GUIDE

TILL EN GOD
VARDAG

Sjukdomen
CADASIL

NEUROFORBUNDETS PUBLIKATIONER



SJUKDOMEN CADASIL

Finlands Neuroforbunds publikationsserie nr 42
1:a upplagan 2015
2:a reviderade upplagan 2020

ISBN-978-952-7296-37-0 (pdf)

Specialist forfattare:

Docent, specialist i medicinsk genetik Minna Péyhonen,

HUCS/HUSLAB Enheten for klinisk genetik

MD, specialist i neurologi Susanna Roine, AUCS Verksamhetsomradet Neuro,
CVA-ansvarsomradet

Illustrationer: Anna Polkutie

()

&)
FINLANDS . "
NEUROFORBUND

Finlands Neuroforbund rf
Vaiheméentie 10

21250 Masku

tel. (02) 439 2111
info@neuroliitto.f
neuroliitto.fi

SJUKDOMEN CADASIL © FINLANDS NEUROFORBUND RF 2020



INNEHALL

SJUKDOMEN CADASIL ..uituiiiieieeiieeeieerieeeteetneesnesseesnesssnaesnaees 4
VAD BEROR SJUKDOMEN PA?Z ..o 4
SYMPTOM OCH SJUKDOMSBILD ....uueeeriviieeeeiiieeerrrineeeeeennneesesnnns 5
HUR KONSTATERAS SJUKDOMENT? .....ccceiiiiiiiiiiinieieeeeeeeeeeeeeeenns 7
ARFTLIGHETSRADGIVNING ...uuuiiieeeeieeeieeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeees 7
BEHANDLINGSMOJLIGHETER OCH UPPFOLJNING.........ccvvvvvvvvennnns 8

Berattelser om livet med sjukdomen CADASIL

POSITIV ATTITYD OCH SVART HUMOR.....cccevvreeerrrinneeerernnnennns 10
VISSHET BATTRE AN OVISSHET ...evvvvvrvrrerrrrnrnnnnnnnnnnnnneeeeeeeeeeens 14
FULL FART I ARBETSLIVET . iiuniiiniiiieiiieeieeiieeeieerneeeeeenneennnenanns 17
LYCKLIG VARDAG OCH EN LANGTAN TILL FJARRAN LANDER....19
LANGSAMMARE, MEN MED GOTT MOD......cccuvuuieiiiinneeeinnnneenns 22

SJUKDOMEN CADASIL © FINLANDS NEUROFORBUND RF 2020



SJUKDOMEN CADASIL

CADASIL ir en sillsynt sjukdom i de sma och medelstora artérerna.
Sjukdomen debuterar i vuxen alder och nedirvs dominant. De huvud-
sakliga symptomen pé sjukdomen 4r migrin med aura, vilken borjar i
vuxen alder, upprepade hjirninfarkter, forandringar i sinnesstimningen
samt i ett senare skede dven demens.

Den forkortning som anvinds for sjukdomen, CADASIL, ir en ini-
tialforkortning av begynnelsebokstiverna i de fynd som kinnetecknar
sjukdomen: Cerebral Autosomal Dominant Arteriopathy with Subcor-
tical Infarcts and Leukoencephalopathy, vilket betyder autosomalt do-
minant nedirvd sjukdom i de sma och medelstora artidrerna forknippad

med hjarninfarkter och forandringar i hjirnans vita substans.

Forekomst

Sjukdomens forekomst har uppskattats till 4/100 000. CADASIL fore-
kommer 6verallti virlden och sjukdomen &r lika vanlig hos mdn som hos
kvinnor. I Finland har sjukdomen konstaterats i cirka 50 slikter, i vilka
cirka 250 personer har diagnostiserats med CADASIL eller det genfel

som orsakar sjukdomen.

VAD BEROR SJUKDOMEN PA?

CADASIL orsakas av ett genfel i genen NOTCH3 i kromosom nummer
19. Ilitteraturen beskrivs 6ver 230 olika sadana genforandringar. Notch3-
proteinet dr en receptormolekyl som finns pa cellmembranen och som
paverkar cellernas differentiering under fosterstadiet. Hos finlindska pa-
tienter dr det vanligaste genfelet, dvs. mutationen, att en bas omvandlas
till en annan, mer exakt ¢.397C>T, som dndrar aminosyran arginin till
cystein, mer exakt p.Arg133Cys. Denna punktmutation har konstaterats
hos cirka 220 finldndare som hor till en slikt dir CADASIL férekommer.
Hos CADASIL-patienter i Finland har dessutom konstaterats 14 andra
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fel i genen NOTCH3 men de ér betydligt mer sdllsynta och forekommer
endast i nagra slikter.

CADASIL drabbar de smé artdrerna i hela kroppen dven om symp-
tomen harrdr sig endast fran hjdrnan. De slita muskelcellerna i hjar-
nans sma artirer forstors och ersitts av bindvav. Detta leder till att
blodkirlen blir smalare och sma infarkter uppstar i hjirnans djupa vita

och gra substans.

Hur nedarvs sjukdomen?

