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Spinocerebelldr ataxi typ 3

(SCA3, Machado-Josephs sjukdom, Azorean disease)

Allméint

SCA3 dr en ovanlig, dominant nedérvd cerebellér ataxi. Att den 4r dominant nedéirvd innebér att ett barn
till en individ med sjukdomen har 50% risk att drva anlaget och dirmed sjalv insjukna. Sjukdomen
drabbar ffa lillhjarnan (cerebellum) och orsakar en balansstérning (ataxi). SCA (avser hir alla SCA-
former, dvs drygt 10 till utéver SCA3) finns uppskattningsvis hos 1-5 av 100 000 personer. SCA3
beskrevs forsta gangen 1975 hos négra familjer pA Azorerna, men har sedan dess hittats hos familjer i
olika lander i bade USA och Europa.

Sjukdomssymtom

Sjukdomen SCA3 debuterar oftast mellan 20-40 ars 4lder &ven om enstaka individer insjuknar redan i
barndom eller hogt upp i aren. Utdver lillhjérnan drabbar sjukdomen hjérnstammen och ibland perifera
nerver. De symtom man kan drabbas av #r ffa balans- och kooordinationssvarigheter (ataxi och
intentionstremor), dubbelseende och svérighet att koordinera Ggonrérelser (nystagmus och
forlangsammade sackader), svarigheter att artikulera (dysartri), svarigheter att svilja (dysfagi), stegrade
reflexer (spasticitet), pareser och kénselpaverkan. Symtomen kommer gradvis och kan ¢ka langsamt
under loppet av ménga ar. En individ kan drabbas olika mycket av olika symtom. Sjukdomen drabbar
inte storhjérnan och foljaktligen brukar man inte f4 ndgon paverkan pa minne eller kénsloliv.

Genetik

Den mutation som ger SCA3 identifierades 1994. Mutationen bestar av ett DNA-segment med
bokstiverna CAG i det genetiska spraket (en sa kallad trinukleotid-repetition) som 4r forstorad. Normalt
star det CAG 12-40 ganger efter varandra. Ar antalet CAG-kopior storre 4n si har man mutationen och
kommer dédrmed utveckla symtom pa SCA3. I vilken alder man insjuknar, samt vilka och hur allvarliga
symtom man fér, varierar mellan olika individer dven inom samma familj. Detta beror troligen pa idag
okédnda genetiska faktorer och miljéfaktorer. Det finns dock ett samband mellan antalet CAG-kopior och
debutélder. Ju storre antal CAG-kopior man har desto strre #r risken att man insjuknar i tidigare alder.
Virt att notera &r att detta &r ett statistiskt samband pa gruppniva och att man hos den enskilda individen
inte enbart utifran antalet CAG-kopior kan forutsiga nér sjukdomen kommer att debutera.

Postadress Telefon Fax e-mail
Sahlgrenska Universitetssjukhuset/ OSTRA 031-343 4206 031-84 21 60

Enheten for klinisk genetik

416 85 GOTEBORG



Y«SAH LGRENSKA UNIVERSITETSSJUKHUSET
V Omradet for SarSkilda specialiteter

SU/OSTRA 2006-07-06

Enheten for Klinisk Genetik
Telefon 031-343 42 06 (sekreterare)

I Sverige kan man idag utféra gentest f6r SCA1, 2, 3, 6 och 7. Denna testning kan anvindas for att
sékerstélla diagnosen hos en individ med symtom p4 sjukdomen. Testning kan ocksé anvindas om en
frisk individ 6nskar faststélla om han/hon bir pa anlaget. I det senare fallet erfordras att eventuell
provtagning foregds av samtal (genetisk vigledning) vid en av landets avdelningar for Klinisk genetik.
Vidare finns méjlighet till fosterdiagnostik.

Underskrift
W

Dr Christina Jern, tf verksamhetschef vid Klinisk genetik, Sahlgrenska universitetssjukhuset.

ggrllae%igsk information &r férskvara och bor uppdateras. Har du frigor om sjukdomen for egen del bor du
ta kontakt med Klinisk genetik vid nigot av de stora universitetssjukhusen, enl nedan:

Klinisk genetik, Sahlgrenska universitetssjukhuset, Gteborg

Klinisk genetik, Lunds universitetssjukhus

Klinisk genetik, Karolinska universitetssjukhuset, Sthim

Klinisk genetik, Norrlands universitetssjukhus, Umea

Klinisk genetik, Akademiska sjukhuset, Uppsala
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