskelstyrkan mer paverkad an i GS framfor allt muskelgrupperna
runt kna och fotled. | GH fanns en paverkan av muskelstyrkan i knaextensorerna
hos fyra av deltagarna och hos tre av dem i plantarflexorerna. Muskelstyrka i
hoftextensorer, hoftabduktorer, kndextensorer och plantarflexorer visas i Tabell
1.
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Kontrakturer definierades som >10° fran ledens neutralposition i hoft, kna och
fotled. | bada grupperna forekom bilaterala kontrakturer och/eller unilaterala
kontrakturer. Sju personer hade kontrakturer varav tre i GS och fyra i GH. |
gruppen GS hade en deltagare hoftflexionskontraktur bilateralt pa 25° och en
deltagare unilateral plantarflexionskontraktur pa 10°. En deltagare hade en
knaflexionskontraktur unilateralt pa 10°och en deltagare hade en unilateral
plantarflexionskontraktur pa 10°. | gruppen GH hade tre deltagare
knaflexionskontrakturer (1 unilateralt och 2 bilateralt) pa 10 — 30° samt
plantarflexionskontrakturer (1 unilateralt och 2 bilateralt) pa 10 - 40°. En
deltagare i GH hade bilaterala hoftflexionskontrakturer pa 45°samt bilaterala
knaflexionskontrakturer pa 75° respektive 80°. [Tabell 1]

4.2.1 Ovre extremitet

Information om reducerad ledrorlighet eller muskelsvaghet i Ovre extremiteterna
hade inhamtats fran deltagarnas patientjournaler inom det storre
forskningsprojektet. Fjorton av 15 deltagare hade en paverkan av nagon eller
flera leder. | GS hade 6 deltagare en bilateral paverkan och 3 en unilateral
paverkan. Fem hade en paverkan i axelled, 7 hade en paverkan i armbagsled, 6
hade en paverkan i handled och 2 deltagare hade paverkade fingrar. | GH hade 4
deltagare en bilateral paverkan och en deltagare en unilateral paverkan. Tre
deltagare hade en paverkan i axelled, 3 hade en paverkan i armbagsled, 5 hade
paverkan i handled och 3 deltagare hade paverkade fingrar. [Tabell 1]

4.3 Ortopedtekniska hjalpmedel

Behovet av ortoser varierade i grupperna. | GS hade 3 deltagare FO (Figur 1), 2
deltagare AFO, varav bada med en karbonfjader som ankelled (Figur 2), Fem
personer i GS anvande inte nagon ortos. | GH hade 1 deltagare en AFO pa ett
ben och en KAFO-F pa det andra benet, varav bada ortoserna hade en
karbonfjader som ankelled (Figur 2 och 3). Tre deltagare i GH hade KAFO-L
(Figur 4) varav 2 med karbonfjader (Figur 5). En deltagare anvande KAFO med
oledat kna samt ledad fot. Av deltagarna som anvande ortoser hade 8/9 pa sig
dessa 8 - 10 timmar per dag och 7 dagar i veckan. En deltagare rapporterar att
hen endast anvénde ortoser 8 timmar per dag, 4 dagar per vecka. [Tabell 1]
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Tabell 1. Kon, alder, langd och vikt presenteras som median (min-max), kontrakturer
=210° fran ledens neutralposition i antal, muskelstyrka enligt 0- 5 skala i muskelgrupper
uppdelat 0-3 och 4-5 utifran antal i nedre extremiteter, involvering av 6vre extremitet i
antal, ortoser i antal och ortosanvandning i tid, ganghjalpmedel och rullstol presenteras i
antal, total poéng pa FIM median (min-max) och FIM >78 gransvarde for sjalvstandighet
i antal avseende funktionell gdngférmaga.

GS (n=10) GH (n=5) p-vérde

Kon (K/M) 5/5 1/4
Alder (&r) 23.9(19.0-29.2)  26.1(24.0 - 28.6) 0.142
Langd? (m) 1.65 (1.52-1.73) 1.65 (1.12-1.75) 0.941
Viktt (kg) 57.2(39.3-69.2)  53.6 (40.0 - 112.0) 0.661
Kontrakturer?®

