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Nar du hor klappret av hovar, tank hast
och inte zebra |

* Professor T Woodward pa Maryland — N\ &
School of Medicine till sina studenter pa 1940-talet

= Vi alla inom varden ska tanka pa de vanligaste diagnoserna nar
patienten beskriver sina symtom

 Men... Kom ihag att zebror finns

Pia Andersen 25-05-15/16 ~
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Stroke

Samlingsnamn for skador som orsakas av:
1) Propp i hjarnan =ischemisk stroke

2) Intracerebral blodning = hjarnblodning =
hemorragisk stroke

WHO rapporterar:

* 15 miljoner personer i varlden far stroke varje
ar

* 1/3 dessa dor till foljd av sin stroke
» 1/3 far permanenta skador

25-30% av personer som overlever en stroke
utvecklar kognitiva problem och demens

Behandlingsbara riskfaktorer ligger bakom de
flesta fall av stroke (>80%)
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World Stroke Organization: Global
Stroke Fact Sheet 2025

Valery L Feigin'(®, Michael Brainin2(, Bo Norrving?,
Sheila O Martins?, Jeyaraj Pandian®(’), Patrice Lindsay®(),
Maria F Grupper’ and llari Rautalin'-®

Global burden of stroke

«cause of death and the
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leading cause of death and disability million
globally among NCDs people living with the
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Antalet stroke har minskat i hoginkomstlander men
ar fortfarande hogt i lag- och medelinkomstlanderi

Pia Andersen 25-05-15/16 4



Stroke i Sverige

Riksstroke i siffror 2023

Antal insjuknanden |
stroke under 2023,

19 923

B86% Ischemisk stroke

12

Alla akutsjukhus i Sverige 13% Hiarmblédning
registrerar | Riksstroke

Antalet personer som fatt stroke har
minskat successivt under de senaste
15 aren

1% ospecificerad

Riskfaktorer for
stroke

-trots att invanartalet har okat med en

64% ) Hoetbiodtryck miljon under samma tid

Madeldlder pa
7 5 patienter
ragistrarace |

ar  Akssioke -andelen aterinsjuknande i stroke har
459 Kvinnor ocksa minskat

24% Diabetes °

28% Formaksflimmer

Riskfaktorer skots battre
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Antal registreringar i Riksstroke
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Figur 2. Antalet registreringar i Riksstroke 2010~2023, uppdelat pd forstogdngs- och aterinsjuknanden.
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Smakarlssjukdomar % it

* Den vanligaste orsaken till vaskular kognitiv problematik och vaskular
demens

Vanligaste bakomliggande orsaker: Magnetkamera av hjarnan visar:

-Hogt blodtryck  Vitsubstansforandringar (A)

-Hoga blodfetter « Sma infarkter som kallas lakunara
_Diabetes infarkter (2-15mm i diameter) (B)

"Hog alder * Mikroblodningar och mikroinfarkter (C)

—> |eder till forandringar i karlen
-Karlvaggen blir tjockare och stelare
-Halrummets diameter (lumen) blir mindre

White matter hyperintensities Lacunes Microbleeds

Pia Andersen 25-05-15/16 ©



Anamnes och status vid vaskular
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kognitiv problematik

Akut debut av symtom kan kopplas till problematik efter stroke

Problem med koncentration, uppmarksamhet, initiativformaga, planerings- och organiseringsféormaga
= exekutiva problem

Aven minnesproblem rapporteras ofta — det vanligaste ar dock problem med arbetsminnet, inte det
episodiska minnet

Personen blir lAngsammare bade psykomotoriskt och motoriskt
Neurologiska symtom: gangproblem och balansproblem ar typiska
Inkontinens

Vanligt att symptombilden varierar — symtom gar upp och ner

Okad kanslighet och 6kad forvirring t ex i samband med infektioner, dalig somn, vatskebrist, nedsatt
intag av mat etc.

