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Inledning
Den moderna medicinska behandlingen av personer med ryggmargsbrack har forbattrat

overlevnaden och minskat morbiditeten. Behandlingsarsenalen har sedan nagra ar tillbaka
utokats med fosterkirurgi. Inom habiliteringen arbetar man med malsattningen att personer
med funktionsnedsattningar pa grund av ryggmargsbrack, ska fa insatser for att uppna storsta
mojliga delaktighet och funktion i vardag och samhallsliv.

Syftet med dessa rekommendationer ar att bidra till att den gravida kvinnan och hennes
partner, vid prenatal diagnos av ryggmargsbrack hos fostret, erhaller korrekt information och
handlaggning. Dokumentet har skapats av en multidisciplinadr arbetsgrupp bestaende av
fostermedicinare, barnneurologer samt neurokirurger fran olika regioner i Sverige, se bilaga 3.



Rad i sammanfattning

e Alla kvinnor som bar ett foster med misstankt ryggmargsbrack bor remitteras for
prenatal utredning vid regional fostermedicinsk enhet och informeras om diagnos,
prognos och behandlingsmojligheter. Informationen ska vara objektiv och ges av
fostermedicinare tillsammans med barnneurolog, och helst ocksa neurokirurg.
Informationen ska vara bade skriftlig och muntlig och anpassas till kvinnan/paret
och den aktuella graviditeten.

* Modjliga atgarder vid ryggmargsbrack ar 1. avbrytande av graviditeten, 2. prenatal
kirurgi (i selekterade fall), 3. fortsatt graviditet med postnatal kirurgisk
behandling.

* Alla kvinnor som viljer att fortsatta graviditeten, oavsett fosterkirurgi eller inte, ska ha
en plan for uppféljning under graviditeten, for forlossning och fér utredning och
uppfoljning av barnet.

e Om kvinnan sa 6nskar, ska utredning genomforas for att bedéma om kriterier for
fetal operation ar uppfyllda. Om sa ar fallet ges aktuell information om procedur,
forvantad vinst, risker, och eventuella sociala konsekvenser for familjen infor deras
beslut och kvinnan remitteras till fosterkirurgiskt center.

e Fosterobduktion ska rekommenderas de kvinnor som valjer att avbryta
graviditeten, detta i syfte att bekrdfta prenatal diagnos samt ge mdjlighet
till s3 valgrundad radgivning som mojligt infor eventuell kommande
graviditet. | samband med detta bor daven genetisk utredning erbjudas om
detta inte ar utfort prenatalt.

e Alla kvinnor ska fa information om vikten av folsyraprofylax och recept pa folsyra 4-5
mg dagligen fran minst tvd manader fore framtida graviditet och minst till och med
graviditetsvecka 12.



Terminologi

Neuralrérsdefekter/ryggmargsbrack (spinal dysrafism) innefattar ett spektrum av olika
missbildningar med mycket varierande symtom och funktionsnedsattningar. En del personer
kan vara helt symtomfria. Klassifikation och terminologi vaxlar och nya forslag till klassifikation
har publicerats, delvis beroende pa forbattrad MR teknik (1). Neuralrorsdefekt bor anvandas
som sammanfattande term, i stallet fér exempelvis spina bifida, vilket ar missvisande.

Icke hudtackta ryggmargsbrack, myelomeningocele och myeloschisis, dr de svaraste formerna
vilka oftast ar kombinerade med Chiari lI-missbildning (vermis, hjarnstam och 4:e ventrikeln
hernierar ner i cervikalkanalen) och hydrocefalus. Hudtackta defekter kan ha liknande
neurogen paverkan pa urinblasa, tarm och nedre extremiteter, daremot ar hydrocefalus
mycket ovanligt.