Hoftflexions 1 1

Knéaflexions 1 4

Plantarflexions 2 3
Muskelstyrkat

Hoftextensorer 0-3 0 1

Hoftextensorer 4-5 16 9

Hoftabduktorer 0-3 0 0

Hoftabduktorer 4-5 16 10

Knaextensorer 0-3 0 5

Knaextensorer 4-5 16 5

Plantarflexorer 0-3 5 7

Plantarflexorer 4-5 11 3

Involvering av 6vre extremiteter

Axel 5 3
Armbéage 7 3
Handled 6 5
Fingrar 2 3
Ortoser
FO 3 0
AFO 2 1
KAFO-F 0 1
KAFO-L 0 4
Anvandningstid ortoser
Timmar/dag 8-10 8-10
Dagar/vecka 7 4-7
Ganghjalpmedel 0 3
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Rullstol man/el 3/1 5/4
FIM totalpoéng 90.5 (63,91) 75.0 (50, 81) 0.006
FIM >78 9 2

GS; gang i samhallet, GH; gang inomhus, K; kvinna, M; man, ! Datas saknas pa tva personer i
GS, m; meter, kg; kilogram, ho; héger, va; vanster, 5- full muskelfunktion, 4- rérelse med manuellt
motstand, 3- rérelse mot extremitetens tyngd, 2- rérelse med tyngden av extremiteten avlastad, 1-
muskelaktivitet men ingen rorelse, 0- ingen muskelaktivitet, FO; fotortos, AFO; ankel-fotortos,
KAFO-F; kna-ankel-fotortos med 6ppen knéled, KAFO-L; kna-ankel-fotortos med last knaled,
man; manuell rullstol, el; elektrisk rullstol. Statistisk berékning gjort med Mann-Whitney U test.

4.4 Fysisk Gangkapacitet

Elva av femton deltagare genomforde 6MWT varav 8 deltagare i GS och 3
personer i GH. Tva deltagare kunde inte genomfora testet, en pga. smarta och en
pga. att personen inte hade formaga att ga i 6 minuter. Tva deltagare deltog i
studien genom en telefonintervju och har darfor inte utfort testet. Distansen for
GS var median 465.5 meter (min, max 385.0-534.0 m) och fér GH var median
264.0 meter, (min, max 170.0-292.0 m). [Figur 6]

Distans 6MWT

500
450
400
350
300
250
200
150
100
50

GS GH

Figur 6. Sex minuters gangtest redovisas i median avseende funktionell gangférmaga.
GS; gangare i samhaéllet, GH; gangare i hemmet, Distans i meter.

GS skattade anstrangning innan testet med en median pa 7 (min, max, 6, 10) och
efter testet med en median pa 11.5 (min, max, 6, 15), vilket motsvarar att de
skattar anstrangningen enligt Borg innan testet som extremt latt och efter testet
som latt, dar maxvardet i gruppen var 15 vilket motsvarar anstrangande. |
gruppen GH skattades anstrangningen innan testet med en median pa 8 (min,
max, 6, 10) och efter testet till 15 (min, max, 14, 17) vilket innebér att
anstrangningen 6kade enligt Borgskalan fran extremt latt till anstrangande och
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dar maxvardet for gruppen var 17 vilket motsvarar mycket anstrangande. [Figur
7]

Skattad anstrangning Borg RPE
16 15
14
12 11,5

10

Median fore test Median efter test

BGS mGH

Figur 7. Anstrangning skattad enligt Borg RPE (Rating of Perceived Exertion) redovisas
i median fore och efter GMWT avseende funktionell gangférmaga. GS; gangare i
samhallet, GH; gangare i hemmet.

4.5 Fysisk sjalvstandighet

En signifikant skillnad mellan grupperna GS och GH sags i FIM totalpoang och i
alla delmoment forutom i doméanen sfinkterkontroll (tarm- och blashantering).
FIM totalpoang var hogre i GS an i GH, median 90.5 (min, max, 63, 91) versus
median 75.0 (min, max, 50, 81). En totalpoang Gver 78 visar pa att personen ar
sjalvstandig vilket uppnaddes av 11 deltagare (73%) varav nio personer i GS och
tre personer i GH, redovisas i tabell 1. Resultatet av delmomenten redovisas i
figur 8a, 8b och 8c. | domanen Sfinkterkontroll hade all deltagarna poéng 7 bade
i GS och GH dvs. full sjalvstandighet, darav ingen skillnad mellan grupperna. Av
de fyra deltagare som hade lagre poang an gransvardet fanns en deltagare fran
GS och tre fran GH. Storst behov av assistans aterfanns i delmomenten
ata/dricka, pa/avkladning, dusch/bad och trappor.
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Personlig vard

M Ata/dricka [ Ovre toalett M Dusch/bad

M Piklddning 6ver [l Pakladning under [l Nedre toalett

")

GS GH

O B N W B U N ®

Figur 8a. Delmoment av FIM inom personlig vard redovisas i median (min, max) samt
outlier. Poang 1-7 pa delmomenten, median sammanfaller med &vre kvartilgransen pa
vissa varden, GS; gangare i samhallet, GH; gdngare i hemmet.