Sjukdomen nedirvs autosomalt dominant. Att sjukdomen nedérvs domi-
nant betyder att redan en forindring i den ena av generna i ett genpar (dvs.
arvsanlag) ricker till for att ge upphov till sjukdomen dven om genparets
andra del, den si kallade homologa genen, dr normal. En person som
sjalv har CADSIL I6per varje gang han eller hon skaffar barn en 50 % risk
for att barnet far det arvsanlag som ger upphov till sjukdomen, och alltsa
arver sjukdomen. A andra sidan finns det varje gang ocksa en 50 % chans
for att barnet far ett friskt arvsanlag och alltsd undgar att fa CADASIL.

SYMPTOM OCH SJUKDOMSBILD

Aldern nir sjukdomssymptomen bérjar och sjukdomsférloppets hastig-
het varierar avsevirt ocksa inom samma sldkt och till och med inom sam-
ma familj. Sjukdomens svarighetsgrad verkar inte bero pa var genfelet
finns. Rokning 4r den enda pavisade faktorn som verkar bidra till att sjuk-
domssymptomen borjar tidigare. Migrdn ér ofta det forsta symptomet pa
sjukdomen. Sin forsta hjarninfarkt far patienterna i genomsnitt i 50-ars-
aldern. Efter infarkterna kan dven depression och apati borja forekomma,
liksom dven en forsvagning av de mentala funktionerna. Upprepade in-
farkter leder ofta till svarigheter med att tala och ga. Hos en del av patien-
terna dr symptomen sa lindriga eller atypiska att sjukdomen konstateras
forstipensionsaldern eller forblir odiagnostiserad. Sjukdomen férkortar
den forvintade livslingden en aning. Den tillsvidare dldsta CADASIL-
patienten i Finland blev dock 92 ar.
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Migran

Hos uppskattningsvis 30 % av alla CADASIL-patienter dr det forsta
symptomet pd sjukdomen migrin med aura, dvs. migrin med forstadi-
um. De migransymptom som hor samman med CADASIL éri allmédnhet
svarare dn vid vanlig migrin och kan orsaka 6vergiaende férlamnings-
symptom eller forvirringstillstand. Hos kvinnor kan det forsta tecknet
pa sjukdomen utgoras av en migrinartad symptombild som upptriader
precis fore eller efter forlossning. Symptomen inkluderar neurologiska
symptom som dr snabbt overgiende eller varar hogst nagra dagar
(t.ex. talstérning, enkelsidiga forlamnings- eller domningssymptom)

samt huvudvirk av migrantyp.

Storningar i hjarnans blodcirkulation

Hos nistan alla CADASIL-patienter forekommer upprepade storningar
i hjarnans blodcirkulation frin i genomsnitt 45-60 ars alder. De flesta
hjarninfarkterna dr sma och forekommer i hjarnstammen eller djupt nere
i hjarnvivnaden och medfor varierande symptom. Typiska infarktsymp-

tom dar till exempel lindrig enkelsidig svaghet eller domning.

Forandrad sinnesstimning och apati

Hos cirka 20 % forekommer forandringar i sinnesstimningen, framst de-
pression. Apati forekommer som ett separat symptom hos cirka 40 % och

visar sig bl.a. som initiativloshet och allmin langsamhet.

Forsvagad mental niva och demens

Det nistvanligaste symptomet pd CADASIL ir en forsvagning av de
mentala funktionerna, vilken foregar vaskulir demens. Patienterna bor-
jar sjdlva mirka denna forsvagning i genomsnitt i 50-arsaldern. Demens
konstateras hos cirka 80 % av alla CADASIL-patienter &ver 65 ar. Ty-
piska drag i det tidiga skedet adr att de mentala funktionerna blir ling-
sammare samt att det verkstidllande och organiserande tinkandet och

koncentrationsformagan forsvagas.

SJUKDOMEN CADASIL © FINLANDS NEUROFORBUND RF 2020



HUR KONSTATERAS SJUKDOMEN?

CADASIL-diagnosen bekriftas med hjilp av en genundersdkning som
gors med hjdlp av ett blodprov, och i sdllsynta fall ocksa genom under-
s6kning av en provbit av huden med elektronmikroskop. I en magnet-
undersdkning av hjirnan (MRI) kan man se sjukdomsrelaterade om-
fattande skador péa hjiarnans vita substans: leukoaraios och infarkter.
I neuropsykologiska undersokningar kan man konstatera storningar i
den exekutiva formagan, vilka 6verensstimmer med subkortikal demens.
Minnesfunktionerna bevaras diremot i allménhet relativt vil under sjuk-

domens inledande fas.

ARFTLIGHETSRADGIVNING

CADASIL ér en sdllsynt, drftlig och kronisk sjukdom som paverkar den
insjuknades och de nirstaendes liv pd manga sitt. Nér en patient far diag-
nosen CADASIL géar den behandlande neurologen med patienten och de
nirstaende igenom fynden, uppféljningen och behandlingsmgjligheter-
na i samband med sjukdomen. Pa motsvarande sitt diskuterar ocksa en
genetiker med patienten, hans eller hennes make och vuxna barn sjukdo-
men i allmédnhet och sjukdomens neddrvning, genen och det genfel som
konstaterats. Genetikern diskuterar ocksad med sliktens friska personer,
vilka kan 16pa risk att insjukna, situationen i allmédnhet och sirskilt om
de funderar pa att soka sig till en prognostiserande genundersékning.
Under arftlighetsradgivningen behandlar man dessutom situationen
i slakten ur ett bredare perspektiv och diskuterar dven hur det vore bast
att informera de sliktingar som har sjukdomsrisk om att CADASIL har
konstaterats i deras nirmaste sldkt. Allmint taget anses att information

underldttar anpassningen till sjukdomen och eliminerar skuldkinslor.
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BEHANDLINGSMOJLIGHETER
OCH UPPFOLJNING