Prenatal utredning och handlaggning vid ryggmargsbrack hos fostret

Oppna ryggmargsbrack kan upptickas vid anatomiskt ultraljud i forsta trimestern.
Detektionsgraden ar dock 1ag, cirka 15 procent (2). Med hjalp av systematisk beddmning av
bakre skallgropen (3,4) kan dock upp till 50 procent av icke hudtackta ryggmargsbrack
upptackas redan i forsta trimestern. Om avvikelse i bakre skallgropen ses vid forsta trimester
ultraljud, bor ryggmargsbrack misstankas och ett upprepat ultraljud fér bedémning av
intrakraniell anatomi samt kotpelare goras i graviditetsvecka 16, vid behov utfors detta
vaginalt.

Vid alla rutinultraljud i andra trimestern ska intrakraniell anatomi bedémas (skallform,
medellinje, cavum septum pelucidum, biparietaldiameter, sidoventriklar, cerebellum, cisterna
magna) liksom kotpelaren i sin helhet i minst tva plan (sagittalt och axialt, samt helst dven
coronart). Huden pé& ryggen ska beddmas, huruvida den ar intakt eller inte. Oppna
ryggmargsbrack hittas oftast p.g.a. intrakraniella avvikelser. Foster med hudtackta
ryggmargsbrack har oftast normala intrakraniella fynd och upptacks darfér mer séllan
prenatalt.

Vid misstanke om ryggmargsbrack i andra trimestern eller senare i graviditeten

1. Anamnes: familjeanamnes, maternell anamnes, obstetrisk anamnes.

2. Noggrann anatomisk ultraljudsundersdkning for att upptacka eventuella andra
missbildningar. Isolerat eller inte? Overvag fosterekokardiografi fér god strukturell
bedomning av fosterhjartat.

3. Nivadiagnostik (Oversta affekterade kotan) samt utbredning av defekten med hjalp
av 2D och 3D ultraljud.

4. Bedom typ av missbildning: myelomeningocele, myeloschisis, 6ppen/sluten defekt
(se bilaga 1).

5. Bedom felstallning i kotpelare: kyfos, skolios, andra kotdefekter.



6. BedOm niva dar konus slutar. Fjattrad (fastvuxen) ryggmarg? Konus ska inte sluta
langre ner an L3.

7. Bedom nedre extremiteterna: rorlighet i hofter, knan, fotter.

8. Bedom intrakraniell anatomi: Huvudform, huvudomfang, BPD (ofta <5:e
percentilen), cerebellum, cisterna magna, forekomst av Chiarimissbildning, grad av
hydrocefalus, storlek ventriklar (framhorn och atrium), uteslut andra intrakraniella
missbildningar.

9. MR bor goras i syfte att komplettera ultraljudsundersékningen och fér mer
detaljerad bedomning av intrakraniell anatomi.

10. Amniocentes: QF-PCR samt aCGH.

Vid fortsatt graviditet rekommenderas ultraljudskontroll med tillvaxt, fostervattenmangd, och
intrakraniell anatomi var fjarde vecka fram till férlossning. Efter eventuell fosterkirurgi foljs
specifikt uppféljningsprogram angivet av det opererande centrat.

Fosterkirurgi vid ryggmargsbrack

Foster med ryggmargsbrack drabbas ofta av en progressiv férsamring av funktioner under
andra halvan av graviditeten, i form av motorikstérning i nedre extremiteterna, utveckling av
hydrocefalus och Chiarimissbildning, samt sekundara hjarnmissbildningar. Detta sker sannolikt
pa grund av mekanisk skada pa ryggmargen vid nétning mot livmodervaggen, toxisk paverkan
av fostervattnet, samt lackage av likvor fran bracket. Genom att redan under andra trimestern
sluta ryggmargsbracket kan man eventuellt undvika denna progressiva skada och darmed
minska funktionsbortfall. Hernieringen av lillhjarnan i bakre skallgropen kan i manga fall
reverseras efter prenatal slutning, och hydrocefalusutveckling kan darmed delvis undvikas (5-
7).