Kortare forflyttningar

M séng-stol-rullstol [ Toalett [ Badkar/dusch

GS GH
Figur 8b. Delmoment av FIM inom kortare forflyttningar redovisas i median (min, max)

samt outlier. Poang 1-7 pa& delmomenten, median sammanfaller med évre
kvartilgransen pé alla varden GS; gangare i samhaéllet, GH; gangare i hemmet.

18



Langre forflyttningar

B Gang M Trappor

A |
6 L ]

i -

GS GH

Figur 8c. Delmoment av FIM inom langre forflyttningar (ca 50 meter) redovisas i median
(min, max) samt outlier. Poang 1-7 pa delmomenten, median sammanfaller med 6vre
kvartilgransen pa vissa varden, GS; gangare i samhallet, GH; gangare i hemmet.

4.6 Smarta

Vid fraga om smérta, upplevde 9/15 deltagare att de hade smérta. Av dessa 9
upplevde 7 deltagare smarta dagligen eller flera ganger per vecka, med en
smartintensitet fran 28 till 75 skattat pa VAS-skalan. De som hade ont dagligen
skattade smartan mellan 50 — 75. Gruppen som rapporterade sméarta nagon gang
per vecka skattade smartan mellan 50-65 och de som har ont ndgon gang per
manad skattade smartan mellan 28-50. Férekomst och duration av smarta i hela
studiegruppen visas i Figur 9. Lokalisationen av smérta rapporterades i rygg,
axlar och hoft, se figur 10. [Figur 9, Figur 10].

Skattad smarta i hela gruppen

Nagon gang/
manad
13%

Ingen
40%

Nagon
gang/vecka
27%

Dagligen
20%
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Figur 9. Forekomst och duration av sméarta i hela gruppen redovisat i procent

Lokalisation av smarta i hela gruppen

Fot
29%

Kna
14%

Hoft
29%

Figur 10. Lokalisation av skattad smaérta for hela gruppen redovisat i procent.

I gruppen GS svarade 7/10 att de hade smérta, varav 2 hade ont dagligen, 3
nagon gang per vecka och 2 nagon gang per manad. Intensiteten av smartan
enligt VAS angavs mellan 28 - 75. Flera av deltagarna har ont i flera leder. Tre
hade ryggsmarta, 3 hade ont i ena hoften, 2 hade ont i ett kng, 3 hade ont i en fot
och 1 hade ont i bada fotterna. | gruppen GH skattade endast tva deltagare
smarta, varav en hade ont dagligen och den andra ndgon gang per vecka.
Intensiteten av smartan var VAS 50 - 70. Lokalisation angavs till rygg, axlar och
hoft

5 Diskussion

Syftet med studien var att understka gang och funktionella fardigheter hos vuxna
som haft likvardig vard och ortosbehandling under uppvéaxtaren och forsoka
identifiera vad som kan paverka deras gangférmaga och funktionella fardigheter.

Huvudresultaten i studien visar att den funktionella gangférmagan verkar
paverkas av muskelstyrka, behov av ortoser och rorelseomfang. Deltagarna i
studien visar pa god acceptans av sina ortoser och att ortoserna ger en béttre
funktionell gangformaga. De som hade en nedsatt funktionell gangférmaga har
aven svarare att utfora funktionella fardigheter. Deltagarna som var mer aktiva
och gick langre tenderade att skatta hogre smarta.
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5.1 Resultatdiskussion
5.1.1 Funktionell gangféormaga och gangkapacitet

Deltagarna delades upp i grupper om gangare i samhallet eller gangare i hemmet
vilket gor gruppen relativt homogen i sin gangférmaga jamfért med
diagnosgruppen AMC som helhet som &ven har traningsgangare och ej gangare
(2). Halften av dem hade tillgang till rullstol men det har inte undersokts hur
mycket deltagarna faktiskt anvander rullstol och vilken funktion rullstolen har.
Ar det for att spara energi under transport, &r det for att minimera smarta eller
kan det vara for att ganghastigheten ar nedsatt? Alla ovanstaende fragor
motsvarar faktorer som paverkar hur funktionell gangen ar i samhallet. Jamfort
med resultaten i andra studier med fler deltagare kan AMC gruppen ségas vara
betydligt mer heterogen i sin funktionella gangformaga med aven storre
forekomst av rullstolsanvéndning (8,15,18). Vidare kan diskuteras hur mycket
dvre extremitetspaverkan paverkar gangen utifran balans och formaga att ta emot
sig vid fall. Av deltagarna i den har gruppen &r det endast en person som inte har
nagon paverkan i form av reducerad ledrorlighet eller muskelsvaghet i 6vre
extremitet, men spridningen ar stor bland de 6vriga deltagarna och fragan skulle
behdva undersokas vidare. En studie har visat att dven Gvre
extremitetsinvolvering kan paverka den funktionella gangférmagan (18). Hos
barn med Gvre extremitetsinvolvering har begransningar av gangfunktion
beskrivits pa grund av nedsatta fallskyddsmekanismer (48).