Vanligt med samtidig depression och eller angest, affektlabilitet, apati

Med vaskular demens kan aven paranoia, hallucinationer, aggressivitet och andra BPSD-symtom
forekomma

Pia Andersen 25-05-15/16
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Vaskulara kognitiva problem mneﬁattar

Nedsatta exekutiva funktioner

-uppmarksamhet, koncentration, arbetsminne
-initiativformaga

-planeringsformaga och organiseringsformaga
Psykomotorisk forlangsamning, nedsatt processhastighet
Sprakliga problem, ofta ordsdkningsproblem

Kanslighet for stress — stressen forvarrar alla symtom
Uttrottbarhet (hjarntrotthet)

Vaskular problematik finns ofta som en bidragande faktor hos manga med t ex
Alzheimer's sjukdom, vilket paverkar bilden.

-Blanddemens

Pia Andersen 25-05-15/16
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Elena 54 ar
« Sammanboende med maken, vuxna barn
« Gymnasieutbildning och arbetar som administrator
* Aldrig rokt

« Mattligt med alkohol

* Inga kanda grundsjukdomar

 Tar inga mediciner

* 171cm och 65 kg

« Alltid tranat, springer 4-5 ggr/v

Pia Andersen 25-05-15/16
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Elena 54 ar

« SOker akut pga

-sluddrigt tal sedan
12 dagar

-samre motorik |
hoger hand och aven
hogra benet har blivit
svagare

-samre koordination

Magnetkamera
visar en infarkt
| pons

Elena har fatt
en ischemisk
stroke

Pia Andersen 25-05-15/16 10



Elena 54 ar

Inga sedvanliga riskfaktorer for stroke:

* Normalt blodtryck

« Normala blodfetter

* Ingen diabetes

* [cke rokare, normal vikt, tranar regelbundet
 [nga droger

» Hjartundersokningar utan avvikelser

» Undersokning av karlen utan avvikelser

o802 Karolinska
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Elena 54 ar

Magnetkamera av
hjarnan:

Omfattande

vitsubstans-
forandringar

=smakarls-
forandringar

* Framforallt i
framre tinning-

loberna 3%

Institutet
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Elena 54 ar ivfe fasiode KAROUINSKA
* Mor ar 74 ar och frisk
« Far 75 ar och haft 2 stroke och utvecklat kognitiva problem under de senaste aren
« Bror ar 52 ar har haft stroke vid 30 ars alder
-utredd och diagnostiserats med CADASIL
« Aven farbror har diagnosen CADASIL
« Elena remitteras till utredning pa Klinisk Genetik
-Efter diskussioner och beddmning tas ett blodprov

-konstateras bara den samma gen-varianten som brodern och farbron (aven far)
har

- Elena far diagnosen CADASIL

Pia Andersen 25-05-15/16
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« Cerebral Autosomal Dominant Arteriopati med Subkortikala Infarkter och
Leukoencephalopati (vitsubstansforandringar)

« Den vanligaste av monogena smakarlssjukdomar och orsaken till arftlig stroke
« Bakomliggande orsak: variant i NOTCH3 gen upptacktes1996

« Forekommer runt omkring varlden, pa varje bebodd kontinent och med alla
etniska bakgrunder

 Studier av prevalens varlden runt saknas
* Minimum-prevalens tros vara 2-5/100 000

=i Sverige borde det finnas minst 200-500 personer med CADASIL
» Underdiagnostiserad

Pia Andersen 25-05-15/16



Autosomal dominant nedarvning

Sjuk, Frisk,
med muterad gen utan muterad gen

Forildrar

Kromosom med
normal gen

Konsceller
Kromosom med

muterad gen

Barn

Friska, Sjuka,
utan muterad gen  med muterad gen

Autesomal dominant nedarvning.

