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Innledning

Frambu kompetansesenter for sjeldne diag-
noser gir et tverrfaglig tilbud til rundt 400
forskjellige sjeldne diagnoser inkludert ar-
velig ataksi (1).

Pasientorganisasjonen Norsk forening
for Arvelig -Spastisk Paraparese/-Ataksi
(NASPA) er en vesentlig samarbeidspartner
(2), sammen med de kliniske fagmiljeene.

Denne artikkelen bygger pa et skjenns-
messig utvalg av litteratur basert pa sok
gjort i Ovid MEDLINE/pubmed med soke-
ord som spinocerebellar ataxia (SCA), cere-
bellar ataxia, neurodegenerative ataxia and
physiotherapy, exercise therapy, postural
balance, rehabilitation. Det vises til at den
engelske brukerforeningen for ataksi i Stor-
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Sammendrag

Innledning: Arvelig ataksi er en gruppe med fremadskridende sykdommer som
rammer nervesystemet og farst og fremst lillehjernen og dens forbindelser. Sykdom-
mene fgrer til ulik grad av koordinasjons- og bevegelsesvansker. Ettersom det ikke
finnes kurativ behandling for arvelige ataksier, sa er fysioterapioppfelging vesentlig
for funksjon og livskvalitet.

Hoveddel: Arvelig ataksi skyldes sykdomsgivende varianter/mutasjon(er) i enkelt-
gener som gir skade i nervesystemet. Det er beskrevet godt over 100 ulike genetiske
former for arvelige ataksier hvis alle ulike undergrupper og syndromer inkluderes. An-
tallet gker for hvert ar som gar, da flere og flere former oppdages gjennom forskning
pa nye familier med sykdommene. Pasienter som har fatt diagnosen arvelig ataksi
har som regel behov for fysioterapi. Individuell kartlegging og tilpasning er ngdven-
dig ettersom arvelig ataksi er en stor og heterogen gruppe sykdommer. Fysioterapi-
oppgaver kan ha til hensikt a laere personen praktiske strategier for a mestre aktivi-
teter i hverdagen, og for a vurdere behov for ortopediske- og tekniske hjelpemidler,
samt tilrettelegging av omgivelsene. Fysioterapioppfelgingen bgr ogsa ha som mal

a vedlikeholde og bedre funksjon med fokus pa balanse, koordinasjon, styrke og mer
spesifikke gvelser og trening. Det er viktig at fysioterapeuten setter seg grundig inn
i diagnosen det gjelder og samarbeider effektivt med bade lege og andre profesjoner
for & gi et mest mulig helhetlig tilbud.

Avslutning: Fysioterapi utgjer en viktig del av oppfelgingen som personer med arve-
lige ataksier trenger for a bedre de fysiske plagene som fglger med sykdommene.
Nokkelord: Arvelig ataksi, fysioterapi, trening.

britannia har laget tverrfaglige retningslin-
jer for oppfelging av arvelige ataksier hvor et
av kapitlene spesifikt omhandler fysioterapi
(3).

Malet med denne fagartikkelen er & bi-
dra med medisinsk informasjon, faglige rad
og veiledning til fysioterapeuter som meoter
personer med arvelig ataksi i sin kliniske
hverdag.

Hoveddel

Generelt om ataksi

Ordet ataksi er gresk og betyr «uten orden».
Ataksi bruker vi som en klinisk deskriptiv
betegnelse pa bevegelser som er oppstyk-
kete og hakkete og bevegelsesmenstrene til
pasientene ser urytmiske og ungyaktige ut.

Ataksi kan oppsté pa grunn av dysfunksjon i
lillehjernen, vestibularisapparatet, bakstren-
gene eller baner inn og ut fra lillehjernen.
Ataksi kan affisere armer, bein, kroppsstam-
me, tale, svelg og gyne. Funnene ved klinisk
undersokelse vil veere en eller flere av fol-
gende: gangataksi, kroppstamme/trunkal/
bol ataksi, ekstremitetsataksi, forstyrrelser
i oyebevegelsene, dysfagi og taleproblemer.