Bland studiedeltagarna 6kade behovet av ortoser med 6kad paverkan pa
muskelstyrka och kontrakturer. Okad muskelsvaghet ledde till ett 6kat behov av
ortoser for att uppna en funktionell gang. Det 6verensstammer med andra studier
som gjorts pa barn utifran gangférmaga (17,18). Detta stimmer &ven 6verens
med den klassificeringsmodell av funktionell gang som Hoffer et al. utformat
(16). Personer som ar beroende av ortoser for sin gangférmaga har visat sig ha
minskad ganghastighet och en mindre energieffektiv gang (49). Vilket kan tyda
pa att gangkapaciteten och den funktionella gdngférméagan paverkas bade av
kontrakturer, muskelsvaghet och behov av ortoser. | den hér studien har det inte
undersokts hur stor effekt ortoserna har pa deltagarnas gangkapacitet men en
annan studie dér ortosers effekt pa gang har undersokts visade att personer med
AMC uppnadde en battre gangformaga och en 6kad ganghastighet med ortoser
an utan (18). Det ger indikation pa att ortoser har en god effekt pa
gangkapaciteten och den funktionella gangférmagan.

Deltagarna som anvénder ortoser i den har studien angav att de anvénder dem
mellan 4-7 dagar i veckan och éver 8 timmar per dag. Det tyder pa att deltagarna
upplever nytta med ortoserna och att de ger det stdd som personerna behdver. En
studie har refererat till ndjdheten av ortoser utifran antalet timmar och dagar som
personen anvander sina ortoser, dar personerna anvander ortoser under hela
dagen och att det visar pa en god acceptans (18). | en annan studie uttrycker
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personer med AMC att det &r av vikt att lyssna pa brukaren av ortosen da dennes
nojdhet ar det viktigaste vardet pa ortosens effekt (32)

| den héar studien dar alla &r gangare, fanns muskelstyrkan relativt god, alla
deltagare i studien har en styrka av grad 4 - 5 i hoftextensorer och héftabduktorer
vilket har visat sig vara viktigt for gangfunktion (16, 18). Muskelstyrkan var
nagot nedsatt i knaextensorer i gruppen GH och i plantarflexorer for bada
grupperna. | en tidigare studie har det visat pa att muskelstyrkan paverkar
gangformagan mer an kontrakturer (8) vilket inte kunde visas i den héar studien.
Utifran deltagarnas funktionella gangformaga skulle det dven kunna vara av
intresse att undersoka muskelgruppernas uttréttbarhet da det i sig kan ha en
storre betydelse for funktionell gangférmaga och gangkapacitet an vad enbart
muskelstyrkan har. | andra studier har det visat pa att uttréttbarheten i
muskulaturen i den hér diagnosgruppen ar betydligt hogre &n vad man trott (10).

Samtliga deltagare i studien hade ett reducerat passivt rérelseomfang i flera leder
i nedre extremitet. Men utifran identifieringen av kontraktur som >10° fran
ledens neutralposition sa har inte alla i studiegruppen kontrakturer i nedre
extremitet. Det Overensstimmer med andra studier (16, 18).

Det fanns en stor diskrepans mellan deltagarna som gick de kortaste och langsta
avstanden i 6MWT. Flertalet deltagare i gruppen GS var nara det undre
normalvéardet for testet. Inom gruppen GS sags ingen skillnad i avstand mellan
de som gick med ortoser och de som gick utan. Det kan tyda pa att en optimal
ortos okar gangkapaciteten hos en person som har behov av den, vilket
dverensstammer med tidigare resultat fran andra studier (17, 49). I gruppen GH
var det endast 3 deltagare som utférde testet och de har ingen funktionell gang
utan ortoser. De gick en betydligt kortare distans pa 6MWT vilket bekraftar
behovet av adekvat hjalpmedel som alternativt transportmedel.