Fosterkirurgi for 6ppna ryggmargsbrack (myelomeningocele och myeloschisis) ar idag en
etablerad behandlingsmetod vid flera centra i varlden, och bade 6ppen och minimalinvasiv
(fetoskopisk) teknik anvands (7-9). Fosterkirurgi botar inte ryggmargsbrack, men kan medféra
vissa funktionsforbattringar. Det 6kar sannolikheten for en battre gangférmaga, samt for att
slippa Chiarimissbildning och shuntkravande hydrocefalus. | en prospektiv randomiserad NIH
studie (MOMS; Management Of Myelomeningocele Study) jamfoérdes resultaten av fetal
slutning med traditionell postnatal kirurgi (10). En interimsanalys efter att 183 patienter hade
inkluderats, visade en signifikant fordel vid prenatal kirurgi, sa studien avslutades i fortid.
MOMS studien visade halverat behov av ventrikuloperitoneal shunt hos barn som opererats
prenatalt. Dubbelt s3 manga av barnen som opererats prenatalt gick sjalvstandigt vid
uppfoljning, jamfort med kontrollgruppen (10-13). Senare studier, inklusive internationella
kohorter med fetoskopisk teknik, har bekraftat likvardiga resultat for neurologisk funktion och
gangférmaga, med nagot lagre maternell morbiditet, se nedan (7-8,14). Effekten pa kognitiva
funktioner, miktion och tarmtomning samt sexuell funktion ar endast delvis studerad, men



langtidsuppfoljningar upp till skolalder visar fortsatt forbattrad motorisk och autonom funktion
for prenatalt opererade barn (15). Det &r inte visat att behov av annan kirurgi till féljd av
sekundara komplikationer, som exempelvis fjattrad ryggmarg, minskas.

Prenatal kirurgi for ryggmargsbrack utfors mellan graviditetsvecka 19+0 och 25+6. Vid
operationen gors en utvidgad laparotomi och hysterotomi, i vilken fostrets rygg exponeras och
ryggmargsbracket sluts darefter av neurokirurg. Alternativt kan en perkutant fetoskopisk teknik
anvandas, dar flera sma troakarer infors genom livmodern och defekten tacks med
patchmaterial (7). Allvarliga komplikationer som perinatal dod i ndra anslutning till operationen
forekommer i 1-3 procent av fallen i nyare kohorter (7-8).

Medelgraviditetslangden vid forlossning efter ingreppet ar 35 veckor (IQR 34-36,6 (8). Prematur
vattenavgang forekommer i 40-45 procent av fallen. Trots risk for prematuritet talar
uppfoéljningsdata for att fordelarna med fetal kirurgi 6vervager riskerna for barnet, sarskilt
gallande motorik, autonom funktion och minskat shuntbehov (7-8,16). For exklusions- och
inklusionskriterier for prenatal kirurgi, se bilaga 2.

En 6kad risk for allvarliga komplikationer finns, t.ex. dehiscensrisk i hysterotomin saval vid den
aktuella graviditeten som vid framtida graviditeter, varfoér noggrann uppféljning av kvinnan ar
nodvandig (17). Denna risk har dock minskat i senare kohorter. Det finns ocksa etiska
betankligheter i att utsatta en gravid kvinna for riskerna med denna typ av kirurgi, med syfte att
minska sjuklighet for det vantade barnet (18).

Om prenatal kirurgi ar aktuellt, ska kontakt tas sa snart som mojligt med nagot av de etablerade
centra som finns i Europa, se bilaga 2. En person som har ratt till svensk socialférsakring har
aven ratt till ersattning for/kostnadsfri vard inom EU/EES eller Schweiz. Vid planerad operation
utomlands ska en ansékan om specialistvard skrivas av vardgivaren och undertecknas av
verksamhetschef. Vid vard inom EU ska S2 blankett (férhandstillstand) begéaras fran
Forsakringskassan. Patienter som beviljas specialistvard utomlands ar dven berattigade till att fa
ersattning for utlagda kost- och resekostnader i samband med den beviljade varden. Var god se
bilaga 4 "Checklista avseende Ansokan for offentlig/privat specialistvard utomlands”. Regionala
skillnader kan féorekomma och kontakt med den regionala Forsakringskassan bor tas, sa snart
som mojligt. | vissa regioner kravs aven tillstand fran regionens halso- och sjukvardsforvaltning.