Arsakene til ataksi kan deles i tre hoved-
grupper. 1: Ervervete sykdommer som ram-
mer lillehjernen og dens forbindelser (multip-
pel sklerose, infeksjoner, svulster, hjerneslag
etc.), 2: Herediteere/arvelige former og 3:
Sporadiske former (ukjent &rsak) (4).

Vi vil i denne artikkelen konsentrere oss
om arvelig ataksi.
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Trening og fysioterapi kan i stor grad bidra med a

forbedre livskvalitet, forebygge skade og opprett-
holde og vedlikeholde fysisk funksjon.

Klassifikasjon, arsak og hyppighet av
arvelig ataksi

Arvelig ataksi er en gruppe med sykdom-
mer som rammer nervesystemet og forst
og fremst lillehjernen og dens forbindelser.
Sykdommene forer til at hjerneceller/baner
blir edelagt/endret. Arvelig ataksi skyldes
sykdomsgivende varianter/mutasjon(er) i
enkeltgener som gir skade i nervesystemet.
Det er beskrevet godt over 100 ulike genetis-
ke former for arvelige ataksier hvis vi inklu-
derer alle ulike undergrupper og syndromer.
Antallet gker for hvert &r som gar, da flere og
flere former oppdages gjennom forskning
pé nye familier med sykdommene (4-7). Ar-
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velig ataksi arves som regel enten gjennom
vikende (recessiv) arv (mor og far er beerere)
eller dominant arv (flere generasjoner har
det samme). Vi vet at sykdommene kan ha et
ulikt klinisk utrykk og mange pasienter kan
ha sykdommen i milde former. I tillegg kan
disse sykdommene presentere seg pa ulikt
tidspunkt i lgpet av livet. Hos mange pasien-
ter er det ingen andre i familien med samme
sykdom, men gjennom genetiske analyser
kan man hos mange likevel finne mutasjo-
ner. Vi kaller sykdommen sporadisk ataksi
hvis sykdommen opptrer kun hos en person
i en familie, genetisk utredning er negativ og
ogsa all annen utredning er negativ. Spora-

disk ataksi kan likne pa arvelig ataksi, men
hovedregel er at sykdommene ofte debuterer
senere i livet. Som en hovedregel debuterer
arvelig ataksi for fylte 50 ar (8).

Det finnes overlappende sykdommer opp
mot gruppene spastisk paraparese og andre
typer bevegelsesforstyrrelser (for eksempel
dystonier, tremor og parkinsonisme). Arve-
gang, i hvilken alder sykdommen debuterer,
hastigheten pa sykdomsprogresjonen og
tilleggsplager/funn vil ofte hjelpe til a klas-
sifisere sykdommen. Arvelig ataksi er som
hovedregel langsomt progredierende, det
vil si at sykdommene forverrer seg over ar,
ikke méneder. De har som hovedregel heller
ingen effekt av medisiner, slik som for ek-
sempel Levodopa som kan hjelpe ved Par-
kinsons sykdom.

Klassifikasjonen av disse sykdommene
har endret seg mye de siste arene grunnet
okt genetisk kunnskap (8). Hoveddiagnosen
vil som regel vaere arvelig ataksi, men i til-
legg far mange pasienter en mere noyaktig
genetisk beskrivelse av sin sykdom som pas-
ser med den formen for arvelig ataksi de har,
det vil si en undergruppering

Det Kkliniske uttrykket varierer mellom
undergrupper, men kan ogsa variere innad
i en familie med samme sykdom. Derfor er
individuell kartlegging av plager og sympto-
mer viktig, og hver enkelt har sitt sykdoms-
forlep.