Socialstyrelsen: CADASIL

3551 s
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*

Varje barn till en person
med mutation (= variant):

* har 50% risk att arva
mutationen

« och 50% magjlighet att
inte arva den

Pia Andersen 25-05-15/16 15



CADASIL

» Orsakas av en variant (= mutation) i NOTCH3-genen |
kromosom 19

» Genen kodar for ett protein som heter NOTCH3

- har betydelse for utveckling och funktion av karlvaggarnas
muskelceller

 Varje sjukdomsorsakande variant av NOTCH3 genen

paverkar omraden av NOTCHS3-proteinet som kallas EGFr
domaner

— |eder till felveckning av denna del av proteinet

o568 g,
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Blodkarlens vaggar ar uppbyggda av flera lager, dar glatta (=
icke-viljemassigt styrda) muskelceller reglerar
sammandragningen av karlen

—— Perivaskuléira rum
v 9 — Lumen, halrum
W

il — Tunica intima,
inre kirlvigg

Tunica media, = = Tunica adventitia, yitre
glatta muskelceller kirlvagg av bindvay

Olika delar av proteinet (EGFr) kopplas till 3 olika riskgrupper

EGFr -symtom av sjukdomen kommer vid yngre alder och ar ofta
. svarare
Exons  ERENIEN) Qmm
€
NOTCH3
 [H1|2|3|4|5|6|7|8|9(10/11|12|13{14(15|16{17|18(19|20|21|22|23|24|25|26|27|28|29(30|31|32|3334— R .
Protein LR= Lag risk
NOTCH3** with 34 EGFr domains | HR-EGFr | | MR-EGFr | | LR-£GFr | | uR-EGFr | -symtom kommer vid &ldre alder och &r ofta lindrigare

Hack et al. Brain 2022. Three-tiered EGFr domain risk tratification for individualized NOTCH3-small
vessel prediction

Pia Andersen 25-05-15/16 16



CADASIL

» Det felveckade proteinet klumpas ihop runt glatta
muskelceller och anhopas med andra proteiner och,
formar finkornigt material GOM = granulart

osmiofilt material

— Karlvaggarna i artarerna blir stelare och tjockare,
och halrummets diameter (lumen) blir mindre

« GOM kan upptackas i karlen i hjarnan, huden, njurar,

muskler

» Hudbiopsi kan visa GOM vid elektronmikroskopi

- kan anvandas vid diagnostik av CADASIL
« CADASIL-symtom ar dock neurologiska/psykiatriska
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K Coupland, U Lendahl, H Karlstrom Role of NOTCH mutations in
the cerebral small vessel disease Cerebral Autosomal Dominant
Arteriopathy with Subcortical Infarcts and
Leucoencepthalopathy, Stroke 49(11) 2018: 2793-2800

Pia Andersen 25-05-15/16 17
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CADASIL -diagnos
« Sjukdomsorsakande variant (mutation) i NOTCH3 gen
= diagnos
* Personen kan vara
- asymptomatisk/pre-symtomatisk
- symtomatisk
» Genetisk testning ar idag "Golden standard”
- Hudbiopsi som visat GOM kan fortfarande ocksa anvandas vid
diagnostik

Pia Andersen 25-05-15/16
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CADASIL - neuroradiologi ijs janide KAROLINSKA

Magnetkamera av hjarnan visar:

« symmetriska och bilaterala vitsubstans-
forandringar (C)

framsti framre tinninglober ()

 lakunara (= mycket sma) infarkter (A)
* mikroblddningar (D)

« OBS! Den radiologiska bilden #diagnos
Vitsubstansforandringar i framre tinninglober
bor dock vacka en misstanke om CADASIL

Pia Andersen 25-05-15/16 19



CADASIL- symtom

* Migran, oftast med svara aura-symtom

* TIA/lischemisk stroke (ca 60%)

- ofta redan vid 40-50 ars alder

OBS! ofta utan kardiovaskulara riskfaktorer

* Psykiatriska symptom (ca 20%)

- framfor allt apati och depression

» Kognitiv problematik och demensutveckling
- vaskular kognitiv problematik och hjarntrotthet

- med tiden: vaskular demens

o802 Karolinska
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CADASIL

2555 W,

S Be Karolinska
A 5 Institutet
o 1#°

CADASIL ar underdiagnostiserad

Fler patienter finns an vad vi kanner
till idag

Det finns sakerligen manga med sen
debutalder for symtom, eller med
lindriga symtom, som inte har fatt ratt
diagnos.