For nirvarande finns det ingen botande behandling mot CADASIL utan
behandlingen dr symptomatisk. Vid migridnanfall ar vanliga virkmedici-
ner att rekommendera. Triptaner ska undvikas vid migrananfall. Fore-
byggande medicinering mot migrin behovs sillan men de vanliga profy-
laxmedicinerna amitriptylin, betablockerare och epilepsimediciner kan
anvindas. Vissa patienter kan ocksé ha nytta av acetazolamid.

Det finns anledning att utreda och vid behov behandla de kidnda
riskfaktorerna for stérningar i hjarnans blodcirkulation (sésom blod-
tryckssjukdom, rokning, diabetes och hyperkolesterolemi) eftersom det
pavisats att atminstone rékning far symptomen att borja tidigare. Blod-
trycksmedicinering anvinds mot hogt blodtryck och hyperkolesterolemi
bor girna behandlas med statiner.

I den forebyggande behandlingen efter storningar i hjirnans blod-
cirkulation kan man sitta in blodcirkulationsmedicinering (t.ex. aspirin)
pa samma sitt som hos andra hjarninfarktpatienter. Eftersom risken for
hjarnblodning dr i ndgon man forho6jd finns det skl att undvika blodfér-
tunnande medicinering (Marevan och nya blodfértunnande likemedel)
om det inte finns medicinskt absoluta indikationer for dem. Det dr ocksa
bist att undvika trombolysbehandling om det inte dr fraga om en propp
hjarnans stora blodkirl och en hotande omfattande infarkt. Detta dr dock
mycket sillsynt vid CADASIL.

CADASIL-patienter ska se till att de far tillrackligt med vitska sar-
skilt nér det ar hett eller nir de idrottar. Pa sa sitt kan man undvika att
kroppen torkar ut, vilket 6kar risken for infarkt. Forsiktighet ska iakttas
i anviandningen av p-piller och vid hormonbehandling i 6vergangsaldern.
Kvinnor som har CADASIL eller 16per risk for att insjukna borde pa
moderskapsradgivningen f6ljas upp noggrannare dn normalt for att fo-
rebygga komplikationer. Det har konstaterats att CADASIL-patienter i
finldndska sldkter i samband med graviditet har en forhojd risk for savil
migrianartade anfall som for preeklampsi, dvs. havandeskapsforgiftning.

Beroende pa sjukdomens stadium och symptombild skots uppfolj-
ningen av sjukdomen antingen hos en neurolog eller hos en ldkare pa hil-
sovardscentralen. I denna framskridande kroniska sjukdom éar rehabilite-

ring, fysioterapi samt psykologiskt och sjukvardsrelaterat stod av stor vikt.
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Berattelser om livet
med sjukdomen CADASIL



POSITIV ATTITYD OCH SVART HUMOR

”Mitt minne har blivit sdimre. Min dotter skrattar dt mina minnes-
problem och jag dr sdker pad att hon ocksad utnyttjar dem till sin fordel”,
sdger Tuire med glimten i 6gat. Bdade Tuire och hennes dotter

anvdnder sig av humor for att kdmpa mot CADASIL.

Som barn hade Tuire inte huvudvirk, snarare reagerade hon med magen.
De forsta symptomen visade sig niar hon var 21 ar. Tuire hade inlett sin
sjukskotarutbildning i Helsingfors. Nar hon vintade pa bussen mirkte
hon att hon inte sag den bokstaven efter bussnumret.

Efter en tid fick Tuire symptom pa nytt och ocksa denna gang visade
de sig forst som synstorningar. Hon sig inte texten i tv ordentligt, men
tankte att det hjdlper med att sova. Pa natten vaknade hon av sa svar hu-
vudvirk att hon trodde att nagot var allvarligt fel. Tuire tog starka vark-
mediciner, somnade och var f6ljande dag alldeles utmattad, “helt ur spel”.

Under det foljande artiondet fick Tuire tvd nya anfall och darefter
borjade ocksa problemen med minnet. Tuire tyckte det var underligt att
det kdndes sa svart att minnas och lira sig saker och att koncentrera sig.

Som yngre hade hon dnda klarat sig bra i skolan.

IME 3 WEW
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140 ars dldern borjade migrananfallen komma oftare och ldkaren foreslog
ett CADASIL-test. Tuire ldste om sjukdomen och alla symptom stimde.
Ocksa Tuires far hade haft migran. Tuire lade som 10-aring mirke till att
hennes pappa inte var riktigt nirvarande och svarade pa fragor med for-
drojning. Pappan hade ocksd multi-infarkter och som &ldre forsamrades
hans minne radikalt. Men da hade sjukdomen dnnu inget namn. Tuires
likare ansag att en diagnostisering var viktig i synnerhet eftersom mig-
rinmedicinerna forvirrar CADASIL. Diagnostiseringen underlittade

valet av medicinering.