Forlossning

Ska ske pa regionsjukhus med adekvat kompetens och erfarenhet av ryggmargsbrack
(fostermedicinare, neonatolog, barnneurolog, neurokirurg, barnurolog, barnortoped). Planerat
kejsarsnitt i fullgangen tid brukar rekommenderas. Tillrdcklig vetenskaplig evidens saknas for att
visa att kejsarsnitt reducerar risken for ytterligare neurologisk skada, aven om detta ar
rapporterat (19). Tidpunkt for férlossning planeras i samrad inom teamet, inte minst for
planering av den neurokirurgiska primaroperationen. Aven for familjens planering, sa ar kind



tidpunkt for forlossningen en fordel, eftersom foraldrarna behéver delta under barnets forsta
levnadsveckor pa sjukhus och ofta forsta veckorna hemma. Om 6ppen fetal intrauterin kirurgi
utforts ar vaginal forlossning kontraindicerat i den aktuella graviditeten, samt i samtliga
efterféljande graviditeter. Planering av forlossning avseende tidpunkt och plats sker da i samrad
med fosterkirurgiskt centrum.

Nationellt uppfoljningsprogram, MMCUP

| Sverige finns ett strukturerat uppfoljningsprogram och kvalitetsregister for ryggmargsbrack
och hydrocefalus, dar samtliga personer fodda med ryggmargsbrack erbjuds att delta — se
hemsidan www.mmcup.se. Aven prenatalt opererade barn ska utredas och féljas enligt de
svenska nationella riktlinjerna. Sarskilt viktigt ar att barnen féljs enligt riktlinjen for neurogen
blasfunktionsstorning, enligt vilken som regel ren intermittent kateterisering (RIK) startas i
nyfoddhetsperioden, fér att minimera risken for njurskada.

Bilagor

1. Klassifikation av spinala neuralrérsdefekter

2. Inklusions- och exklusionskriterier for fosterkirurgi vid ryggmargsbrack, samt
kontaktuppgifter till opererande europeiska centra.
Kontaktuppgifter regionansvariga MMC

4. Checklista Forsakringskassan
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Bilaga 1.

Klassifikation av spinala neuralrorsdefekter

Spinal dysrafism

I

Hudtéickt

Med subkutan utbuktning

- Lipom med duradefekt
- Lipomyelomeningocele

Oppen

Myelomeningocele
Myeloschisis

Myelocele
Hemimyelocele
Hemimyelomeningocele

- Lipomyelocele
- Meningocele

Utan subkutan utbuktning

Komplex missbildning

- Kaudal agenesi

- Dorsal enterisk fistel
- Neurenterisk cysta
- Diastematomyeli

|

- Segmentell spinal dysgenesi -

Enkel missbildning

Intraduralt/intramedullart lipom
Filumlipom

Spant filum terminale
Dermalsinus

Persisterande terminal ventrikel

En forenklad klassifikation av spinala neuralrérsdefekter (modifierad efter Salih et al 2014)

Kalla: Nilsson D. Neuralrorsdefekter — introduktion 2020-05-06 i Nationella riktlinjer f6r medicinsk

uppfoljning vid MMC och andra neuralrérsdefekter, NTD (med hanvisning till Riktlinjerna pa

Svensk neuropediatrisk forenings hemsida).



https://snpf.barnlakarforeningen.se/vardprogram-2/nationella-riktlinjer-for-medicinsk-uppfoljning-vid-ryggmargsbrack-mmc/
https://snpf.barnlakarforeningen.se/vardprogram-2/nationella-riktlinjer-for-medicinsk-uppfoljning-vid-ryggmargsbrack-mmc/

Bilaga 2.

Inklusions- och exklusionskriterier for fosterkirurgi vid ryggmargsbrack.