Vissa far en stroke redan fore 40 ars
alder och forsamras snabbt

- ofta motoriken, ffa gangen och
balansen

- utvecklar kognitiv svikt och demens

Det finns en enormt stor variation i
den kliniska bilden mellan
individer

- bade mellan olika familjer

- men aven inom samma familj

Vissa far aldrig stroke och utvecklar
symtom forst senare i livet

EGFr riskgrupp och riskfaktorer som
rokning, hogt blodtryck och DM

- kopplas till tidigare symtomdebut
och svarare symtom

Pia Andersen 25-05-15/16
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Vascern.eu: Do's and Don'ts CADASIL

Statin therapy is not recommended in CADASIL patients to

O WHAT IS RECOMMENDED

CADASIL- behandling

Botande behandling for sjukdomen finns inte 0
Ej majligt att hindra TIA/stroke med lakemedel/paverka sjukdoms- .

0 WHAT YOU SHOULD NOT DO

Monogenic cerebral small-vessel diseases: diagnosis and therapy.
Consensus recommendations of the European Academy of

prOCessen Neurology
Behandla sedvanli ga riskfaktorer for h J art-karls J ukdomar N i, Honi- S, Loark Dbt - Tourie Lasooner sn 1 5 Miakumr

- rokning, DM och hogt blodtryck forsamrar prognosen

Efter TIA/stroke satts trombocythammande lakemedel (Trombyl/Klopidogrel)
ofta in, och statin vid forhojda blodfetter

- effekten mot CADASIL-processen ar dock oklar

in CADASIL and helped mi

Symtomatisk behandling vid psykiatriska symtom och vid epilepsi
Viktigt med tillrackligt vatskeintag = att undvika uttorkning!

n be treated with psychi-

Lakemedelsstudier pagar
- vaccination mot det skadliga proteinet testas (an sa lange djurstudier)

Pia Andersen 25-05-15/16 29
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» Cerebral Autosomal Recessiv Arteriopati med Subcortikala Infarkter

och Leukoencefalopatsi Autosomal recessive

« Bakomliggande orsak: bi-alleliska varianter i HTRA1 Ttner ,‘:1.-"7' oo
gen i kromosom 10 (upptacktes 2009) i i

» Extremt sallsynt sjukdom s i{
ca 50 fall rapporterats i varlden B ot \
-flest fall har rapporterats i Asien
-ett fatal fall har rapporterats i Europa L '
-prevalens ej kand ks Car Carec Ut

U.S. National Library of Medicine

Pia Andersen 25-05-15/16 23
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CARASIL

« HTRA1 gen kodar for ett protein som ar en typ av enzym
(serinproteas).

« HTRA1-protein forekommer bade i celler i blodkarlen huden och I
benvavnad ok RS

- Glatta muskelceller ersatts med bindvav

— Blodkarlen blir stela och tranga DN
- Degenerativa férandringar i bindvaven paverkar B i 0h < -um

aven ben OCh hud Tikka et al. Brain Pathology 2014. CADASIL and CARASIL

Pia Andersen 25-05-15/16 24
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« Symtomdebut vid 20-40 ars alder
« Man drabbas oftare an kvinnor (3:1)
Symtom:
« Aterkommande ischemiska stroke
» Kognitiv nedsattning och demensutveckling tidigt, vid 30-40 ars alder
» Depressivitet
» Haravfall (hos man)
* Ryggproblematik
- spondylos
- diskbrack

« Sjukdomen ar relativt snabbt progredierande Eorebrowasoular diseases 2011, CARASIL

