Spinocerebelldra
ataxier, dominant
arftliga

Spinocerebelléra ataxier (SCA) &r en stor grupp
sjukdomar med koordinationsstérningar (ataxi)
som gemensamt symtom. | dag kanner man till
42 dominant nedarvda SCA-sjukdomar men
antalet vaxer standigt. Symtomen varierar stort,

med en omfattande &verlappning mellan sjuk-

domarna som betecknas SCA1, SCA2, SCA3 osv.

Hur ménga som har sjukdomen ér inte kint. 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.
Vanligast &r SCA3, dven kallad Machado-Josephs sjukdom.

Symtom

Ataxi uppstar ofta till f61jd av skador i lillhjirnan men kan
dven bero pa skador i balansorganet, hjarnstammen, rygg-
maérgen eller i perifera nerver.

Symtomen visar sig vanligen mellan 30 och 50 &rs alder
och varierar i svérighetsgrad. Symtom i barn- och ungdoms-
aren dr mycket ovanliga.

De allra flesta sjukdomarna i gruppen &r fortskridande.
Hur snabbt forloppet ér beror pa vilken gen som ar muterad.
Mellan de dominanta SCA-sjukdomarna finns en betydande
symtomoverlappning.

Hos tva tredjedelar ar géngstorningar det forsta sjukdoms-
tecknet. Andra vanliga symtom, som beror pd att lillhjarnan
ar paverkad, dr nedsatt koordination i armarna, yrsel,
artikulationssvarigheter, otydligt tal och snabba oftrivilliga
Ogonrorelser.

Péverkan pa hjarnstammen kan medfora sviljsvérigheter,
storningar av gonmotoriken och 6gonmuskelférlamning.

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

Andra symtom é&r 6kade eller minskade reflexer, muskel-
fortvining och 6kad muskelspanning.

Psykiatriska symtom kan férekomma, och kognitiva funk-
tioner kan forsdamras. Vid SCA 7 péaverkas ocksa ndthinnan,
vilket leder till gradvis synnedsattning.

Orsak

Spinocerebellira ataxier orsakas av olika mutationer i skilda
gener. For flertalet dominant drftliga SCA-sjukdomar &r det
oklart hur mutationerna orsakar sjukdom.

Behandling

Sjukdomarna gar inte att bota. Insatserna inriktas pa att lind-
ra symtomen och kompensera for de funktionsnedséttningar
som sjukdomen leder till.

Personer med dominant spinocerebelldr ataxi utreds och
foljs upp av ett team med specialister inom olika omraden
dér rehabilitering ingar. Vid behov kopplas psykiater och
ogonlakare in.

En del symtom kan lindras med ldakemedel. Talstorningar
och sviljsvarigheter utreds och behandlas. Det ar viktigt med
rad och stdd av fysioterapeut angéende traning och
aktiviteter for att bevara en sa god funktionsniva som
mdjligt. Olika hjdlpmedel och anpassningar kan underlétta.

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

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

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

Samhallets stédinsater

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

Intresseorganisationer
* Neuro

* SCA Network
* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir &r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstand.
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,

@ AGRENSKA

agrenska.se/informationscentrum
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