Skattning av anstrangningsgrad fore testet mellan 6 - 10 pd Borg-skalan (38)
visar pa att vissa av deltagarna kande en viss anstrangning innan de ens béorjat
testet. Ar det deras aterhamtning som &r paverkad eller att de under hela sin
vakna tid har en 6kad anstrangning och att det kostar mer energi for dem att ga
och vara funktionellt sjalvstandiga? Vid skattningen pa Borg-skalan efter utfort
gangtest sags en skillnad pa anstrangningen mellan de olika grupperna aven om
ingen statistisk signifikans beraknades pa grund av de sma grupperna. | gruppen
GH skattades sa hoga varden som 17 (mycket anstrangande) vilket bekraftar
behovet av rullstol for att inte lagga all sin energi pa forflyttning under dagen.
Aven tva deltagare i GS skattade relativt hogt, 15 (anstrangande) pa Borg efter
utfort test vilket kan tyda pa uttrottbarhet och behov av hjalpmedel a&ven om
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gangformagan ar god. | en studie dar barn med AMC utfor 6BMWT samt dven
matning av syreforbrukning under gang sags en 6kad energikostnad och nedsatt
ganghastighet i forhallande till kontrollgrupp, vilket 6verensstammer med denna
studies resultat (50).

5.1.2 Fysisk sjalvstandighet

Resultatet pa FIM visar signifikanta skillnader mellan grupperna GS och GH i
fysisk sjalvstandighet. Aven i alla 11 delmoment som kan anses relevanta for
AMC, dvs. dta/dricka, pd/avkladning, hygien, kortare forflyttningar och langre
forflyttningar sags signifikanta skillnader mellan GS och GH. Domanen
sfinkterkontroll visade ingen signifikans mellan grupperna, dock har den
domanen en mindre relevans for den har diagnosgruppen da det sallan &r ett
symtom. Resultatet kan visa pa att funktionell gang har en betydande del i
funktionella fardigheter for personer med AMC. Det kan dock dven vara en
slump eftersom Gvre extremitetspaverkan inte har analyserats mer ingaende i
detta arbete, men skulle kunna ha varit betydande for resultatet. Andra studier
visar att personer med paverkan av 6vre extremitet tros ha svarare med
sjalvstandighet (11, 18, 46). Da aven en av studierna visar att en storre paverkan
pa dvre extremiteter ger lagre resultat pa FIM (11) skulle det behdvas en béttre
metod att identifiera 6vre extremitetspaverkan.

Vuxna med AMC har utvecklat funktionella strategier for att vara sa
sjalvstandiga som majligt och det har funnits att den betydande faktorn som
paverkar sjélvstandigheten ar tiden det tar att utfora uppgiften (11, 51). | FIM &r
tidsatgang med som en aspekt om man far 6 eller 7 poang for att utféra
momentet men i instrumentet sa beddms personen som sjélvstandig i momenten
vid poang 6 eller 6ver. Det innebér att en person som uppnar dessa poang for
sjalvstandighet &nda kan uppleva att det gar for langsamt att utfora aktiviteten.
Det gor att FIM ger en bild av att personen ar fysiska sjalvstandighet aven om
den subjektiva upplevelsen ar att man inte klarar uppgiften inom ett rimligt
tidsspann for att de vardagliga aktiviteterna ska vara funktionella.

Elva av deltagarna uppnadde funktionell sjalvstandighet enligt referensvardet 78
poang med FIM. Av de fyra som inte uppnadde vardet har tre personer personlig
assistans vilket visar att testet ger uttryck for hur sjalvstandiga personerna ar. De
svaraste upplevda delmomenten i FIM var trappa, 6vre toalett, pa/avkladning och
nedre toalett. Det &r i linje med andra studier, dock klarade fler deltagare i den
hér studien delmomenten sjalvstandigt an i ndmnda studier (11,46).
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I en studie som undersékt muskelstyrka och aktivt rorelseomfang i dvre
extremitet menar de att en muskelstyrka 6ver grad 3 med formaga att lyfta
extremiteten mot tyngdkraften betydligt underlattar moéjligheten for funktionella
fardigheter. Darav rekommenderar de styrketraning av befintlig muskulatur for
att 6ka formagan till att utféra ADL (11). | denna studie saknas dock varden for
bade muskelstyrka och ledrérlighet i vre extremiteter. Det finns bara
information om deltagaren ar paverkad i dvre extremitet och vilka leder som ar
involverade. Vilket ar en brist i studien da det inte gar att belysa hur det paverkar
personernas funktionella fardigheter och gang.