Diagnosen var en lattnad

Det ar da Tuire fick sin diagnos var tungt. Hon var da tvungen att bear-
beta dotterns fars dod och sin egen skilsmissa. ”Jag hade inte lust att ga
nagonstans utan satt bara hemma. Jag var nog i ganska daligt skick men-
talt. Forst nér situationen borjade forbattras markte jag att jag nog lidit
av nagot slags depressionssymptom”, funderar Tuire.

Diagnosen var en littnad for Tuire. Jag holl inte pa att bli tokig utan
alla symptom berodde pa sjukdomen. Pé arbetet hade jag borjat gora fel.
Ibland var jag helt siker pa att jag skott nagot drende men det hade jag
inda inte gjort. Det var verkligen stressande.”

Ocksé den nya tekniken orsakade problem pa jobbet. Tuire tinkte
att hon aldrig kommer att ldra sig anvinda dem. Stress forvirrar sjuk-
domen och visar sig som fysisk trotthet. Ibland tyckte Tuire att hennes
inldrningsformaga plotsligt hade upphort helt. “Rutiner ar till hjdlp. Man
kommer ihag vilbekanta saker, och om man ilugn och ro far upprepa nya
saker sa kan man ocksa lara sig dem”, konstaterar Tuire.

“Efter diagnosen tog jag stindigt pa mig alla misstag, jag tog nog pa
mig skulden dven for andras misstag. Det var stressigt att mirka att miss-
tag, glomska och dalig koncentrationsférmaga 6kade de andras arbets-
borda.” Tuire ansdkte om och beviljades partiell invalidpension. Senare
blev hon arbetslds pa grund av strukturomvandlingar och ansdker nu om
full invalidpension. Hon saknar inte arbetet, men nog minniskorna. "For
vissa dr det svart att limna arbetslivet, men f6r mig var det en ldttnad att

slippa stressen. Jag méar mycket battre nu.”
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Den narmaste kretsen informerades

Till en bérjan ville inte Tuire beritta om sin diagnos for andra sldktingar
an sin mamma. Tuires pappa hade en besvirlig personlighet som manga
kopplade ihop med hans sjukdom. Tuires positiva grundpersonlighet har
dnda inte forandrats av sjukdomen, vilket ar en stor lattnad.

Ett storre bekymmer for Tuire dn hennes egen sjukdom var huruvida
hennes dotter kommer att fi CADASIL. Tuire tyckete att dottern har
tillrackligt med sitt medfodda hjértfel. I borjan undvek Tuire att tala med
sin dotter om sjukdomen. Hon svarade uppriktigt pa fragor, men undvek
att nimna sjukdomen vid namn sa att barnet inte skulle beh6va oroa sig
for att fa den drftliga sjukdomen. Senare fick dottern dock symptom och
da berittade Tuire for henne om CADASIL. Dottern ville genast gora
ett gentest och tog diagnosen mycket bra. "Om hon skulle ha blivit de-

primerad hade det varit tungt ocksa for mig”, sager Tuire.

Langsammare liv med full fart

“Emellanat dr det irriterande ndr manskor siger att alla ju far problem
med minnet med aldern. Det hir dr inte samma sak. Den bristande kon-
centrationen och minnesproblemen gor att mycket stindigt blir pa halft
for mig. Jag kan till exempel borja stdda i ett rum, glomma bort vad jag
holl pa med och strax efter borja i ett annat rum.”

”Anda vill jag inte beklaga mig 6ver sjukdomen utan héller mina be-
kymmer f6r mig sjdlv. Jag njuter av livet alltid nir det ir mojligt och pa
de sitt jag kan. Jag gdmmer mig inte for livet.”

Nu ndr Tuire har tid har hon blivit intresserad av fotografering. Bild-
behandling dr smépetigt arbete, men man kan lira sig det i egen takt.
”Kameran dr min riddning. Den dr som en hund, jag gar ut for att rasta ka-
meran’, skrattar Tuire. Fotograferingen hinger ihop med en annan hobby,
namligen resandet. Numera kan Tuire inte boka en resa pa forhand utan
tar en sista minuten-resa nir hon mér bra. Tack vare den flexibla tidtabell
hon har som arbetsl6s kan hon njuta till fullo av de bra dagarna. Det ar
inte alltid hon har rad att resa eftersom inkomsterna har minskat. Men
a andra sidan har ocksa utgifterna minskat nir den vuxna dottern flyttat

hemifran.
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Mainniskor fragar ibland Tuire om hon inte dr ridd for att resa ensam.”Vad
skulle det vara for mening med det?”, undrar hon, "Att lata bli att leva.
Om det hinder nagot pa resan kunde det lika vil hinda hemma. Man

maste njuta av livets goda stunder.”

Symptom och likemedel

Utover besvirliga kognitiva symptom, sasom minnesstorningar och in-
larningssvarigheter, ger sjukdomen ocksa fysiska symptom, till exempel
huvudvirk och problem med balansen. Tuire har haft tvd sma hjarnin-
farkter och dter darfor blodfértunnande medicin och kolesterolmedicin
trots sina goda kolesterolvirden. Det dr dnnu oklart om kolesterolmedi-
cinen hjilper men enligt ldkaren dr den atminstone inte till skada.