Ved arvelig ataksi ses relativt ofte en del
tilleggsplager som er ledd i sykdommen, og
disse symptomene forekommer hyppigst:

Fysioterapioppgaver kan besta av:

i« Veiledning i praktiske strategier for a

' mestre aktiviteter i hverdagen sammen

¢ med tilrettelegging av omgivelsene.

i« Utprgving av ortopediske- og tekniske

hjelpemidler.

i« Spesifikke gvelser, trening og be-

: handling for a vedlikeholde og bedre
funksjon gjennom fokus pa balanse,
koordinasjon, styrke og ulike former for
fysisk aktivitet.
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Trening av styrke i beina. Foto: Kaja Giltvedt.

spastisitet, polynevropati, kognitiv svikt og
bevegelsesforstyrrelser slik som dystoni, tre-
mor og rigiditet. Enkelte av ataksitypene kan
ogsd ha affeksjon av andre organsystemer.
Tilleggsfunnene kan vare gyebunnsforand-
ringer, hjerteaffeksjon (som ved Friedrichs
ataksi) og immunsvikt (ataksia teleangiek-
tasia).

Prevalensen for arvelig ataksi varierer fra
ca. 3-10/100.000 i ulike land (9). Data fra
Norge har vist en minimumsprevalens pd
6.5/100.000 (10). De autosomale dominan-
te ataksiene har som hovedregel debut av
symptomer etter fylte 20 ar og er hyppigst.
Friedreichs ataksi er den hyppigste autoso-
mal recessive ataksi, sammen med ataksia
telangiektasia og mitokondriesykdom med
relatert ataksi (10, 11).

Bade ved de arvelige og sporadiske atak-
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siene ses degenerasjon av lillehjernen og/el-
ler dens forbindelser.

Det finnes ingen kurativ behandling for
arvelige ataksier, men trening og fysioterapi
kan i stor grad bidra med & forbedre livs-
kvalitet, forebygge skade og opprettholde og
vedlikeholde fysisk funksjon.

Generelt om fysioterapioppfolging
ved arvelig ataksi

Pasienter som har fatt diagnosen arvelig
ataksi bor starte med fysioterapi for & opp-
rettholde funksjon med fokus pa balanse,
koordinasjon, styrke og mer spesifikke ovel-
ser og trening (12). Rehabilitering for perso-
ner med arvelig ataksi kan ha en kompen-
satorisk/indirekte tilnzerming eller en mer
direkte behandlingstilneerming. En kom-
pensatorisk tilneerming (som inkluderer

Trene utholdenhet og balanse pa tredemglle. Foto: Kaja Giltvedt.

ortopediske og tekniske hjelpemidler, be-
vegelsestrening og tilrettelegging av miljoet
rundt) er verdifull for & leere personen prak-
tiske strategier for & mestre hverdagen. En
mer direkte tilneerming tar sikte pa a bedre
funksjon. Til tross for skaden i lillehjernen,
kan trening fore til bedring av symptomer
(13).

Det er fornuftig at fysioterapioppfelgin-
gen inkluderer begge disse tilnaermingsma-
tene sett i sammenheng med det kliniske
symptombildet og konteksten rundt.

Bruk av standardiserte tester

The Scale for the Rating and Assessment of
Ataxia (SARA) er et internasjonalt standar-
disert og validert skjema for gradering av
ataksi (14). Dette er den primere metoden
for vurdering av alvorlighetsgrad av ataksi i



en klinisk setting (14). Nar det kommer til
balansetester for ataksi, anbefaler eksper-
tene Bergs balanseskala (BBS) og Timed Up
and Go (TUG), i tillegg til SARA for vurde-
ring av balansefunksjon (15). For vurdering
av funksjon i overekstremitetene er det ved
Friedreichs ataksi vurdert at bruk av 9 hole
peg test (9HPT) pa ikke-dominant hand er
nyttig (16). 9HPT er det mest brukte male-
vertgyet for vurdering av funksjon i overek-
stremitetene ved nevrologiske sykdommer,
og den er lett & bruke i en klinisk hverdag
(16). Det trengs mer forskning pa hvilke
maleverktey som kan veere nyttige & benytte
ved arvelig ataksi for & male sykdommens
progresjon, men ikke minst effekt av ulike
behandlingsmetoder.

