Patientens egen fallbeskrivning

Nar halva hjarnan dor...

Idiopatisk lillhjarnedegeneration. 1940-talet. Inte heller klarade jag attba- Nar vi i slutdvningen bedrev »fria
Sa lod diagnosen. Idiopatisk — utatansera pa prastgardens bradstakietiget» pa Faro fick alla trana pa att fora
kand orsak, enligt ordbdckerna. Trolihemmavid. Och blev vederborligen avbefal 6ver en styrka pa 80 man. Nér det
gen arftligt, sager lakaren. Lillhjarnedehanad som »prastens forlaste drul» odilev min tur hade vi varken sovit eller

generation. En del av mig haller pa atsglaségonormen». atit ordentligt pa tre dygn. Jag vimsade
do alltsd. D6 langsamt. Obonhorligt.  Jag var ett sjukligt barn, som holl pdill allt i ordergivningen, sa att vart ordi-
Obotligt. att do i lunginflammation nér jag varnarie befal fick rycka in och radda

Innan jag slutar fungera helt och halfem ar, fick tidigt glasdgon for narsynt-hundratals Farofar fran att bli oskyldiga
let skall jag forsoka beskriva sjukdo-het och var allmént fumlig och férsagdoffer i en anfallsévning.
men, sa sakligt som mdjligt, eftersonEn »nord», heter det idag, med alldeles
den ar relativt ovanlig och okénd, ochydliga balans- och motoriska problem. Bergsbestigande murvel
eftersom jag som journalist formodli- Jag kompenserade mig i musikens Egentligen bekymrade mig inte den
gen har speciella forutsattningar fooch bdckernas vérld, och brydde midysiska fumligheten sarskilt mycket.
uppgiften. val inte sa valdigt mycket om att jag intelag var tillrackligt bra pa sa mycket an-

Visserligen har jag fatt visa upp migblev nagon elitidrottsman, ett sékert sattat. Jag kunde spela piano, skriva revy,
sjalv for studenter vid Karolinska insti-att nd beundran pa smalandsk bondviimma och forfora flickor. Som forst
tutet och svarat pa deras fragor, medacha. Sedan jag pa ren tur lyckats sla ihppsalastudent, senare dagspressjour-
magnetkamerabilden av mitt huvud vaett par perfekta skruvbollar i ett ranglighalist prévade man pa det mesta, bl a att
projicerad pa jatteduk bakom mig. Merfotbollsmal blev jag i alla fall uttagenvara vaken flera dygn i strack och ta en
seansen var bara 40 minuter, jag vdill laget i skolan. och annan grogg emellanat.
oférberedd pa vilka fragor som skulle Min mamma dog i njursvikt innan  Nar jag kom till korta var det fraga
komma och gav triviala och tontigajag fyllt 15 &r. Hon var 47 och hann aldom rent fysiska prestationer, som till ex-
svar. rig sjalv bli vinglig och sluddrig, som empel nar ett gang nordiska journalister

Nu vet jag lite mer, har last pa litejag sjalv nu ar i 65-arsaldern. Men homskulle bestiga ett fjall pa Island. Att ga
grann —ocksa i egna journaler — har praillhérde inte de mest graciésa pa danswppat vallade mig inga storre problem,
tat med nagra lakare, och ar beredd agblvet, och jag minns repliken fran famen under nerfarden var mina ben som
beratta om »min situation», forhoppdill mor nér vi satte oss runt matbordetgelé, jag fick angest och svindel och vil-
ningsvis till den kliniska forskningens — Du ror dig som en fiskekutter sorme kasta mig ner i varenda klyfta som

fromma. lagger till vid en trabrygga. Oppnade sig.
Alltsd gungande, utan riktigt stabilt Ett liknande problem fick jag néar jag
Tidiga tecken fotfaste. Formodligen kommer mitt arvnagra ar senare arbetade som tevepro-