Dessutom har Tuire forebyggande migrinmedicinering som pa ett
par ar lett till en viktokning pa 10 kilo. Likemedlet ger ocksa god sémn.
Om migrinen fortsitter linge tas Tuire in pa sjukhus for att fa stopp
pa anfallet. En mild smirtmedicin som ges intravendst bryter migrian-
spiralen om de egna medicinerna inte hjilper.

”Den hir sjukdomen idr olika for alla, jag dr i mycket battre skick dn
min pappa var i den hir dldern. Jag hoppas forstas att min dotter kommer
att vara i dannu bittre skick. Men utgaende fran andra manniskors historia

kan man inte veta hur det blir for en sjalv”, framhaller Tuire.
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VISSHET BATTRE AN OVISSHET

CADASIL har alltid varit en del av vardagen i Lauras familj trots

att hon som barn inte kdnde till namnet pa sjukdomen. Nu har ocksad
Laura samma sjukdom som morfar och mamma, men det hindrar
henne inte fran att planera att bilda familj. ”Chansen dr barnet dr
helt friskt dr ju dndd 50 procent. Och dven om det inte dr det, sd
pdverkar ju sjukdomen livet forst ndr man blir dldre. Att minnet blir
sdmre hor till dlderdomen ocksd annars sd inte dr det ndgon sd hemsk
tanke. Mamma vill ocksd ha barnbarn och forséker skynda pa oss.
Hon har sagt att hon vill komma ihdg det”, skrattar Laura.

Laura fick sina forsta CADASIL-symptom som 21-aring. Vénstra sidan
av kroppen domnade, men till en borjan trodde hon att symptomet be-
rodde pa hennes medfodda hjartfel. Foljande gang fick hon ocksé synvil-
lor och médde daligt. Laura var rddd for att symptomen skulle vara TIA-
anfall (6vergdende rubbningar i hjirnans blodcirkulation) men de var
initialsymptom pa migrin. Hon hade aldrig tidigare lidit av huvudvirk.

Laura hade alltid vetat att hennes mamma hade en storning i hjarnans
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blodcirkulation men sjukdomens namn hade inte kommit pa tal. Det
hade ocksa varit tal om att sjukdomen kan vara arftlig.

Nir Laura fick symptom for tredje gangen beslot hon att ga till 14-
karen. Forst nidr Laura starkt borjade misstdnka att hon drvt familjens
sjudom berdttade hennes mamma att det var fraiga om CADASIL. Nir

Laura ldst om sjukdomen ville hon genast ga och testa sig.

Diagnosen var ingen overraskning

Laura blev forst chockad 6ver diagnosen trots att den egentligen inte kom
som nagon &verraskning. Hon ringde genast upp sin davarande pojkvin
och sin mamma.”Jag tycker dnda att det var béttre att fa veta”, siger Laura,

“diagnosen var en bra orsak att forbdttra sina levnadsvanor, till exempel
sluta roka. Mamma tyckte att vetskapen var en bérda och motsatte sig till
en borjan testningen, men sjalv tycker jag att visshet dr battre dn ovisshet.
Kunskap om sjukdomen hjilper en ocksa att veta hur man ska agera till
exempel vid en hjarninfarkt. Och ndr ocksa de anhoriga dr medvetna om
situationen kan de agera genast.”

”Jag dr van vid att ofta springa av och an till sjukhuset pa grund av
mitt hjartfel, och darfor var det hir inte en sa stor sak. Det konstigaste
ar kanske skyldigheten att informera arbetsgivaren. Tillsvidare har jag
inte ansett det vara nddvindigt att forklara saken. Det dr inte dnnu aktu-
ellt”, funderar Laura. (Obs! Mer information kring anmdlningsskyldigheten
finns pd sista sidan.)

Laura sprider inte information om sjukdomen eftersom méanniskor
kan fa en felaktig uppfattning eller borja ge akt pa eventuella symptom.
Men for sina nirmaste har hon nog berittat ppet om saken. For sin nu-
varande make berittade hon om sjukdomen genast i borjan av relationen
men utan att ga in pa detaljer. Senare nir vi talade ndrmare om saken
borjade min pojkvin tjafsa om att nu ska du nog sluta roka, eftersom

sjukdomen var en storre sak d4n vad han fran borjan trott”, berittar Laura.

Drommer om egen familj

Nir intervjun gors dr Laura 24 &r och har nyligen flyttat ihop med sin
pojkvin. Inom nagra ar kommer de ocksa att skaffa barn. Vetskapen om

en drftlig sjukdom paverkar inte beslutet att bilda familj, Laura har alltid
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velat ha barn. Chansen att barnet ar helt friskt dr ju andé SO procent.
Och dven om det inte dr det sa paverkar ju sjukdomen livet forst nir man
blir dldre. Att minnet blir simre hor till alderdomen ocksa annars sa inte
ar det nagon sd hemsk tanke. Mamma vill ocksé ha barnbarn och forsoker
skynda pa oss. Hon har sagt att hon vill komma ihag det”, skrattar Laura.
Lauras réddsla infor framtiden giller snarare hennes mammas hilsa
dn den egna sjukdomen. Bade hennes farmor och mormor lider av de-
mens och hon dr bekymrad 6ver nir mamman ska drabbas av liknande
symptom till f6ljd av CADASIL. Lauras morfar drabbades av demens
redan som femtioaring. "Men & andra sidan dr sjukdomen sa individuell
att man aldrig kan veta sdkert. Det gar inte ens att jaimfora mammas och
morfars hilsotillstand i samma alder. Trots att jag inte minns det sa bra
vet jag att morfar var i mycket simre skick an mamma 4r nu. Han kidnde

inte ens igen mig eller mamma’”, sdger Laura.

