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Resumeé:

ENMC-workshoppen om Beckers muskeldystrofi (BMD) fandt sted den 21.-23. november
2025 og samlede klinikere, forskere, interesseorganisationer og patienter fra Europa og USA.
Formalet med madet var at gennemga den aktuelle kliniske praksis vedrgrende
diagnosticering og behandling af patienter med BMD, identificere udfordringer og huller i
viden og skitsere prioriteter for internationale kliniske anbefalinger. Resultater fra
spargeskemaer skraeddersyet til patienter og klinikere og udviklet specifikt til workshoppen
blev analyseret og der blev gennemgaet offentliggjorte italienske og franske anbefalinger.



Et vigtigt punkt var forsinkelser i diagnosticeringen, hvor mange patienter venter mere end to
ar, far de far en genetisk diagnose pa BMD. Patienter med bevaret muskelstyrke synes at veere
seerligt udsatte for forsinket eller manglende diagnose i nogle lande, hvor kreatinkinase (CK)-
test ikke udfgres rutinemeessigt. Deltagerne draftede mader at forbedre
diagnosticeringsforlgbet pa. Selvom de anvendte undersggelser generelt er passende, er den
reekkefglge, de udfares i, ikke altid den mest effektive og kan bidrage til forsinkelser. CK-test er
fortsat det fgrste diagnostiske trin, efterfulgt af genetisk test. | undtagelsestilfeelde kan
enkelte undersggelser veere utilstraekkelige, og en mere omfattende tilgang, der kombinerer
genetisk test, muskelbiopsi til vurdering af dystrofinudtryk og omhyggelig evaluering af det
kliniske billede og forlgbet over tid, veere ngdvendig for at stille diagnosen.

Behovet for en tvaerfaglig tilgang blev fremhaevet, hvor sundhedspersonale med forskellig
baggrund arbejder sammen, herunder neuromuskuleere specialister, fysioterapeuter,
hjertespecialister, genetikere og psykologer, med inddragelse af flere specialister, hvis det er
ngdvendigt i individuelle tilfeelde, eller hvis tilstanden aendrer sig over tid.

MR-scanning af muskler ved BMD viser lovende resultater som markgr for sygdommens
progression i forskningsstudier og ger det muligt at pavise eendringer inden for 1-2 ar, men
implementeringen kraever yderligere udvikling og standardisering.

Der mangler stadig dokumentation til at vejlede den kliniske behandling pa flere centrale
omrader, herunder smertebehandling og brug af steroider, bade hos svagere patienter og hos
staerkere personer, der ikke desto mindre oplever svaere smerter og kramper.

Motion blev diskuteret som generelt sikker og gavnlig, men treeningsprogrammer skal
udformes med input fra specialister.

Hjerteproblemer er fortsat et centralt aspekt i behandlingen af BMD. Eksperterne diskuterede
vigtigheden af tidlige hjertescanninger, herunder ekkokardiografi eller MR-scanning, og tidlig
behandling. De erkendte dog ogsa, at det fortsat er en udfordring at fastleegge det optimale
tidspunkt for pabegyndelse af overvagning og behandling samt passende
opfalgningsfrekvenser, iszer hos yngre og mindre pavirkede patienter.



Involvering af vejrtraekningsmusklerne er usaedvanlig ved BMD, men kreever stadig
regelmaessig overvagning i vigtige faser, iseer hos patienter, der ikke leengere er i stand til at ga
eller bevaege sig selvstaendigt.

Knoglesundhed blev diskuteret, isaer vigtigheden af regelmaessig kontrol og tilskud af D-
vitamin.

Risikoen ved bedgvelse blev diskuteret indgaende, da der kreeves passende forholdsregler og
omhyggelig udveelgelse af medicin, nar patienter med BMD skal i fuld bedgvelse, pa grund af
potentielle komplikationer. Der er behov for mere uddannelse af patienter, familier og
sundhedspersonale vedrgrende dette aspekt af plejen.

Hjerne- og mentale sundhedsproblemer ved BMD, herunder autisme, ADHD,
indleeringsvanskeligheder og angst, anerkendes i stigende grad i alle aldersgrupper. Vurdering
af hjernefunktion og adgang til psykologisk stgtte blev identificeret som et vigtig, men aktuelt
uopfyldt behov. Nar der er behov for psykiatrisk medicin, skal de saedvanlige
behandlingsretningslinjer falges. Der kan veere behov for ekstra stotte fra det tveerfaglige
team, iseer ved konsultation med hjertespecialisten.

Under hele workshoppen var deltagerne enige om behovet for steerkere internationalt
samarbejde, forbedret dataindsamling, uddannelsesstrategier til at gge viden hos patienter og
sundhedspersonale samt udvikling af ensartede standarder for behandling. Disse tiltag vil
bidrage til at sikre, at personer med BMD far en rettidig diagnose, passende opfalgning,
genetisk radgivning og omfattende livslang stgtte.

Den store variation i BMD kraever i de fleste tilfeelde en individualiseret tilgang, der tilpasses
yderligere til bade voksne og barn.

En fuldsteendig videnskabelig rapport fra madet vil blive offentliggjort i Neuromuscular
Disorders.