Spesifikke rad og veiledning

Noen studier viser at fysioterapi kan bidra
til bedring av gange, balanse og bolstabili-
tet hos personer med arvelig ataksi. Dette
kan redusere aktivitetsbegrensninger og gi
okt sosial deltagelse (17). For personer med
dysfunksjon i lillehjernen kan variert opp-
gaverelatert trening som utfordrer og utfor-
sker stabilitet, og samtidig har som mal &
redusere stotte ved armbruk, vere et viktig
tiltak for 4 bedre gangfunksjon og balanse.
Treningsintensitet ser ut til 4 veere en viktig
faktor hvor heyere intensitet virker & gi bed-
re kliniske resultater (18). En studie har vist
at malrettet koordinasjons- og gangtrening
over en fireukers periode resulterte i forbe-
dringer hos personer med ataksi (malt med
SARA) (17). Treningen hadde bedre effekt
hos personer med dysfunksjon i lillehjernen
enn personer med ataksier hvor sentrale
sensoriske baner var affisert, slik som for
eksempel Friedreichs ataksi. Personer med
milde ataksier uten kontinuerlig behov for
ganghjelpemiddel og normal kognitiv funk-
sjon, har trolig bedre effekt av treningen
(19). Fallforebyggende tiltak er viktig, dette
fordi fallrelaterte skader er vanlig hos pasi-
enter med arvelig ataksi (20, 21).

Spillbasert rehabilitering/bruk av
robotteknologi
Intensiv koordinasjonstrening ved bruk av
dataspill, som krever bruk av hele kroppen,
kan veere en effektiv og motiverende form
for terapi bade for barn og voksne med arve-
lig ataksi (22-24). Veiledning fra fysiotera-
peut er nedvendig for & sikre bruk av funk-
sjonelle bevegelsesmonstre.

I fremtiden kan trolig bruk av robot-
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Visuelt guidet stegtrening. Foto: Kaja Giltvedt.

teknologi bli nyttig for bade vurdering og
testing av funksjon, trening og som hjelpe-
middel. Hjelpemidlet mé da skreddersys til
personens funksjonsniva og behov i hverda-
gen (25). Imidlertid er robotteknologi ikke
allment tilgjengelige enné.

Trening pa tredemglle

Trening pa tredemeolle kan vaere en effektiv
treningsform for personer med arvelig atak-
si. Intensitet og varighet pa treningen ser ut
til & veere av stor betydning (13, 18, 26). Det
kan veere behov for & preve det over flere
maneder for en ser resultater. Pasienter som
ikke har selvstendig gangfunksjon kan prove
ut tredemolle med oppheng/armstotte. Tre-
ning pé tredemelle kan ogsd vere nyttig
som balansetrening (27).

Balanse og bruk av ganghjelpemidler
Det er ikke funnet noen studier som spesi-
fikt har sett pa effekt av & ta i bruk ganghjel-
pemidler for personer med arvelig ataksi.

Det er beskrevet at lett berering med fin-
gertuppene mot en flate gjor at somatosen-
soriske signaler sendes til hjernen som kan
oppfatte dette som et tydelig referansepunkt,
selv nar kontaktflaten er liten. Denne senso-
riske informasjonen kan virke positivt inn
pé postural kontroll og balanse (28). Klinisk
observasjon antyder at enkelte personer
med ataksi opplever lett bergring som en
mer nyttig strategi enn et vanlig ganghjel-
pemiddel. Dette kan forklare hvorfor noen
personer foretrekker a bruke staver, som gir
liten berering mot underlaget, framfor tra-
disjonelle stokker/krykker. En vanlig stokk
gir som regel mer stotte og kontakt mot
underlaget, men avlastningen medferer re-
dusert muskelbruk i beina. A stotte seg med
hendene nér man gar, kan forverre balanse-
vanskene. Det er derfor viktig a prove & re-
dusere dette ved ikke & lene seg mot mebler
eller veggen ved forflytning.

