Friedreichs ataxi

Friedreichs ataxi &r en arftlig fortskridande
neurologisk sjukdom som kénnetecknas av
balanssvarigheter och nedsatt koordination
(ataxi). Hjartmuskeln paverkas ofta, vilket
medfér att mdnga med sjukdomen fér hjartsvikt.

Friedreichs ataxi dr en av de vanligaste &rftliga ataxi-
sjukdomarna i vastvérlden, ddr den forekommer hos 2—4
personer per 100 000 invanare. I Sverige far i genomsnitt
tvé personer varje ar diagnosen Friedreichs ataxi.

Symtom

Friedreichs ataxi dr en sjukdom som paverkar fler organ-
system dn bara nervsystemet. De forsta sjukdomstecknen ar
neurologiska och yttrar sig i nedsatt balans och svarigheter
att samordna muskelrdrelser (ataxi). Ataxin medfor d&ven
otydligt tal och sviljsvarigheter.

Sjukdomen utvecklas mycket olika hos olika personer.
Symtomen bdrjar oftast i 10—15-arsaldern, ibland senare, och
fortskrider olika snabbt. Hos en del visar sig symtomen efter
25 érs alder, och sjukdomen fér da ett lindrigare forlopp.

Kénselnedséttning som paverkar vibrations-, led- och
beroringskénsel &r vanligt, liksom domningar och pirrningar
i ben och fotter. Kédnselsinnet for smérta och temperatur
péverkas inte i samma grad.

Muskelsvaghet och 6kad muskelspanning (spasticitet) i
benens muskler &r ocksa vanliga. Ofrivilliga 6gonrorelser
och talsvarigheter &r tidiga symtom. Den kognitiva formégan
paverkas inte.

Eftersom hjartmuskeln ofta skadas 4r det vanligt med
nedsatt hjartfunktion, vilket med tiden paverkar tva tredje-
delar av alla med sjukdomen.

En tredjedel far diabetes. Andra symtom som kan tillkom-
ma &r nedsatt syn och horsel, sviljsvarigheter, somnapné,
storningar i urinblasan samt felstéllningar i fotter och sned

rygg (skolios).
Orsak

Sjukdomen orsakas av fordndringar i en gen som medfor
brist pé proteinet frataxin, vilket paverkar energiomvand-
lingen i vissa celler och organ.

Behandling

Friedreichs ataxi gar inte att bota. Varden inriktas pa att
behandla och lindra de olika symtomen och kompensera for
funktionsnedsattningen.

Personer med Friedreichs ataxi utreds och f6ljs upp av ett
team med specialister inom olika omraden déir habilitering
ingér. Insatserna samordnas av barn- respektive vuxen-
neurolog.

Aterkommande kontroller bor goras av hjirtat, blodsocker
samt syn och horsel. Hjartsymtom och diabetes behandlas
med ldkemedel.

Felstéllningar i fotter och rygg kan behova korrigeras.
Talstérningar och sviljsvarigheter utreds och behandlas.

Det ar viktigt med rad och stdd av en fysioterapeut angaende
traning och aktiviteter for att bevara en sa god funktionsniva
som mojligt. Olika hjdlpmedel och anpassningar kan
underlitta.

Det psykologiska och sociala stodet har stor betydelse,
bade for den som ér sjuk och for de nérstaende.

Resurser
Genetisk diagnostik gors vid avdelningarna for klinisk
genetik vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information
om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
* Foreningen Bota FA!

* RBU, Riksforbundet fér Rorelsehindrade Barn
och Ungdomar

* Neuro

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand.
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séillsynta hilsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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