5.1.3 Smarta

Det verkar inte finnas mer smarta hos deltagare med storre ledkontrakturer och
svagare muskelstyrka an hos de med mindre kontrakturer och liten paverkan pa
muskelstyrkan. | den har studien skattar personer i gruppen GS smaértan hdgst.
Studier som har undersokt smarta hos personer med AMC visar pa att smartan
gor att de kan vara mindre aktiva och att smarta kan hindra dem att utféra olika
vardagsaktiviteter (14, 33). En orsak skulle kunna vara att smérta leder till
minskad gangformaga och sjalvstandighet vilket dock inte verkar vara fallet i
den har studien. En forsiktig tolkning r att de som gar langt och har hog poang
pa FIM &r de som skattar hogre smarta. Vilket skulle da visa pa att okad
gangfunktion kan ge mer smérta i den har gruppen.

| en annan studie har det lyfts att personer med AMC har anpassat sig utifran
sina forutsattningar och att smarta ar nagot de klara av och kan ha Gverseende
med for att fa vara sjalvstandiga (14). De har darav utformat individuella
strategier for att hantera smarta (14, 33, 50). Det kan dven denna studie antyda da
de som har smérta ar de som anvander farre transporthjalpmedel och ortoser.

Vidare kan diskuteras att den upplevda smartan &r lokaliserad i nedre
extremiteter och rygg. Det dverensstdammer med andra studier som undersokt
smarta (14, 33) men vad beror det pd? Ar det belastningen pa leder vid stéende
och gaende eller har det med nedsatt muskelstyrka att gora. Deltagare i andra
studier menar att de bade har muskular smarta och ledsmarta (32, 33). Dock
menar Chrillo et al att det ar en tydlig skillnad pa smartan mellan barn och vuxna
med AMC da barnen skattar smarta i samband med kirurgi, i 6vrigt har barnet
séllan smérta medan vuxna har en mer kronisk smarta som de inte kan relatera
till en specifik orsak (33).

5.2 Metodologiska dvervaganden
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Intern validitet

Begreppet intern validitet anvands for att belysa om studiens design, metod och
analys verkligen mater de den anser att méta och att trovardigheten i resultatet
inte utsatts for systematiska eller slumpmassiga bias (52). Den har studien ar
tvarsnittsstudie med ett litet antal deltagare med en ovanlig diagnos och syftet
var att kartlagga gang och funktionella fardigheter. Den ger information om
deltagarnas formaga har och nu vid ett mattillfalle vilket gor att studien inte kan
undersoka samband, orsak/verkan eller nagon langsiktighet. Tvéarsnittsstudier har
generellt 1ag intern validitet jamfort med experimentella studier da
undersokningen goérs endast vid ett tillféalle (53).

Utvalda bedomnings- och undersékningsmetoder har visat god reliabilitet och
validitet for likvardiga patientgrupper men inte specifikt for AMC.
Trovérdigheten av studien O0kar av att metoderna ar valkanda men optimalt hade
varit om samtliga test var testade pa den aktuella diagnosgruppen. I den har
studien har en klassificeringsmodell enligt Hoffer et al (16) valts att anvandas for
att beskriva deltagarnas funktionella gangférmaga. Bedomningsinstrumentet har
anvants i flera studier for att beskriva funktionell gangférmaga (17, 18, 19) och
finns sedan 1980-talet utvecklat for personer med AMC. Intressant skulle vara att
aven fa in ortosanvandning i beskrivningen och eventuell uttrottbarhet for att fa
ett sdkrare matt pa hur funktionell gangen verkligen ar for individen. En annan
undersokning som utforts for att undersoka gangformagan var att mata
muskelstyrka i relevanta muskelgrupper for gangformaga genom manuellt
motstand genom rérelsebanan. Enligt instruktionen for hur testet ska utforas bor
testet utforas i hela rorelsebanan vilket oftast inte ar mojligt for gruppen AMC
pga. forekomst av ledkontrakturer med nedsatt aktivt rérelseomfang (11). Det
innebdr att testet inte alltid utfors enligt metodens instruktioner. Manuell
muskeltestning &r dock den metod som ar gangse anvand vid undersdkning av
den har gruppen i flera studier (16, 17). Méatning av passivt rorelseomfang
gjordes med goniometer och har god reliabilitet och validitet nar man avrundar
gradtalen till ndrmsta fem-tal (54). Det ar en omdiskuterad metod men
fortfarande en val etablerad och relativt enkel metod for att fa en uppfattning om
rérelseomfanget i leden.