Ju mer jag lar mig, desto mer kan jagarifrén. En kusin pa mors sida har ockducent. For att fa en éverblick 6ver det
erinra mig av mycket t|d|ga symtom pd&sa vingelproblem. Inget av mina egnald under planering varande universi-
sjukdomen. En del gar tillbaka till mintre barn uppvisar dock nagra stérningaetsomradet vid Frescati klattrade jag
barndom, men fullt diagnostiserad medv det har slaget. Annu, ar det bast atch en fotograf hégst upp i lanterninen

magnetkamerans hjalp blev jag intdillagga. pa Naturhistoriska riksmuseet. Det var
forran 1993. Sen dess har det sa att sdga nar vi skulle ner igen, och jag skulle
»gatt utfor», men jag ar fortfarande helt »Strulpelle» i lumpen béara halva utrustningen, som jag mark-

klar i knoppen for att utféra den intel- Under hela skoltiden flydde jag un-te att mina ben darrade och inte funge-
lektuella delen av ett skrivande arbetalan alltfor harda fysiska anstrangningrade helt normailt.
Felslagen pa datortangenterna marks; kanske kunde jag havda mig genom
inte — sant kan ju rattas till. att jag busade, ledde ett jazzband och Sluddrande speaker
Jag har funnit det rationellt att kro-skrev lokalrevy. Mitt samsta amne var Som teveproducent hade jag bl a till
nologiskt beratta om sjukdomens forgymnastik, som jag avskydde. uppgift att skriva och lasa in speakertex-
lopp, sa& som jag sjalv har upplevt den. Lumpen gick till en borjan bra. Jagter till programmen. Ibland skedde det
var infanterist pa Gotland, dessutom ugirekt i sandning, men oftast gjordes det
Balansproblem tagen till underofficersutbildning. Jagi studio dessférinnan och bandades. Jag
Langt efterat forstar jag nu varfor jagolev kand for att tappa saker och strulfick ofta hora att jag sluddrat och
aldrig vagade springa pa broracket Ovdill det mesta nar vi hade vapenévningsnubblat 6ver ndgon passage, som mas-
Eman i min barndoms Smaland p&asta handgranat var inte min starkee géras om. Av kamrater fick jag hora:
sida. — Du gor bra texter men artikulerar
— Ska den dar Roselius kaste, da bldaligt.
det livsfarligt, sa kamraterna. Och jag Det var det forsta tecknet pa talsva-

Forfattare slapp kasta ivag den skarpladdade gréagheter, som med tiden skulle bli varre.
MAGNUS ROSELIUS naten, som sa gott som pulvriserade min sista speakertext fran hosten
frilansjournalist, Solna. varnet framfor oss. 1987, da jag verkligen anstrangde mig
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att texta tydligt, kunde den uppméark Sachs, ar formodligen arftlig. Progro och a mina flotta impreisationer pa
samme hora ett tydligt darr pa minaen osagr. pianot ble det »bludder». Jag har vid
stamband. millennieskiftet slutat att spela helt.
Jag hade ocksa besvars en tillta: Vinglande kroggast
gande hosta och tata harklarg Swe- Jag fck nu forklaringen till det ndgot ~ Rullator och kapp
riges Radio hade vid den tiden en spec¥ingliga beteende jag liditvaunder en Under det senaste aret har mina-pro
ell halslakare, som tog mig under-betid. Krogvakter hade &grat slappa in blem fonarrats. Jag markte det forst pa
handling. Han hade maadramgings mig eftersom jag, trots att jagavhelt svarigheterna att@ Min daglig pro
rika fall pa sin meritlista, men sa till mignykter, hade »raglat». i ett annat il menad pa fyra kilometer runt Rasta
efter nagra eclor: falle anklagdes jag for att ha »sludd sjon i Solna har jagatt stalla in, for
—Jag ar ledsen, men jag kan inte gorat» och warit »simmig i bliclken», lik sokte sen & kortare stracér med kapp
ndgot i ditt &ll. Jag hittar inte orsak. som »paerkad & knark eller albhol». men anéander nu rullatorAven med
En gang foll jag i en trappa utan harullatorn har dock promenader pa en
Hektisk motionering druckit en droppe. Jag noterade ockd#alv kilometer eller mer hlit médo-
Jag insdg att jag somveproducent att mitt morlerseende forsamradessammaAven inomhus rér jag mig inte
rokte och drack for myek, och att jag Detta kan dock haavit ett \anligt & obehindrat, och maste alltid vila nagra
overhuvudtaget e ett osunt stillasit derssymtom. sekunder nér jag ska ta mig upp fran sit
tande v med sena léllar. Darfér boe Fortidspensionen, som vigades tande stallning. Jag har ocksdtffard-
jade jag motionera. Dels jogde jag en migimaj 1993, passade mig perfekt, dfanst och parsringstillstand for haneli
halvmil ett par dar i helgerna, dels gicknitt upptradande iardagshet, ving kappade.
jag pa gympa tredanger i eckan i SRs lande och sluddrandéck mang att tro Det kanns att hatvhjarnan haller pa
fina motionsanlaggning. Jag lyckadeatt jag hade atkholproblem ochar full att do6. De motoriska svigheterna har
lagoa av med att roka, och har inte tagimitt pd ljusa dan. Jag rakade ut fér attu drabbat éen tarmfunktionen; jag
ett bloss sedan oktober 1986. man trodde att jagdkde bil berusad; jag maste ofta § pa toaletten, och da krys
Jag tog ocksaykeln i stallet for bi  slutade vid denna tid atbka bil, trots ta kraftigt for att & ut nagot. Jag har
len de 9 kilometerna till jobbet, och le att mina problemgentligen inte alls pa ibland ocksa st att s¥lja vissa sadx,
sa flitig som motionar att jagck ett verkade min &rning. Men eftersom t ex kokt ris, och &r emellanat |aray
premium & SRs motionskluhbvid ett alla i familjen s& smaningom hadérk hostanéll.