Uppfoljning och sinne for proportioner

Efter sin diagnos har Laura hunnit fd behandling i ett ars tid och hon
gissar att hon kommer att ga pa kontrollbesok arligen. Om nya symptom
visar sig tar man en magnetbild men annars diskuterar man bara. Medici-
neringen omfattar en liten dos kolesterolmedicin och en mild antiinflam-
matorisk medicin med blodfértunnande medel.

“Egentligen talar jag ritt lite om sjukdomen, ens med mamma. Om
jag far symptom konsulterar jag min mamma som &r i sjukvardsbran-
schen. Man vet ju inte alltid om symptomen beror pa CADASIL eller pa
nagot annat. Problem med synen kan till exempel bero pa att man inte
anvinder glasdgon. Det dr nog snarast sa att vi tar till svart humor nér vi

talar om sjukdomen’, sdger Laura.
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FULL FART I ARBETSLIVET

Jussis sjukdom har gett mycket fd symptom efter diagnosen.

For ndrvarande dr han for fullt ute i arbetslivet. Emellandt funderar
han pa framtiden, ocksad for att de nu redan vuxna sénerna l6per

risk att insjukna. Jussi har fdatt kraft genom kamratstédet. "Mdnniskor
har alla slags sjukdomar. Det dr positivt att mdrka att livet segrar
ocksa for dem. Trots sin sjukdom dr de aktiva och lever vidare.”

Jussi fick sin CADASIL-diagnos forst som 50-aring. Diagnostiseringen
fick sin borjan i nagot som eventuellt inte alls h6rde samman med CA-
DASIL, nimligen de svara biverkningarna av en medicin som ordinerats
for rytmstorningar. Symptomen var dock inte typiska for den medicinen
och Jussi hinvisades till magnetfotografering dir CASASIL konstatera-
des. Senare bekriftades diagnosen ytterligare med ett blodprov.

Sjukdomen i en biroll

Diagnosen var ingen 6verraskning for Jussi. Han var medveten om risken
eftersom sjukdomen fanns hos flera av hans slidktingar. Diagnosen var
dnda en stor chock som det tog flera méanader att bearbeta. Jussi och hans
fru hann redan fundera pa att silja sitt egnahemshus for att underlatta
situationen men symptomen forsvann i och med att Jussi slutade ta den
medicin som orsakat biverkningarna. Livet fortsatte och sjukdomen fick
en biroll.

Jussi dr nu 56 ar och ligger knappast marke till CADASIL-symptomen.
Han arbetar med forsiljning pa ett stort exportforetag och reser mycket i
jobbet. Ibland har han lite huvudviark men sakkunniglikaren har sagt att
symptomen inte nédvindigtvis beror pa CADASIL. Sasom hos manga fin-
lindare kan de till exempel bero pa spanda nack- och axelmuskler till f6ljd
av bildskdrmsarbete. ”Efter diagnosen skyller jag litt ndstan alla symptom
pa CADASIL dven om man inte kan veta om det dr fraga om det eller nagot

helt annat”, funderar Jussi.
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Det ar inte vart att oroa sig pa forhand

Jussi har tvd vuxna soner. "For mig ar det viktigt att veta vad som kan
hinda i samband med sjukdomen, sa att jag kan beritta for min familj.
Vi berittade 6ppet om sjukdomen for pojkarna eftersom ocksé de 16per
risk att insjukna.”

Jussis soner har inte latit gora gentestet. ” Vi tinkte pa saken och tala-
de med ldkaren. Tillsammans besl6t vi att det inte I16nar sig. En ung min-
niska behover inte bekymra sig pa forhand eftersom det dnda inte finns
mediciner. Anvisningarna for dem som har sjukdomen dr inda desamma
som for alla andra: skaffa dig sunda levnadsvanor, sluta roka och anvind
mattligt med alkohol. Om migrin eller andra symptom pa CADASIL i
nagot skede borjar visa sig blir det aktuellt att testa sig. Kanske man har
funnit bot for sjukdomen i det skedet.”

”Jag funderar pa sjukdomen emellanat. For min egen mor och min
moster var det svart ndr man inte kidnde till orsaken till symptomen.
Mammas personlighet forandrades radikalt och det var en stor chock
for familjen. Mina egna soner kdnner atminstone till sjukdomen. Det ar
bra att vara medveten om orsaken om min personlighet borjar forandras,
minnet sviker eller saker och ting inte gar som de ska”, konstaterar Jussi.
Hemma hos dem finns en parm dar han har samlat all information han
fatt om sjukdomen.

