Ataxia telangiectasia

Ataxia telangiectasia (AT) kénnetecknas av en
fortskridande koordinationsstérning av
muskelrdrelser som kallas ataxi, och av vidgade
blodkarl i huden kallade telangiektasier.
Sjukdomen medfér Gven immunbrist med
infektionskanslighet, samt en starkt 8kad risk fér
cancer.

I Sverige f6ds ungefér 1 barn per dr med ataxia
telangiectasia. I dag (2026) kidnner man till ett tjugotal barn
och unga vuxna med sjukdomen i landet.

Symtom
Ataxia telangiectasia tillhor sjukdomsgruppen arftliga
ataxier, vilka beror pa skador i lillhjérnan.

Ett tidigt tecken pa ataxi brukar vara att det lilla barnet har
svart att viljeméassigt styra sina dgonrdrelser. Svéarigheterna
att samordna muskelrérelser mérks ofta vid 1-2 ars élder,

i samband med att barnet ska léra sig att ga. De okar
successivt, och leder efter en tid till svar motorisk
funktionsnedsittning. Fran de tidiga tonaren behdover
praktiskt taget alla med sjukdomen rullstol. Aven andnings-
muskulaturen och formagan att svilja paverkas, med
fortskridande &t- och talsvarigheter som foljd.

I tidig alder far barnen vidgade blodkérl kallade
telangiektasier, i ett forsta skede i dgonen och pa ytter-
oronen. Senare ses telangiektasier pa kinderna, halsen,
nacken och dvre delen av brostkorgen, samt i munnen.

Graden av immunbrist vid ataxia telangiectasia varierar
mellan olika personer. Den yttrar sig hos de flesta som
immunglobulinbrist, och orsakas bland annat av bristfallig
utveckling av bréssen (tymus). Ett fatal personer har en
uttalad brist pa de vita blodkroppar som kallas lymfocyter.
Immunbristen kombinerat med nedsatt andningsfunktion
och hostforméga samt svéljsvarigheter ger ofta upprepade
bakteriella infektioner i lungorna.

Risken att fa cancer dr mycket hog for personer med ataxia
telangiectasia, och dkar med éldern. Det géller sérskilt
leukemi, lymfkortelcancer och brostkdrtelcancer.

Ataxia telangiectasia ger en okad kénslighet for joniserande
stralning, till exempel rontgenstralning, radioaktivitet och
solens ultravioletta stralning, vilket ger 6kad cancerrisk.

Orsak

Ataxia telangiectasia beror pa en fordndring i en gen som
paverkar ett protein med en viktig roll for att reparera skadat
DNA i cellkdrnan. Proteinet aktiveras da inte, vilket ger 6kad
risk for tumdrer och annan paverkan pé olika organ.

Behandling

Det finns dnnu ingen behandling som hindrar att ataxia
telangiectasia fortskrider. Insatserna inriktas darfor pa

att lindra symtomen och kompensera for de funktions-
nedsattningar som tillstindet medfor.

De enskilda symtomen behandlas av olika specialister,
till exempel neurolog, immunolog och onkolog.

At- och talsvérigheter utreds och behandlas av
nutritionsteam och logoped.

Fran tidig alder behovs olika hjdlpmedel samt
habiliteringsinsatser av fysioterapeut och arbetsterapeut,
for att sa langt mdjligt bevara och stérka rorelseformagan.

For barn och unga med ataxia telangiectasia kan det bli
aktuellt med palliativ vard i livets slutskede. Psykologiskt
och socialt stdd ar viktigt till personen och de nérstaende.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Immunbrist utreds och behandlas av expertteam vid
Drottning Silvias barnsjukhus i Goteborg, Astrid Lindgrens
barnsjukhus i Huddinge och Skénes universitetssjukhus.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vigledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer

e Primér immunbristorganisationen (P1O)

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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