Alexanders sjukdom

Alexanders sjukdom é&r en arftlig, fortskridande
sjukdom som brukar delas upp i tvé typer med
olika symtom, svarighetsgrad och férlopp, delvis
beroende pa nar i livet sjukdomen debuterar.

| Sverige kdnner man till ett fatal personer med
Alexanders sjukdom, men sannolikt finns vuxna
med lindriga symtom som inte fatt diagnosen.

I Japan har man uppskattat att 1 av 2,7 miljoner arligen
insjuknar i sjukdomen, med ungefér lika férdelning mellan
barn och vuxna.

Symtom
Alexanders sjukdom &r en astrocytsjukdom. Den beror pa
en skada i astrocyterna som dr en typ av celler i hjérnan.

Typ I forekommer hos sma barn, och innebér att de gar
tillbaka i utvecklingen, och att deras huvudomfang dkar
pa grund av att hjarnan forstoras (megalencefali).

Barnen far forhojd muskelspanning (spasticitet), och de
flesta far epilepsi. Tilltagande balans- och koordinations-
storningar (ataxi) ar andra symtom. De far en svar
intellektuell funktionsnedséttning. Krakningar, svilj- och
andningssvarigheter forekommer.

Sjukdomen ar snabbt fortskridande och forsémringarna gar
ofta i skov.

Typ II ar vanligast hos ungdomar och vuxna.
Hos ungdomar r de forsta symtomen muskelsvaghet och
okad muskelspanning, samt talsvarigheter och svérigheter
att svilja. Hos vuxna dr det vanligt med paverkan pa 6gon-
rorelser och gommens muskulatur, liksom forstoppning och
urininkontinens. Gangsvérigheter kan uppkomma pa grund
av spasticitet och ataxi. Kognitiva funktioner paverkas
vanligtvis inte.

Forloppet ar ldngsamt fortskridande, och sjukdomen
medfor tilltagande muskelsvaghet och tilltagande
sviljsvérigheter.

Orsak

Alexanders sjukdom orsakas av en mutation
(sjukdomsorsakande variant) i en specifik gen. I de allra
flesta fall uppkommer sjukdomen som en ny genforandring.
Den gor sé att ett protein i astrocyterna far en onormal
struktur och lagras i stérre méngd i hjarnan.

Behandling
Det finns ingen botande behandling for Alexanders sjukdom.
Utredning och samordning av uppf6ljning gors av barn-
respektive vuxenneurolog. Epilepsi och spasticitet kan
behandlas med olika l&kemedel. Behandlingen inriktas i
Ovrigt pa att minska konsekvenserna av funktions-
nedsittningarna och ges av tvarprofessionella team.
Eftersom sjukdomen har ett fortskridande forlopp med
successiva forsamringar ar det viktigt med psykologiskt stod.
Barn med typ I och mycket snabbt fortskridande forlopp
behover palliativ (lindrande) vard.
Barn och vuxna med typ II behdver medicinsk uppfoljning
och habilitering respektive rehabilitering.

Resurser

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

Samhallets stédinsatser

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

Intresseorganisationer
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand.
socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand

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