Sallas sjukdom

Sallas sjukdom ar en fortskridande sjukdom som
paverkar hjarnan. Sjukdomen leder till nedsatt
rorelseformaga och intellektuell funktionsned-
sattning som brukar vara mattlig till svar.

De forsta symtomen ar lag muskelspanning och
langsam motorisk utveckling. Barnen lar sig ga
sent och brukar ha svart att tala. Senare i livet
forlorar personer med sjukdomen motoriska
firdigheter som de tidigare haft. Aven de
kognitiva formagorna minskar.

Sallas sjukdom &r arftlig. I Sverige finns ungefér 30 barn
och vuxna med sjukdomen, vilket motsvarar 3—4 personer
per miljon invénare. I Finland finns fler med sjukdomen.

SYMTOM

Barn som fods med Sallas sjukdom har lag muskelspanning,
atsvarigheter och ldngsam motorisk utveckling. Andra
symtom &r att barn med sjukdomen skelar och har snabba,
ofrivilliga 6gonrorelser.

Nar barnet &r ett halvar brukar det bli tydligt att den
motoriska utvecklingen &r paverkad. Barnet har svart att
samordna sina rorelser, halla balansen och gé. Senare
brukar muskelspanningen 6ka och bli for hog, forst i benen,
dérefter i armarna.

De flesta med sjukdomen lar sig g4 ndgon gang fore 7
ars alder, men i1 20-arsaldern forsdmras gangférmagan.

Vid 30 ars &lder anvinder de flesta med sjukdomen rull-
stol eller andra rorelsehjdlpmedel.

Det dr vanligt att ryggen blir sned, men fordndringen
brukar vara lindrig.

En del med Sallas sjukdom fér epilepsi.

ORSAK

Sjukdomen orsakas av en forandring i en gen. Fordndringen
gOr att sialinsyra lagras i cellerna, bland annat i hjarnan.
Det paverkar cellernas forméaga att 6verfora signaler i
nervtradarna.

BEHANDLING

Det finns ingen behandling som botar Sallas sjukdom men
en del av symtomen kan lindras med ldkemedel. Personer
med sjukdomen behdver ocksa habiliteringsinsatser, bade
som barn och som vuxna.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vigledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsattningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Samhallets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Riksforbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedsattning

RBU, Rorelsehindrade Barn och Ungdomar
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér &r en kort sammanfattning av texten om
Sallas sjukdom som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hdlsotillstand
Informationscentrum for séllsynta halsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
hélsotillstdnd.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
juni 2018.
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