Jussi har deltagit i ndgra kamratstddstriffar for personer som lider
av ovanliga sjukdomar. Pa triffarna gick det upp f6r honom att han inte
ar ensam om sin sjukdom. “Maénniskor har alla mgjliga sjukdomar. Det
ar positivt att mirka att livet segrar ocksa for dem. Trots sin sjukdom
ar de aktiva och livet gar vidare. Man maste komma ihag att dven om
man sjdlv har en sjukdom finns det alltid méanniskor som har det svarare.
Det hir dr ingen dodlig sjukdom. I jamforelse med att fa cancer och ha
till exempel tre manader kvar att leva dr det hir sist och slutligen en latt

borda’”, sager Jussi.
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LYCKLIG VARDAG OCH EN LANGTAN
TILL FJARRAN LANDER

Ndr det visade sig att sjukdomen CADASIL férekom i Marja-Liisas
slikt bestdmde hon sig for att lata gora ett gentest. Det gjorde hon av
ren nyfikenhet utan att desto mer tinka pa foljderna. Senare dngrade
hon sitt beslut.

”Idag skulle jag inte vilja veta. Nu ndr min man och jag ar pensiondrer och
i gott skick skulle vi kunna resa, men péa grund av forsdkringsvillkoren
vagar vi inte aka ivdg. I villkoren star det att om problemet ansluter till en
sjukdom som man har kinnedom om redan vid avfiarden far man forsta
hjilpen, men far sjilv bekosta till exempel ambulanstransport hem. Till
det kunde allt man &dger och har ga at”, funderar 69-ariga Marja-Liisa.

Hon har huvudsakligen fétt vara frisk, men har nog nagra CADASIL-
symptom. “Jag tror att det forsta symptomet pa CADASIL var ett an-
fall av epilepsityp. Jag fick anfallet nér vi semestrade pa ett slalomcenter
och jag var da ungefir 50 ar. Under anfallet fick jag frossbrytningar och
tvangsrorelser. Minnet fungerade daligt. Vi for till sjukhuset men dar
gjorde man ingenting utan trodde att anfallet var en panikstorning.”

Hon fick inte flera motsvarande anfall men andra symptom borjade visa
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sig. Marja-Liisa arbetade da som forsdljningssekreterare pa ett kontor.
”Jag hade storningar i blodcirkulationen. Ibland var jag tvungen att stiga
upp och ga omkring pa jobbet for att armar och ben domnade sa illa.

Ocksa omradet kring munnen domnade och gjorde det svért att tala.”

Bort ur ekorrhjulet

Mot slutet av arbetslivet borjade arbetet bli stressigt. Pa arbetsplatsen
holls samarbetsforhandlingar varje ar och ibland till och med tva ganger
om aret. Till en borjan var Marja-Liisa ridd for att forlora sitt jobb, men
till sist 6nskade hon rentav att det skulle bli hennes tur att sluta. Hon
borjade bli deprimerad. "Arbetsbordan bara 6kade. Jag blev deprimerad
och utmattad och kom inte lingre ihag nagonting. Jag borjade grata ofta.
Jag fick partiell invalidpension, men arbetsgivaren sa att nagon sddan
pension far man inte hos oss. Da sa jag upp mig.”

Under den tid som f6ljde efter uppsdgningen borjade Marja-Liisa ta
sig upp ur sin depression. Hon fick medicin och eftersom hon lyfte par-
tiell invalidpension skickades hon ocksa till mentalvardsradgivningen.
Dir skulle hon ga igenom en rehabiliterande process. ”Till den hérde att
jag skulle gé dit en gang i manaden och det kidndes onddigt, men var ju
riktigt trevligt. Jag fick prata en timme och ingen avbr6t mig utan lyss-
nade bara”, skrattar Marja-Liisa. Inom ett &r kunde Marja-Liisa gé i pen-
sion helt och héllet, som 59-aring. "Det aret var 59 ar den genomsnittliga

pensionséldern, sa jag tinkte att jag klarat mig riktigt bra.”

Test eller inte?

Marja-Liisa hade redan varit pensiondr i méanga &r nér hennes ildre bror
blev férlamad. Brodern fick diagnosen CADASIL och syskonen forstod
att dven deras mamma hade avlidit i den sjukdomen. Darefter 1t ocksa
Marja-Liisa testa sig. Diagnosen har dock utgjort ett hinder for resandet.
”Vihar rest lite men bara till sidana platser dirifran man enkelt kan ta sig
hem till exempel med bil. I sommar ska vi kanske fara till Norge for att
ateruppleva ungdomsminnen.”

Marja-Liisa och hennes man har tva soner pa 40 och 33 &r. Nir det
giller pojkarna har hon inte bekymrat sig 6ver sjukdomen eftersom de

dnnu dr unga. Marja-Liisa och hennes man har sagt till sina barn att det
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inte dr virt att de gir och testar sig eftersom de gillar att resa.”De lever
sa hdlsosamt att en diagnos dnda inte skulle gora nagon skillnad. Bigge
pojkarna dter hdlsosamt, de motionerar och de varken roker eller dricker

for mycket alkohol”, forklarar Marja-Liisa.

Alder eller sjukdom?

Pa det hela taget mar Marja-Liisa bra och dr n6jd med sitt liv. Hon har
inte mycket symptom och storningarna i blodcirkulationen har ocksa
minskat. Ibland tycker hon att hon ir vildigt bortdomnad efter langa
bilresor men ocksa hennes man har samma problem, sa det dr svart att
veta om det dr ett symptom pa CADASIL. Forlamningar ar det enda
Marja-Liisa ar ridd for. Neurologen hade dnda hoppingivande informa-
tion om detta: dven om CADASIL-patienter borde bli smatt gaggiga,
som 70-aringar kdnde ldkaren till nagon CADASIL-patient som kunde
leva sjdlvstindigt dnnu vid 90 &r.