- gangproblem och demensutveckling sker tidigt
- patienten kan bli sangbunden 10 ar efter symtomdebut

Pia Andersen 25-05-15/16 25
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CARASIL

Magnetkamera av hjarnan visar:
« Lakunara infarkter
» Omfattande vitsubstansforandringar

Diagnos: Genetisk testning

Behandling: Ingen specifik behandling finns

Badachi et al. Ann Indian Acad of Neurology 2020. CARASIL: The

° EJ he”er beprévade rl ktl | nJer fér behandllng backache, baldness, the brain attack syndrome. The Indian scenario.

» Det finns inte tillrackligt med kunskap om sjukdomen for att rekommendera sedvanlig
trombocythammande behandling (Trombyl/Klopidogrel) ens efter stroke/TIA.

« Halsosamma livsvanor
* Behandling av sedvanliga kardiovaskulara riskfaktorer

Pia Andersen 25-05-15/16 26
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Leo 58 ar

« Sammanboende man med vuxna barn

* Icke rokare, sallan alkohol

* Medicinerar mot hogt blodtryck sedan tidigare

* Ryggproblematik

 Diskbrack i halsryggen och smartproblematik sedan 10 ar

 Utvecklat utmattningssymtom pa grund av den langvariga
smartproblematiken

» Balansproblem, koordinationsstorning, ostadighet i benen samt
domningar i hander och armar sedan ca 5 ar

Pia Andersen 25-05-15/16
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Leo 58 ar

« Magnetkamera av hjarnan: relativt omfattande
vitsubstansforandringar

« Omfattande utredning pa neurologklinik
- flera sjukdomar har uteslutits

 Leo upplever koncentrationsproblem. Sambon papekar att han har
dalig initiativformaga och minne. Leo har inte langre klarat av att
arbeta som larare

* Remiss till minnesutredning
 Utredningen visar en bild som vid lindrig vaskular demens

Pia Andersen 25-05-15/16
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Leo 58 ar

Innan minnesutredning, haft flera episoder med stroke/TIA

1) Plotsligt dubbelseende och yrsel
- Magnetkamera av hjarnan: mindre hjarnstams-
infarkt och utbredda vitsubstansforandringars¥ och nagra mikro-
blodningar
- Inget avvikande vid undersokning av hjarta eller i blodkarl
- Férsamrad balans har kvarstatt darefter

2) Liknande symtom for ca ett ar senare
- CT skalle inget nytt

3) Ca 6 man senare, ater dubbelseende och yrsel som forbattrats till nasta dag
- CT + CT angio utan tecken pa farsk infarkt, blodning, ocklusion

4) Ytterligare ett ar senare, ater dubbelseende X
- MR hjarna: ny farsk infarkt i pons 3k

Pia Andersen 25-05-15/16 29
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Leo 58 ar

« Mor dod efter massiv hjartinfarkt redan vid 53 ars alder

« Far dod i cancer vid ca 63 ars alder, ej kanda stroke/TIA eller
andra neurologiska problem

 Dotter har migran med aura sedan 12 aa (Leo har inte migran)
Arftlig smakarlssjukdom anda?

« Hudbiopsi visar ingen GOM = ej CADASIL
 Blodprov skickas for genetisk testning

Pia Andersen 25-05-15/16



AD-HTRA1

* Leos prov visar en varianti HTRA1 gen i heterozygot

form

- kallas Autosomal dominant HTRA1 (=AD-HTRA1)
* Nyligen upptackt tillstand— har inget "riktigt” namn
» Sallsynt sjukdom. Enligt publikation i dec 2021:

77 kanda familjer i varlden

* Ingen behandling finns att erbjuda

- Halsosamma livsvanor

- Behandling av kardiovaskulara riskfaktorer

Sjuk, Frisk,
med muterad gen utan muterad gen

Foraldrar

Kromosom med
normal gen

Konsceller
Kromosom med

muterad gen

Barn

Friska, Sjuka,
utan muterad gen  med muterad gen

Autosomal dominant nedarvning.