MATERNELLA

FETALA

> 18 ar

Enkelb6rd

BMI <40

Inga andra medfdédda missbildningar

Ej insulinberoende diabetes mellitus eller

allvarlig maternell sjukdom

Normal genetisk utredning

Ingen anamnes pa eller 6kad risk for

prematur férlossning

Ryggmargsbrack ej éver Th1l eller bérjan

nedom S1

Normal cervixlangd

Graviditetslangd enligt ultraljud 19+0 -

25+6 veckor

Ej placenta previa

Arnold-Chiari II missbildning med

herniering av lillhjarnan

Inga uterusmissbildningar

Kyphos <30 grader

Ingen tidigare uteruskirurgi (normalt

kejsarsnitt med tvarsnitt i istmus raknas
inte)

Rorlighet i benen

Ingen blodsmitta (HIV, HBV, HCV)

Adekvat social support och psykosocial

situation

Kontakt for stiallningstagande till fosterkirurgi vid ryggmargsbrack

Fetal Medicine Center Leuven

UZ Leuven

Belgien

Kontakt: fetal.medicineleuven@uzleuven.be

Kontakta koordinator ovan for ytterligare information fér inremitterande vardgivare samt for
patienten. De tillhandah3ller ocksd intyg med medicinskt och vetenskapligt underlag for
godkd@nnande av betalningsférbindelse.


mailto:fetal.medicineleuven@uzleuven.be

Bilaga 3.
Kontaktuppgifter MMC ansvariga per region

Sddra sjukvardsregionen - Skdnes universitetssjukhus (Lund)

Fostermedicin: Jana Brodszki, jana.brodszki@skane.se, 046-17 20 32

Barnneurolog: Maria Forsgren, maria.forsgren@skane.se, 046-17 58 36
Sarah Hoing, 046-17 57 30

Neurokirurg: Nils Stahl, nils.stahl@skane.se, 046-17 12 48

David Cederberg, david.cederberg@skane.se, 046-17 76 55

Viastra sjukvardsregionen - Sahlgrenska universitetssjukhuset (Géteborg)

Fostermedicin: Ylva Carlsson, ylva.carlsson@vgregion.se, 073-070 65 46

Barnneurolog: Lisa Bondjers, lisa.bondjers@vgregion.se

I arbetet med detta dokument har Ingrid Olsson Lindberg deltagit aktivt.

Neurokirurg: Daniel Nilsson, daniel.nilsson@vgregion.se, 031-342 96 21

Magnus Tisell, magnus.tisell@vgregion.se

Sydostra sjukvardsregionen - Linkopings universitetssjukhus

Fostermedicin: Kristina Kernell, kristina.kernell@regionostergotland.se, 070-207 88 05

Mohapatra Ushani, ushani.mohapatra@regionostergotland.se, 010-103 68 54

Barnneurolog: Peter Wide, peter.wide@regionostergotlan.se

Helene Sundelin, helene.sundelin@regionostergotland.se

Neurokirurg: Rafael Turczynski Holmgren,
rafael.turczynski.holmgren@regionostergotland.se, 070-885 76 69

Stockholms sjukvardsregion - Karolinska universitetssjukhuset

Fostermedicin: Maria Stefopoulou, maria.stefopoulou@regionstockholm.se

Peter Conner, peter.conner@regionstockholm.se, 070-795 25 19

Koordinator Centrum for Fostermedicin: Tel: 08-123 706 87

Barnneurolog: Asa Eriksson, asa.g.eriksson@regionstockholm.se, 08-123 800 00

Neurokirurg: Ulrika Sandvik, ulrika.sandvik@regionstockholm.se, 08-123 747 77
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Uppsala-Orebro sjukvardsregion - Akademiska sjukhuset, Uppsala
Fostermedicin: Linda Lindstrém, linda.lindstrom@uu.se, 070-535 87 59
Marten Ageheim, marten.ageheim@uu.se

Barnneurolog: Ingela Kristiansen, ingela.kristiansen@akademiska.se

Gunnar Liminga, gunnar.liminga@akademiska.se

Neurokirurg: Pelle Nilsson, pelle.nilsson@akademiska.se, 076-800 16 83

Nils Wesslén, nils.wesslen@akademiska.se

Uppsala-Orebro sjukvardsregion — Universitetssjukhuset Orebro
Fostermedicin: Karin Hildén, karin.hilden@regionorebrolan.se,

019-602 17 64

Barnneurolog: Linnea Nordstrom, linnea.nordstrom@regionorebrolan.se,
019-602 42 21