“Det trakigaste dr ndr man inte hittar ord. Min man siger att sd ar det
ju for alla i den hér aldern, men det dr virre for mig eftersom jag pratar
sa mycket”, skrattar Marja-Liisa, “jag maste bara vara lycklig 6ver att ha

fatt vara sa hdr forunderligt frisk.”
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LANGSAMMARE, MEN MED GOTT MOD

”Jag tycker om att ldsa vetenskapliga artiklar och har ocksd ldst mycket
om CADASIL”, sdger Pentti, make till Marja-Liisa som lider av CADASIL.
”Jag har frdgat min frus neurolog varfor genfelet inte ger symptom
redan som barn om det finns hos mdnniskan redan fran borjan.

Jag har ocksa fragat varfor symptomen i den hdr sldkten helt klart
framtrdder allt senare for varje generation. Likaren hade inga for-
klaringar. Den som kan reda ut det hdr skulle fad Nobelpriset, sa han.”

Pentti forhéller sig till sin fru som till en frisk méanniska som med aldern
har borjat fa vissa symptom - precis som han sjilv. Paret gick i pension
redan for tio ar sedan.

”Marja-Liisas uthallighet har minskat, det méarker man. Lakaren fra-
gade henne om hon borjar med manga olika saker som hon sedan dnda
inte slutfor. Och sa ar det ju. Numera tvingar min fru sig till att slutfora
sadant som hon tidigare satt i ging med, och det dr hon mycket stolt 6ver.
Hon har ocksa gjort sig av med sadan hobbyutrustning som hon inte
lingre tanker befatta sig med. Hon forsoker inte lingre lura sig sjalv med
att hon nog dnnu nagon dag ska anvinda dem. Men sjdlv har jag precis
samma problem. Jag har varit borta fran arbetslivet redan i flera &r men
det finns dnnu sddant som jag inte fatt gjort trots att jag planerade att
ta itu med det genast efter pensioneringen. For oss bada har vissa saker

borjat ga allt langsammare. Det finns mycket som tar lingre tid dn forut.”

Vissa sysslor gar trogt

Pentti och Marja-Liisa har ocksa talat om att vissa firdigheter forsvinner.
”Min fru har mirkt att hon inte lingre kan sticka. For fem éar sedan beslot
hon sig for att sticka en axelsjal av tunt yllegarn som 90-arspresent till en
kusin som bor i Amerika. Marja-Liisa hade i tiden stickat en likadan sjal
till sin egen mamma och till min mamma. Hon tinkte anvinda samma
modell och hade ocksa monstret kvar. Hon lyckades inte med stickningen
hur hon 4n forsokte. Det dr uppenbart att Marja-Liisa forlorar vissa far-
digheter. A andra sidan har vi mirkt att det kan gi pa samma sitt ocksa for
sadana sldktingar som inte lider av CADASIL. Man kan till exempel ha
glomt hur hilen pé en socka ska stickas, det kan hora samman med aldern

och inte med sjukdomen.”
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Nya platser piggar upp

De aktiva makarna later inte sjukdomen utgora ett hinder for dem utan
njuter av livet genom att besoka ett nytt stille varje vecka och tillbringa
langa perioder pa stugan ute pé landet.

Utover att Pentti och Marja-Liisa besokt neurologen har de deltagit i
ett informationsmote i anslutning till sjukdomen.” Vi skulle ocksa kunna
tinka oss att tillsammans delta i rehabilitering eller kamratstodstraffar,
om tidpunkten rakar passa. Men tillsvidare har det inte funnits sidana

tillfillen”, sdger Pentti.

4 )

CADASIL-NATVERK

Findlands Neuroférbund tillhandahaller ett CADASIL-natverk, sa att personer
med CADASIL-diagnos kan hitta varandra runtom i Finland och kan halla
kontakten. Genom natverket kan medlemmarna konfidentiellt utbyta
erfarenheter inom stodgrupper. Medlemskap i natverket ar kostnadsfritt.

Mera information och anmalningsblankett finns pa adressen
neuroliitto.fi/toimintaa/harnes-verkostot

GUIDEN VID ARBETSLIVETS VANDPUNKTER

Vilka skyldigheter medfér sjukdomen i arbetslivet?

o . - L Vid arbets)j
2 C. arbetslivets
Maste jag beratta om min sjukdom? Vindpumire.

Det ar klokt att beratta om sjukdomen for personal-

halsovarden sa att de kan bedéma hur den paverkar i"’f @ g
din arbetsformaga och dina befintliga arbetsupp- ,:r:*g /]
gifter. Om sjukdomen paverkar din arbetsférmaga S ’\-..{{-
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pa ett satt som forsamrar arbetssékerheten maste
du ta upp situationen med din arbetsgivare.

Det ar viktigt att du berattar om férandringar i din funktions-
foérmaga pa arbetsplatsen senast nar de boérjar paverka din arbets-
formaga. Nar du berattar om férandringarna i ett tidigt skede kan
man i god tid ta hansyn till eventuella férandringsbehov vad galler
arbetsmiljon.

Neuroférbundets guider finns att ladda ner gratis i var webbshop:
neuroliitto.fi/verkkokauppa
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