For att undersoka fysisk gangkapacitet anvandes ett valetablerat sub-max
gangtest, 6 minuters gangtest. Det har visat sig vara valid och reliabelt i flera
olika patientgrupper bade for vuxna och barn (55, 56). Det som kan diskuteras &r
om den fysiska gangkapaciteten som utvarderas med 6MWT ska méatas med ett
annat test for vuxna med AMC da alla deltagare inte kunde utféra testet och flera
skattade hog anstrangning med Borg. Mojligen skulle ett annat
gangkapacitetstest som ar kortare vara mer adekvat for gruppen, |1 ATS statement
guidelines finns det beskrivna (37).
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FIM d&r ett test som utvecklades for nyinsjuknade patienter efter stroke vilket gor
att en betydande komponent som undersoks ar kognitiv paverkan i utférandet av
de olika momenten (39) och det &r ett symtom som inte finns i den hér
studiegruppen. Dock har testet anvants i flera tidigare studier pa andra
neuromuskuléra diagnoser och gett ett matt pa hur personerna klarar sig
sjalvstandigt i vardagliga aktiviteter (11, 46). FIM har &ven visat sig ha en hog
validitet och reliabilitet i patientgrupper som har likheter med AMC (44, 45). For
att ge en annu tydligare bild av sjélvstandigheten for gruppen AMC skulle det
vara av varde att inféra komponenten tid i bedémningen da det visat i en annan
studie att den subjektiva upplevelsen av att nagot tar for lang tid att utfora gor att
det inte blir funktionellt och paverkar delaktigheten i samhallet, &ven om de
fysiskt kan utfora uppgiften (11). Det vore dven adekvat att relatera
sjalvstandigheten till hur uppgifterna paverkas av 6vre respektive nedre
extremiteter, vilket dock skulle betyda utformning av ett nytt test.

For att fa en uppfattning och ett varde pa en upplevelse om personers subjektiva
uppfattning har VAS skalan utvecklats. Den kan anvandas for smarta, maende
eller andra upplevelser och har visat sig vara ett bra kliniskt varde vid till
exempel uppféljning och utvardering av olika behandlingar. For att fa en relevant
uppfattning pa hur paverkade personerna ar av sin smarta kombinerades VAS
skattningen med foljdfragor om smartans lokalisation eftersom flertalet leder kan
vara involverade i funktionsnedsattningen AMC. | andra studier for den har
gruppen har man anvant sig av VAS pa liknade satt for att undersoka om det
finns en dkad forekomst av smérta (31, 32, 33).

I den hér studien har forfattaren inte traffat deltagarna personligen utan fatt
tillgang till ett avidentifierat dataset och sammanstallt resultatet. Det kan vara en
styrka for studien da forfattaren inte paverkats av motet med deltagarna men det
kan ocksa paverka resultatet negativt da forfattaren inte har nagon bild av hur
personerna utfor uppgifterna tex. i FIM. Att forskningsledarna inte har traffat tva
deltagare fysiskt i en sa liten studie som det har ar en svaghet. Da deltagarna kan
bade Gverskatta sin egen formaga och underskatta den vid en telefonintervju.
Insamlingen av data skedde av forskningsledarna ME och AB férutom
informationen av 6vre extremitetspaverkan som inhdmtades i journal och &r en
svaghet da det kan varit olika professioner och vid olika tillfallen bade i alder
och tid vilket paverkar tillforlitligheten av datan.

Extern Validitet

Extern validitet syftar till studiens generaliserbarhet pa hela populationen inom
patientgruppen (52). Da det &r en liten grupp som undersokts som haft likvardig
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vard under uppvaxten samt kommer fran samma del av landet &r det svart att anta
nagot generellt vad det galler vuxna personer med AMC. Ett litet urval har en
hdg kénslighet for respektive moment i testen jamfort med ett stort urval (52)
vilket blir tydligt i bade FIM och 6MWT i den har studien. Onskvart skulle vara
att undersoka en storre grupp vuxna med AMC och félja dem Over tid for att
kunna 6ka mojligheten till att kunna generalisera resultaten och dessutom
undersoka om nagon av parametrarna paverkar gangformagan och funktionella
fardigheter mer &n nagon annan.

For framtida studier kan det finnas ett varde i att jamféra den vard och
behandling som den héar gruppen erbjudits jamfort med andra regioner i Sverige
eller andra lander. Resultaten skulle da kunna tjana som bas vid en
konsensusdiskussion kring vad som &r mest effektiv behandling for personernas
gangformaga och sjalvstandighet.