Neurokirurg: Se Uppsalas neurokirurger

Norra sjukvardsregionen (Norrlands universitetssjukhus, Ume3d)

Fostermedicin: Nadine Raab, nadine.raab@regionvasterbotten.se, 090-785 04 62, Eleonor

Tiblad

Barnneurolog: Andrea Kischkel, andrea.kischkel@regionvasterbotten.se,
090-785 00 00 (vaxel)

Neurokirurg: Saeed Shahidi, saeed.shahidi@regionvasterbotten.se,

090-785 19 24
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Bilaga 4.

Ansokan om godkdnnande och betalningsférbindelse for specialistvard utomlands.

Ansokan gors till Forsakringskassan enligt férordning 883/2004. Galler
huvudsakligen offentlig vard i annat EU land, som inte kan erbjudas i Sverige
eller inte inom rimlig tid. Kostnaden betalas direkt mellan svenska staten och
vardgivaren i det andra EU landet. Om behandlingen inte utfors alls i Sverige
sa ansoker man om férhandstillstdnd. Forsakringskassan provar da om
behandlingen ar en del av den svenska vardférmanen, dvs utfors i enlighet
med internationell medicinsk vetenskap och ar vetenskapligt beprovad. Ett
intyg om detta med referenser kan exempelvis efterfragas fran UZ Leuven.
Forsakringskassan kan ocksa bevilja ersattning for resa och logi samt
merkostnader for medféljande. Lds mer pa Foérsakringskassans hemsida om
Planerad vard utomlands.

Ansokan (blankett S2) kan hamtas digitalt via Forsakringskassans hemsida.
Handldggare vid regionala Forsakringskassan bor dock kontaktas direkt for
snabbare handlaggning.

Av ansokan ska framga

e \Vem varden avser (namn, personnummer, bostadsadress). Det ska framga
var personen dr bosatt och om personen omfattas av AFL (den allmanna
forsakringen).

¢ Vilken vard och vid vilken vardinrattning i utlandet ansékan galler, samt nar
varden ska ske.

¢ Ansokan ska galla elektiv specialistvard som omfattas av HSL 1§

¢ Varden ska inte finnas tillgénglig inom offentligt finansierad vard i Sverige
eller inte alls i Sverige, alt. ska synnerliga skal finnas som talar for att varden
av den enskilda patienten ska ges i utlandet.

¢ Det skall framga att den vard ansokan avser star i 6verensstammelse med
vetenskap och beprovad erfarenhet enligt svenskt synsatt (intyg om detta
kan fas fran UZ Leuven).

e Det ska framga att vardinrattningen — sjukhuset/kliniken — &r
valrenommerad och valkdnd har i landet och att vardens kvalitet och resultat
och tillfredsstallande — anyo enligt svensk mattstock. Det ska framga vilken
eller vilka lakare som ansvarar for varden i utlandet.

¢ Berdknad kostnad for den aktuella varden ska anges. Prisuppgift kan fas
fran UZ Leuven.

e Om anhorig — av medicinska och/eller psykosociala skil bér medfdlja, vilket
kan medges under vissa forutsadttningar — ska detta framga av ansokan.
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* Ansokan ska vara skriftlig och beslutas/tillstyrkt av verksamhetschefen
inom respektive specialitet. Om ansdkan innehaller de uppgifter som fordras,
kan som regel beslutas fattas inom ett par dagar.

e Muntligt beviljande kan ske vid sarskilt bradskande drenden vilket dock
kraver skriftlig retroaktiv ansdkan. Beslut maste foreligga innan den
planerade utlandsvarden kommer till stand. Ersattning/betalning kan aldrig
utga retroaktivt.

¢ Beslut meddelas skriftligt till den som skrivit ansokan. Av beslutet framgar
aven hur den administrativa hanteringen av fakturor etc. ska ske.

¢ Ansokan skickas till handlaggare angiven av den regionala
Forsakringskassan,

¢ Vid synnerlig bradska bor Forsakringskassans handldaggare kontaktas direkt.
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