ergometertest dénstaterades att jagkort behdde jag sdllandra sjalv An s& lange fungerar dock storhjar
hade myckt bra londition for min & Vad som marktes mesanvatt fnmo-  nan oklanderligt, och det & med hjalp
der toriken forsamrades. Jagk svarare att av denna, mina journaler och datorn

Men hostan och harklimgna ble knéppa knappar och ita slosnéren, som jag gjort dennafibeskrining. e
inte battre. Cancer? Nej, sa doktorn. Jag
fick olika mediciner men ingenting
hjalpte. \id en undersokning pa KS,
med tillhérande allgitest, fstslog
man att jag troligen hade astmaalier Doktorns kommentar:
Jag fck Pulmicort och Atreent, som

jag flitigt arvande i tre a&rDock markte 1 1 1
}ag ing%n radikal forbattring. Karakte rl Stl S k b | | d
| samma eva bytte jag jobb och ble

ommunal nformator av arftlig lillnjarnsdegeneration

AT-lakare pa ratt spar

Det\ar en ung kvinnlig A-ldkare pA  Den symtombild som besks i arti  hjarnan, inklusie hjarnstammen, hade
KS som ledde mig pa ratt spar keln pa forgaende sidor ar karakteris normalt utseende.

— Det masteara nat neurologiskt, satisk. Patienten har en tilltaapde balans -
hon. Du skad en remiss. rubbning med tendens till snedgtech Arftlig belastning

Remissen ledde mig vidare till magtals\arigheter sedan nagra ar tillbaka.  Vid aterbesokt berattade Magnus
netkameraundersokning, som foretog att balans- ochdordinationsrubbning
pa KS den 8 februari 1993. Jag minn  Neurologisk undersdkning en hade arat langre an han senast hade
den timslang undersokningen som-yt ~ Vid min neurologiska undersék uppgvit. Alltsedan barndomen hade
terligt plagsam, som om jag redan lagining av Magnus &nn jag pataglig dysar han \arit motoriskt klumpig i vissa si
i kista. Inte ble det battre aatt en stor tri, latt ataxii armar och hander vidg- tuationer men inte érre an ad som
del av unders6kningen maste goras oner—naspre och pataghg ataxi i benenkunde accepteras som normalt. Han
eftersom jag inte fat stilla. vid hél-knapre. Gangen ar bredspa hade ocksa tagit reda pa att balansmbb

