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Haromdagen fick jag ett samtal fran en
foéralder som ville prata om erfarenheter
av stamcellstransplantation. Jag lyssnade
och berattade aven lite grann om det jag
minns fran tiden da var son genomgick en
transplantation pa grund av en medfodd,
svar kombinerad immundefekt, SCID.

Lang tid har gatt sedan dess men jag tdnker
ibland att vi hade tur pd manga sétt. Tur i den
bemérkelsen att nagon reagerade, det fanns
behandling och han svarade bra pa den. Men
dven for att han fick den bédsta mdjliga varden
som finns att fa. Vi hamnade rétt (till sist) dér
kompetensen fanns, vilket jag och min man ser
som en avgorande faktor for att var son kom
att overleva. Det &r dessvérre ingen garanti,
fortfarande i dag, att man far specialistvard.

Vii PIO tar del av alltfér ménga berittelser dér
ménniskor upplever att de inte far den vard eller
behandling de skulle behova och dér sjukvards-
personal har bristfallig kunskap om primér im-
munbrist. Min erfarenhet ar att sa ldnge man
mar bra med sin sjukdom fungerar det bra med
den lokala sjukvardshjélpen. Men nér ndgot till-
stoter och ldget blir mer kritiskt dé racker séllan
kompetensen till och alltfér manga sjukhus tar
inte kontakt med specialister for att fa rad. Man
vet inte vart man ska vinda sig, har inte tid, ar
radd for att verka okunnig, tycker sig kunna
eller vill forsoka sjdlva. Oavsett varfor sjuk-
vardspersonal inte tar hjilp blir det svért och
bekymmersamt for personen med sjukdomen.
Det leder till otrygghet och ofta onddigt lidande.
I Sverige finns specialister inom primir im-
munbrist pa flera universitetssjukhus runtom i
landet. Dessutom finns expertteam for immun-
brist vid centrum for séllsynta diagnoser, CSD,
i Stockholm och Gd&teborg. Men én nyttjas de
inte pa bista sétt.

Eftersom de allvarligaste formerna av primér
immunbrist bara drabbar ett fatal finns inte mgj-
lighet till tillrdcklig erfarenhet pa varje sjukhus
av naturliga skél. PIOs uppfattning dr att om
man skulle samla ansvaret for alla med svara
former av primdr immunbrist till ett specia-
listcentrum skulle man kunna garantera bista
mojliga vard och behandling, bedriva effektiv
forskning, Oka kunskapen och fungera som
en radgivande enhet till lokala vérdgivare for
den rutinvard som kan bedrivas pé patientens
hemort, dels vid de vanligare formerna av
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primér immunbrist och dels vid eftervarden av
de mer komplicerade formerna. Detta vore en
framgéng for alla parter.

Aven om vi ser att det ibland finns brister inom
vérden ser framtiden dnd4 ljus ut. Mycket bra har
hént de senaste aren inom omrédet primédr im-
munbrist, t.ex. har ett kvalitetsregister startats,
PIDcare. Vi hoppas att PIDcare ska ge storre
kunskap och forbattrad behandling pa sikt,
pa sid 4-5 kan du ldsa mer. Det finns numera
ocksd riktlinjer for utredning, diagnos och
behandling for flera priméra immunbrister. Ett
annat exempel pé ett viktigt framsteg &r scre-
eningprojektet for primér immunbrist i Stock-
holmsregionen. Ett forskningsprojekt dar man
vill hitta nyfédda barn med de allvarligaste
formerna av primér immunbrist i samband med
PKU-testet. Professor Lennart Hammarstrém,
Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm,
som leder studien skriver i detta nummer om
projektet och bakgrunden till PKU-testen.

Screeningen badar gott for framtiden for de
allvarligaste formerna och kanske ger det dven
ringar pé vattnet, att primédr immunbrist i all-
ménhet fir en okad uppméirksamhet. Vi kan
hoppas pé det, for precis som PIO-medlemmen
Malin Lenneryd skriver i sin beréttelse pé sid 22
kan man fa vinta ldnge tills nagon misstanker
primér immunbrist.

Professor Anders Fasth vid Drottning Silvias
barn- och ungdomssjukhus beskriver i detta
nummer symptom, diagnos och behandling
av primdr immunbrist och pé tidningens om-
slag finns en lista med varningstecken som
specialister inom omradet har utformat. Ett
viktigt redskap for att identifiera primir immun-
brist.

Det hédr ar ett matnyttigt nummer som jag
hoppas att du far glidje av. Dela gidrna med dig
av tidningen till ndgon annan du tror skulle vilja
veta mer om primér immunbrist.

”Ju mer man kan om sin sjukdom desto storre
mdjlighet till god livskvalité”, PIOs motto.

Avslutningsvis vill jag tacka for min tid som
ordforande i P1O. Jag dnskar den nya styrelsen,
med Maria Monfors som ordforande, ett givande
och framgangsrikt ar. Varmt lycka till.