Videre kan det veere utfordrende & bruke
stokk eller krykker fordi det er vanskelig &
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svinge stokken samtidig som en koordinerer
bena (29). Det er behov for individuell kart-
legging og vurdering med tanke pa hvilke
typer ganghjelpemiddel som kan vere til
best nytte.

Visuelt guidet stegtrening

De motoriske kontrollsystemene er avhengig
avinformasjon fra det okulomotoriske syste-
met (som har med gyemotorikk 4 gjore) un-
der gange, for 4 kunne plassere fottene kor-
rekt. En liten studie gjennomfert pa personer
med mild lillehjerneaffeksjon viste bed-
ring av bade gyebevegelser og forflytnings-
evne etter trening av gyemotorikk (30). En
annen studie beskriver at det kan vere nyt-
tig & ove pd & se og vurdere hvor man skal
sette fottene pa forhind, for eksempel nar
man skal ga inn i et uoversiktlig rom med
mange fysiske hindringer, noe som kan fore
til bedring av funksjon og forhindre fall
(31). Dette er en enkel oppgavespesifikk
strategi som er lett & ta i bruk og tilpasse
til omgivelsene. Flere personer med arvelig
ataksi som vi har kontakt med forteller at
dette er teknikker som de automatisk tar i
bruk i hverdagen, men som ogsa kan veare
psykisk utmattende.

Bruk av rullestol

Bade elektriske og manuelle rullestoler er
blant de viktigste hjelpemidlene som brukes
i rehabilitering, og kan utgjere en stor for-
skjell nar det gjelder & leve et aktivt og me-
ningsfullt liv. Riktig bruk kan bidra til ener-
giokonomisering, og for noen ogsa gi energi
til & forflytte seg selvstendig uten bruk av
hjelpemidler i perioder. Det er viktig med
tilpasninger av gode sittestillinger, spesielt
med tanke pa utvikling av kroppslige feilstil-
linger/kontrakturer, respirasjon og spising.

Konkrete tiltak rettet mot spastisitet
Spastisitet kan veere et tilleggssymptom ved
arvelig ataksi. Toyninger og bevegelsestre-
ning er viktige elementer i fysioterapiopp-
folgingen for & opprettholde funksjon og
forebygge kontrakturer. Det kan veere behov
for spesifikke gvelser som motvirker bruk
av den/de overaktive spastiske muskelen/
musklene og som styrker svak muskulatur.
Passive toyninger og andre posisjonerings-
og mobiliseringsteknikker kan ogsa vere
indisert. Aktive treningsformer er generelt
mer effektivt enn passive gvelser dersom
pasienten er i stand til 4 delta i bevegelsene
og treningen selv. En Cochrane review som
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har sett pa effekt av toyninger pa kontraktu-
rer konkluderer med at toyninger ikke har
klinisk betydelig effekt p& leddbevegelighet,
smerter, spastisitet, aktivitetsbegrensning,
deltagelse eller livskvalitet (32). Ingen av
studiene hadde sett spesifikt pd pasienter
med ataksi, og ingen hadde oppfelging len-
ger enn sju maneder. Det er derfor vanskelig
4 si noe om langtidseffekten av teyninger.
Posisjonering for & motvirke feilstillinger
som folger av spastisitet kan innebaere bruk
av ulike typer ortoser, stdstativ eller annet
posisjoneringsutstyr som puter og poller.
Det vil som regel vare behov for samarbeid
med ortopediingenior.