5.3 Implikationer for praxis (kliniska implikationer)

For kliniskt verksamma fysioterapeuter inom habiliteringen &r det av vérde att
det finns uppdaterad kunskap om ovanliga diagnoser sa som AMC, da det ar av
vikt vid dvervagande av vilka behandlingar som personerna ar mest fortjanta av.
Funktionsnedsattningen ar livslang och personerna har manga och langa
kontakter med sjukvarden vilket gor den behandling som faktiskt har effekt for
deras fysiska valmaende, och ger mesta mojliga aktivitet och delaktighet i
vardagen, ar det som bor vara i fokus. Barn som fods i Region Stockholm med
AMC har ett tvarprofessionellt team som samarbetar med ortopedteknisk
verkstad och habiliteringen som de har kontinuerlig kontakt med under hela
uppvaxten. Men i samband med att man blir myndig avslutas dessa kontakter och
idag finns det liten kunskap om vad den har diagnosgruppen behdver for stod nar
de blir vuxna. Som exempel i den hér studien kan ndmnas att endast tre av
deltagarna har en fysioterapeutisk kontakt inom habiliteringen trots att fler av
dem har smaérta, ortopedtekniska hjalpmedel och ganghjalpmedel. Ett annat
exempel ar styrketraning som fysioterapeutisk intervention bade for att minska
smarta och paverka gang och funktionella fardigheter samt skydda lederna bade
fran hypermobilitet och hypomobilitet &r en val etablerad behandlingsform och
kan mycket vél vara av vikt dven for denna patientgrupp.

5.4 Implikationer for fortsatta studier

Vid ett Internationellt symposium 2014 i St. Petersburg framkom ett
kunskapsgap angaende vuxna personer med AMC (57) vad galler interventioner
for funktion, delaktighet och aktivitet. Da den har studien &r liten kan den endast
ge en begrénsad bild av deltagarnas funktion vad det géller sjélvstandighet och
gang. Det skulle vara av varde att, med ett utokat antalet deltagare i studien, félja
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dem &ver tid gallande gang och funktionella fardigheter. Av intresse skulle det
ocksa vara om man kunde félja en grupp barn i évergangen till vuxen och utréna
vilka strategier som ar av varde for att bli sa sjalvstandigt aktiv och delaktig som
mojligt i sin vardag, bade for att ge ett bra stdd till personen i fraga och till
nyblivna foraldrar som har fragor infor sitt barns framtid.

| denna studie har det inte tagits med nagon analys av genomgangna ortopediska
operationer under uppvaxten vilket manga av personerna med AMC har
behandlats med. For att fa en sammansatt bild av patientgruppen och deras behov
av stod for att utveckla funktionella fardigheter och funktionell gang ar det en
aspekt som man i framtida studier bor beakta.

6 Slutsats

Resultatet fran denna studie visar att vuxna personer med AMC har nedsatta
funktionella fardigheter som okar utifran hur paverkad hen &r i nedre extremitet
bade vad det géller muskelstyrka och rérelseomfang. Personerna utvecklar egna
strategier for att kompensera for sin rorelsenedséttning och blir relativt
sjalvstandiga i sin vardag.

Alla deltagarna i studien har funktionell gdngférmaga som de anvéander sig av
vid forflyttningar, bade kortare 6verflyttningar och vid langre transporter. Endast
halften av gruppen har en rullstol som ett alternativt transportmedel. Trots att
gangkapaciteten var lagre an riktvardet for vuxna hos samtliga deltagare sa véljer
de flesta att forflytta sig gaende. Sju av 15 deltagare i studien anvander ortoser
for att mojliggora gang och optimera sin gang. Samtliga deltagare i gruppen
gangare i hemmet har KAFO med eller utan last knéled, en av deltagarna har en
AFO pa ena benet for att fa en funktionell gang. Smarta forekommer hos halften
av deltagare och den skattas relativt hogt jamfort med andra studier som
undersokt smérta hos personer med AMC. Vanligt féorekommande var smérta i
ben och fotter samt i rygg. De som gar langt och har hég poang pa fysisk
sjalvstandighet &r de som skattar hogst smérta och uppger att de har smarta
dagligen eller varje vecka.

Slutord

Slutligen vill jag rikta ett varmt tack till deltagarna i studien. Till mina kollegor
som tagit sig tiden att lasa igenom arbetet och ge feedback.

Min allra innerligaste tacksamhet riktar jag till mina handledare Marie Eriksson
och Asa Bartonek som under hela arbetet har delat med sig av sin gedigna
kunskap, erfarenhet, sitt engagemang och inte minst av sin tid.
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