Pia Andersen 25-05-15/16
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AD-HTRA1

Den kliniska bilden liknar CARASIL men...

« Symtom boérjar senare och forsamras langsammare
- forsta stroke ofta forst vid 60 ars alder

» Mera sallan haravfall eller ryggproblem

* Mycket varierande symtombild mellan individer

Magnetkamera av hjarnan:

1) Lakunara infarkter

2) Vitsubstansforandringar

- behover inte vara omfattande

3) Mikroblédningar — mest i djupa hjarnomraden

Diagnos: Genetisk testning

3551 s
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Verdura et al. Brain 2015. Heterozygous HTRA1 mutations are associated with autosomal
dominant cerebral small vessel disease

Pia Andersen 25-05-15/16 32
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Sofia 50 ar

 Fatt en ischemisk stroke vid 31 ars alder och darefter haft upprepade TIA
och strokes

 Haft stora problem med huvudvark sedan 20 ars alder

« Magnetkamera av hjarnan: omfattande mangd vitsubstansforandringar ffa i
pons och lillhjarnan

-progress under aren
« Gangsvarigheter, ataxi, tetrapares, talproblem, kognitiva problem
« DOr vid 50 ars alder

* Mor dog vid 29 ars alder pa grund av en bldédning i pons
« Kusin har haft ett flertal stroke, ar idag 72 ar och bor pa boende

Pia Andersen 25-05-15/16
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PADMAL

« Pontine Autosomal Dominant MikroAngiopati och Leukoencefalopati

» Extremt sallsynt sjukdom
-Prevalensen ar inte kand

-11 slakter har publicerats i varlden

 Sourander och Walinder har 1977 beskrivit en slakt med en hereditar multi-
infarkt demens i Sverige

- forst misstanktes CADASIL
- enligt bedomning idag ar sjukdomen PADMAL

Pia Andersen 25-05-15/16
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PADMAL

» Orsak: Typ IV kollagen-varianter (=mutationer)

« COL4A1 gen i kromosom 13 kodar for typ IV kollagen Bid frin: ' Alessio. Cancers 2023

-ett protein som ar viktigt for strukturen i e

och funktionen i blodkarlens vaggar, ___.J.
. . ’...‘ ,;‘I—;:f I Tunica media

framfor allt i basal membran XY = o e

 Karlen Dblir stela och lumen trangre
-_— SmékérISfbréndringar Basal membran
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PADMAL

PADMAL B

« Symtomdebut ofta vid 30-50 ars alder Ry g
« Symtom:

- upprepade strokes med bade ischemiska

infarkter och blodningar - oftast i pons

- depressiva symtom

- huvudvark P—

- gangsvarigheter och balanssvarigheter

- symtomprogress leder ofta till tetrapares

- vaskulara kognitiva problem och demensutveckling

Roos et al. Pontine autosomal dominant microangiopathy with leukoencephalopathy: Col4A1 gene
variants in the original family and sporadic stroke J.Neurol 2023

med tiden Magnetkamera av hjarnan:

Oftast flera lakunara (sma) infarkter -framfér allt i
pons

Vitsubstansférandringar

Pia Andersen 25-05-15/16
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mikroangiopatier

« Autosomalt dominanta smakarlssjukdomar av mycket varierande svarighetsgrad
och symtombild

« COL4A1 och COL4AZ2 gener kodar for proteinet: typ IV kollagen i kromosom 13
(alfa1 och alfa2 kedjor av proteinet = annan del an vad varianterna vid PADMAL
paverkar)
- nyckelkomponent i basal membran i blodkarlen men aven Bidfén: DAlessi. Cancers 2023
i andra organ " i e
- kollagen ansamlas i cellerna, vilket gor kérlen skdra £ pfp T e
och lumen blir trangre \ N2 t ‘

——— smakarlssjukdom .