Tremor i overekstremitetene

Lesjoner som pavirker omradet rundt lille-
hjernens hemisfeerer kan gi opphav til symp-
tomer i samme sides arm som tremor, ataksi
og repeterende ikke viljestyrte bevegelser.
Intensjonstremor oppstdr under bevegelse,
det vil si at den utleses av viljestyrte mus-
kelsammentrekninger. I tillegg til & pavirke
dagliglivets aktiviteter, kan de psykososiale
konsekvensene av tremor i overekstremite-
tene vaere betydelige. Noen personer har er-
faring med at grad av tremor kan reduseres
hvis malrettede bevegelser utfores ut fra hu-
kommelsen i stedet for ved bruk av direkte
visuell informasjon, eller hvis gyebevegelse-
ne og rekkebevegelsene for 4 nd malet gjores
separat.

Fysisk aktivitet
Personer med ataksi ber oppmuntres og
oppfordres til fysisk aktivitet som del av en
sunn livsstil dersom ingen kontraindikasjo-
ner foreligger. Trening og fysisk aktivitet ber
tilpasses den enkeltes gnsker og behov. Det
kan veere behov for 4 preve ut ulike alterna-
tiver for & finne en aktivitet som motiverer
og gjor at treningen opprettholdes over tid.
Forsiktighetshensyn m4 tas ut fra at hjerte-
komplikasjoner kan vere et tilleggssymp-
tom ved noen typer arvelig ataksi. Dette
gjelder spesielt Friedreichs ataksi. Det kan
veere behov for rad fra kardiolog vedrerende
fysisk kapasitet og utarbeidelse av trenings-
programmer for disse typene av ataksi.
Klinisk erfaring tilsier at generell kondi-
sjonstrening, yoga og pilates oppleves som
nyttig for & opprettholde styrke, fleksibilitet
og balanse. Ridning, klatring og bassengtre-
ning beskrives ogsé p4 samme mate av flere.
Svemming og trening i vann kan bade vere
utfordrende og samtidig helsebringende.

Mange opplever en bevegelsesfrihet som de
ellers ikke far pé land.

Mulighet og tilgang til & delta i ulike fy-
siske aktiviteter, gjerne sammen med andre,
beskrives 4 ha en positiv psykososial- og fy-
sisk helseeffekt.

Avslutning

Det finnes forelopig ingen kurativ behand-
ling for arvelig ataksi, men trening og fy-
sioterapi kan bidra til & opprettholde best
mulig funksjon og livskvalitet gjennom hele
sykdomsforlapet. Det er viktig at fysiotera-
peuten setter seg inn i diagnosen det gjelder,
samarbeider med bade lege og andre profe-
sjoner for & gi et mest mulig helhetlig tilbud.
Det er behov for individuelle vurderinger
og tilpasninger ettersom arvelig ataksi er en
stor og heterogen sykdomsgruppe.
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Introduction: Hereditary ataxia is a group of rare, progressive genetic disorders that
affects the neurological system and, in particular, the cerebellum. It results in poor
coordination of movement and gait. As there is no curative treatment for hereditary
ataxia, physiotherapy is essential for maintaining function and quality of life.

Main part: Hereditary ataxia arises secondary to mutations/disease causing variants in
a single gene that causes damage to the nervous system. Over 100 different genetic
forms of hereditary ataxia have been described if all forms and syndromes are included.
Research with new family cohorts continues to identify new forms every year. Patients
who have been diagnosed with hereditary ataxia should be offered a comprehensive
program of physiotherapy. Individualized assessments and therapy plans are needed
because hereditary ataxia is a large and heterogeneous group of diseases. Such a
physiotherapy plan aims to teach practical strategies to cope physically with activities
of everyday life and includes the use of orthopedic and technical aids and adaptation
of the environment. It also aims to maintain and improve function through a focus on
balance, coordination, and strength using more specific exercises and training. It is
important that the physiotherapist has in-depth knowledge about the diagnosis and
collaborates effectively with doctors and other professional in order to provide the

most beneficial care.

Conclusion: Physiotherapy is an important component for the management of the

physical effects of Hereditary Ataxia.
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