Spinocerebelldra
ataxier, dominant
arftliga

Spinocerebellara ataxier (SCA) &r en stor grupp
sjukdomar med koordinationsstérningar (ataxi)
som gemensamt symtom. Symtomen och deras
svarighetsgrad varierar mellan de olika sjuk-
domarna och frén person till person.

Hur manga som har sjukdomen é&r inte ként. I Europa fore-
kommer SCA hos uppskattningsvis 1-3 personer per

100 000 invanare. Det skulle innebéra att det i Sverige finns
knappt 300 personer med en dominant SCA-sjukdom.

I dag kdnner man till 44 olika dominant &rftliga SCA-
sjukdomar. De vanligaste formerna 4r spinocerebellér ataxi 3
(SCA3), dven kallad Machado-Josephs sjukdom, och spino-
cerebellér ataxi 27B (SCA27B).

Symtom
Symtomen vid SCA visar sig vanligen mellan 30 och 50 ars
alder. Symtom i barn- och ungdomséren ar mycket ovanligt.

Gemensamt for de flesta SCA-sjukdomar ar gang-, balans
och koordinationssvarigheter samt att sjukdomarna é&r fort-
skridande. Hur snabbt forloppet dr beror pé vilken gen som
ar forandrad. Mellan sjukdomarna finns en betydande
symtomdverlappning.

Hos majoriteten ar géngsvarigheter det forsta symtomet.
Gangen blir ofta bredsparig och ostadig. Andra vanliga
symtom dr nedsatt koordination, artikulationssvarigheter
med otydligt tal, yrsel, svdljsvérigheter och snabba ofri-
villiga 6gonrorelser. De tilltagande svérigheterna gor att en
del med tiden behdver ganghjalpmedel for att forflytta sig.

Storningar av dgonmotoriken med dubbelseende samt for-
svagning av 6gonmusklerna forekommer.

Vissa SCA-sjukdomar medfor parkinson-liknande symtom
som rorelsehdmning, stelhet och skakningar i vila samt
ofrivilliga ryckiga rorelser och muskelsammandragningar.

Andra symtom ér lattutlosta eller svarutldsta reflexer,
muskelfortvining och 6kad muskelspénning.

Nedsittning av den kognitiva formégan och psykiska
symtom kan forekomma i varierande omfattning, beroende
pa underliggande SCA-sjukdom.

Orsak

Dominant &rftliga spinocerebellira ataxier orsakas av
sjukdomsorsakande varianter i olika gener. I de flesta fall &r
det oklart hur genvarianterna orsakar sjukdomen.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar sjukdomarna eller
bromsar sjukdomsforloppet. Insatserna inriktas pa att lindra
symtomen och kompensera for de funktionsnedsittningar
som sjukdomen leder till.

Personer med dominant spinocerebelldr ataxi utreds och
foljs upp av ett team med specialister inom olika omraden.
Ibland behdvs dven kontakt med psykiater och gonldkare.

En del motoriska symtom kan lindras med ldkemedel. Tal-
storningar och svéljsvarigheter utreds och behandlas av
logoped.

En fysioterapeut kan ge rdd om traning och aktiviteter for
att bevara en sé god funktionsniva som mojligt. Olika
hjalpmedel och anpassningar kan underlitta.

Det ar viktigt att tillgodose behovet av psykologiskt och
socialt stod.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

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

Samhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer
* Neuro

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

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

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

@ AGRENSKA

Reviderad januari 2026.


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen/
mailto:sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
https://www.agrenska.se/informationscentrum

	Spinocerebellära ataxier, dominant ärftliga
	Symtom
	Orsak
	Behandling
	Resurser
	Samhällets stödinsatser
	Intresseorganisationer
	Läs mer


