GM2-

gangliosidoser

Sjukdomsgruppen GM2-gangliosidoser bestar av
Tay-Sachs sjukdom, Sandhoffs sjukdom och AB-
varianten. De &r alla fortskridande hjérnsjukdomar
och finns i olika former beroende pé vid vilken
alder symtomen férst visar sig.

Symtomen ar likartade vid de olika sjukdomarna.

I Sverige har under de senaste aren i genomsnitt ett barn om
aret fatt spaddbarnsformen av Tay-Sachs sjukdom.

Symtom

Vid sjukdomarna bryts nervcellerna i hjarnan och
ryggmairgen langsamt ned. Forloppet och svarighetsgraden
varierar och hor oftast, men inte alltid, samman med vid
vilken alder symtomen forst upptrader.

De vanligaste och svéraste formerna visar sig under
spadbarnséret i form av muskelryckningar, 6kad muskel-
spanning och avvikande dgonrorelser. Forédndringar i
néthinnan leder till blindhet. S& smaningom tillkommer ofta
epilepsi. Efter att barnen har utvecklats som forvéntat den
forsta tiden stannar utvecklingen av och de forlorar sedan
snabbt sina motoriska och kognitiva funktioner.

Oftast avlider barnen i forskolealdern.

Vid ungdomsformen utvecklas barnen som forvéntat upp
till 2 ars alder. Tidiga sjukdomstecken &r att barnen har svart
att koordinera sina rorelser och att talet blir paverkat samt
tilltagande inldrningssvarigheter. Ofrivilliga muskel-
sammandragningar och avvikande rérelsemonster
forekommer. Ungefar hilften av barnen fér epileptiska anfall.
I tidiga tonaren far en del psykiska symtom. Synférmégan
finns kvar langre &n vid spadbarnsformen. Hjérnfunktionerna
bortfaller gradvis. De flesta dor fore 20 ars élder.

Vuxenformen &r sédllsynt och visar sig vanligen i 20- till
30-arsaldern med fortskridande psykiska och neurologiska
symtom. Majoriteten utvecklar muskelsvaghet. Andra
vanliga symtom &r svérigheter att tala och svilja.

Orsak

GM2-gangliosidoserna orsakas av fordndringar i en av flera
olika gener. Det leder till ansamling av skadliga &mnen i
nervcellerna, vilket med tiden orsakar nedsatt nervfunktion.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar GM2-gangliosidoserna.
Insatserna inriktas pa att lindra symtomen och kompensera
for de funktionsnedséttningar sjukdomarna leder till.

Det ar viktigt med regelbunden medicinsk uppf6ljning samt
psykiskt och socialt stod.

Om barnet har svart att f4 i sig mat kan niring ges via en
néssond eller en knapp, PEG.

Epilepsi och 6kad muskelspanning behandlas med lake-
medel. Aven psykiska symtom kan behandlas med
lakemedel.

En del barn med sjukdomarna behover habiliteringsinsatser.
For personer med synnedséttning ingér ocksé synhabilitering.
Aldre tondringar och vuxna behdver fortsatt regelbunden
medicinsk uppf6ljning och habiliteringsinsatser.

For barn med en svar sjukdomsform dr det aktuellt med
palliativ (lindrande) vard i livets slutskede.

Resurser
Kunskap om GM2-gangliosidoser och resurser for diagnostik
och behandling finns vid flera av universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns dven Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information
om sillsynta hilsotillstand.

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
* Riksforbundet FUB, for personer med

intellektuell funktionsnedséttning

* RBU, Riksforbundet for Rorelsehindrade
Barn och Ungdomar

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
halsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/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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