- bade proppbildning men framfor allt blodningar

Basal membran
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COL4A1-COL4A2 relaterade 1 Wilir karomsc
mikroangiopatier
* Den kliniska bilden varierar enormt mycket
- fosterdod och allvarlig sjukdomsbild vid tidig barnaalder
- intrakraniella blodningar

- smakarlssjukdom vuxna
- aneurysm

- symtomfria mutationsbarare )
- paverkar ofta aven ogon, muskler, hjarta och njurar (bade barn och vuxna)

« Ett barn som ar svart sjukt kan ha en foralder som bar en genvariant men
inte har nagra symtom

- mest sannolikt manga (skyddande) faktorer paverkar

Pia Andersen 25-05-15/16



COL4A1-COL4A2 relaterade -
mikroangiopatier och PADMAL

» Diagnos: Genetisk testning

« Behandling: Ingen specifik behandling finns att erbjuda

« Trombocythammande behandling (Trombyl/Klopidogrel) rekommenderas
inte for patienter med COL4A1/COL4A2 genvarianter

« Trombolysbehandling (=propp-losande behandling) i samband med stroke
rekommenderas inte

- stor risk for blodningar
« Halsosamma livsvanor och behandling av kardiovaskulara riskfaktorer

Pia Andersen 25-05-15/16
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Nagra ytterligare arftliga smakarlssjukdomar

« Cathepsin-A-Relaterad Arteriopati med Strokes och Leukoencefalopati (CARASAL) ar en
enormt sallsynt nedarvd smakarlssjukdom, orsakad av en mutation i CTSA-genen i
kromosom 20. Farre an 50 patienter har rapporterats i varlden.

» Retinal vaskulopati med cerebral leukoencefalopati och systemiska manifestationer
(RVCL-S)

» Fabrys sjukdom
» Mitokondriell Encefalopati LaktatAcidos och Stroke-liknande episoder (MELAS)

...raknas ocksa som arftliga smakarlssjukdomar
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Sammanfattning: arftliga smakarlssjukdomar

Alla ar progredierande sjukdomar som leder till smakarlsskador och stroke

Symtombilden och skador i hjarnan forvarras med tiden — kognitiva problem och en
vaskular demensutveckling ar vanliga symtom med tiden.

Bakomliggande orsak: genvariant

Diagnos: Genetisk testning

-klinisk bild + MR racker inte for diagnosen

-Hudbiopsi kan anvandas vid diagnostik for CADASIL (ska visa GOM), men inte i nagon

annan av de arftliga smakarlssjukdomarna

Den kliniska bilden varierar mycket mellan individer i alla dessa sjukdomar, aven mellan
drabbade slaktingar som bar samma genvariant

- Det finns personer med lindrig symtombild eller senare debut som inte har fatt ratt

diagnos

= alla dessa sjukdomar ar underdiagnostiserade
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Varfor ska vi veta detta?

» Vaskular demens ar den nast vanligaste typen av demens och smakarlssjukdomar ar den vanligaste
orsaken till vaskular demens.

» Mer forskning behovs for att vi ska forsta hur vaskulara skador paverkar vara funktioner, var
kognition och leder till psykiatriska symtom (aven for att utveckla behandlingar)

» CADASIL och dessa arftliga smakarlssjukdomar presenterar en mall for "ren” vaskular sjukdom

- att vi lar oss mera om dessa sjukdomar hjalper oss att forsta smakarlssjukdomar och vaskulara
kognitiva problem/demens, aven allmant

» Varje patient har ratt till ratt diagnos och kunskap om sin sjukdom hos sjukvardspersonalen
- Arftliga sjukdomar paverkar hela familjen - barn, syskon etc
- Viktigt med stdd och genetisk radgivning

- Information ska aven ges om PTG =preimplantatorisk genetisk testning
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Tack for er uppmarksamhet!

pia.andersen@regionstockholm.se