Resultatet drojde ereeka. Jagiék rig. Ingen tremar Ovriga unders6k ning hade féremmit i slakten pd mo
det ar docent Charlotte Sachs pa neurcingar (dgonmotorik, syn, horsel, kén derns sida. Diagnosen arftlig lillhjarmns
logen, och detar entydigt»idiopatisk sel och &tremitetsreflaer) var norma degeneration kunde darigenom bekraf
lillhjarnedegeneition»  Inneborden la. Babinskis tecdn forelag inte. tas.
var att styrande centra for balans-f  Saledes rorde det sig om en isolerad Forloppet ar lAangsamt progredieran
motorik och talartikulation ar pa \ag cerebellar funktionsrubbning. Att @ik de. Symtomen och sjukdomstecknen
att fortvina. Det&nns inget botemedel.hol skulle \ara orsakn kunde wskri- tilltar pa det satt som Magnus berattar
Processen, som kunde fordréjas om jevas, men jag radde till méattlighet for atSjukdomens handikapp har anda inte
avstod fran alkhol, skulle hur som skona lillhjarnan. Detdnns ingen kan hejdat ett innehallsrikt ydslv.
helst bli langarig, men den ar pre  nedom om liknande symtom i slakten
gressi. Kansle kunde den utgdra grund Magnetkameraundersoknlng nagra Komplex sjukdomsgrupp
for fortidspension. manader senare visade en generell, Arftlig lillhjarnsdegeneration ingr i

Orsalen till sjukdomen, sade doktorméttlig lillhjarnsatrof. Ovriga delar & en komplex sjukdomsgrupp, delshe
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redoataxierna eller hereditédragéee
rativa spinocerebelldra sjukdomarne
Denna grupp bestawv @tminstone 30
olika sjukdomarsom &ar mer eller mind
re V@l genetiskt défierade. De foljer
autosomalt recesgj X-bundet reces
sivt eller autosomalt dominant nedarv
ningsmonsterGenerellt sett delterar
de recessa formerna tidigt, fére 20 ars
alder de dominanta senare. dnfiljer
med dominant nedarvning forekmer
ibland anticipation, dvs symtomen upp
star tidicgare, med tilltagnde sérig-
hetsgrad for arje generation.

Andra organsystem

kan vara engagerade

Vid de spinocerebellara sjukdomar
na férelommer forutom lillhjarnssym
tom, ockséa teadn pa dkktion as andra
delar & centrala och perifera nervsyste
met. Aven andra @ansystem, &x hjar
tat, kan ara enggerade. De symtom
som forelommer ar bh synnedsétt
ning, divhet, demens x¢rapyramidala
symtom och perifera pares&en Kli
niska \ariationen &r saledes stor

Familjer med isolerade symtom frar
lillhjarnan &r wanliga. Aven inom des
sa Bimiljer varierar de cerebellara sym
tomen med ystagmus, oftalmopig
och postural tremoférutom ataxi och
dysartri.

Klassificering

Under aren har maagsystem utar
betats for att indela heredoataxiern:
Klassificeringen har nu underlattats-ge
nom framstg inom genetisk forskning.
For nanarande kan man inom klinisk
praxis med DM-diagnostik dehiera
sjukdomsformerna, Friedreichs atax
och spinocerebellar ataxi, grupperade
typerna 1, 2, 3, 6 och 7aRorsknings
niva kan betydligt fler sjukdomsformer
bestammas.

Steget ar langt mellan lokalisering a
en sjukdomsgen och den kliniska dia
gnostilen. Dessutom aterstar myatk
arbete innan de sjukdomsframkalland
mekanismerna ar klarlagda, \etikskut
le ge mojlighet till riktad behandling.

Under tiden blir @r uppgift att un
derlatta patientensavdag och minska
olagenheterna.

Charlotte Sahs

docent i neurologi, ierlékare,

neurologiska Klinikn,

Karolinska sjukhuset, Stockholm
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