Ann-Sofie Isaksson Nordmark
Avgéende t.f. ordforande
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- Nu ar det dags for landstingen
att ta fram en plan infor dverta-
gandet, for att trygga tillgangen
av pumpar, menar Anneli Larsson,
verksamhetsansvarig, PIO.

Fran den 31 maj 2017 tar landstingen
over ansvaret frdn TLV (Tandvards-
och lakemedelsforméansverket) for
infusionspumpar som anvénds for
subkutan immunglobulinbehandling
och for viss inhalationsutrustning.

Beslutet togs i november 2015 men
TLV anser att det &r viktigt att pro-
dukterna &r kvar inom forménerna
till dess att landstingen kan ta dver
ansvaret och erbjuda sidan utrust-
ning till berdrda patienter. TLV
bedomer att landstingen har behov
av god framforhéllning for att Gverta
ansvaret vilket innebér att beslutet
om uteslutning av produkterna trider
1 kraft forst i maj 2017.

Efterlysning!

Har du primar immunbrist, be-
handling med immunglobulin, ar
&ver 18 ar och vill vara med och
svara pa en enkat om livskvalité?

Vi behéver din hjalp! PIO har blivit
utvalda att tillsammans med patient-
organisationer i atta andra europeiska
lander och Canada delta i en enkét-
undersokning som genomfors av den
internationella patientorganisationen
IPOPI.
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Immunglobulinbehandling vid pri-
mér immunbrist klassas av. WHO
som en livsnddvéndig behandling. 1
Sverige finns ca 1000 personer som
berérs av beslutet. Det &r personer
i alla aldrar och 1 olika faser i livet.
Barn, unga och vuxna som har olika
livsstil, olika behov och olika fysiska
forutsdttningar att praktiskt skota
olika pumpar. En infusionspump som
passar for en individ kanske inte alls
passar en annan. Anneli Larsson
menar att det darfor d4r mycket viktigt
att landstingen tillhandahéaller olika
typer av pumpar pa samma sétt som
det fungerar 1 dag under TLVs ansvar
och séger:

— Det &r en viktig del i den livsndd-
vindiga behandlingen att personer
med primdr immunbrist har tillgang
till de pumpar som passar dem bist,
pa lika villkor, oavsett var i landet de
bor.

I den nya patientlagen star det att
patienten ska fa vélja det hjalpmedel

Enkéatundersékningen dger rum un-
der senvaren/sommaren 2016 och
ska belysa livskvalitén for de som
har primér immunbrist.

Detta dr en utmarkt méjlighet att
f4 veta mer om hur livet och livs-
kvalitén péverkas nir man har pri-
mér immunbrist. Resultatet kommer
vara ett viktigt verktyg i paverkans-
arbetet for en bittre vard. Fragorna
ar pa svenska och besvaras online.
Enkiten besvaras anonymt och en
rapport kommer att presenteras 2017.

Al dite
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Information

_andstingen tar overansvaret
iImmunglobulinpumparna

hon eller han fore-
drar nér olika al-
ternativ finns. Sa
lange behovet finns
och kostnaden
for det valda al- | @
ternativet anses -
rimlig. (kap. 7,
§ 2). Med andra
ord &r det nu hog
tid for alla lands-
ting att borja pla-
nera for Overtagandet.

Bakgrund: Tandvérds- och likeme-
delsformansverket, TLV, tog den 19
november 2015 ett beslut om att in-
fusionspumpar, bland annat pumpar
som anvéinds for subkutan gamma-
globulinbehandling, och viss inhala-
tionsutrustning kommer att uteslutas
ur lakemedelsforménerna frén och
med 31 maj 2017. Beslutet i sin hel-
het finns att 14sa pa TLVs hemsida
www.tlv.se under menyn ”Beslut”.

PIO ska bidra med minst 50 svar,
s& din medverkan &r viktig. PIO far
dessutom ersdttning fran IPOPI for
varje medlem som svarar. Genom att
besvara enkéten gor du dubbel nytta.




PIDcare

PlDcare och Halsodagboken

Text: Susanne Hansen
Medlem i styrgruppen for PIDcare

Sjukskodterska pa Immunbristenheten, Karolinska Universitetssjukhuset, Huddinge

PIDcare, det nationella kvalitets-
registret for patienter med pri-
mara immunbrister har funnits se-
dan 2012. Under aren har ett stort
arbete lagts ner for att utveckla
funktionen i registret, informera
och ansluta kliniker samt informera
och inkludera patienter.

For narvarande ir 25 kliniker anslut-
na. 20 av dessa (16 vuxenkliniker och
4 barn-/ungdomskliniker) registrerar
aktivt i PIDcare. Enligt ALPI-studien
(Gardulf et al) fanns det ar 2007 ca
55 kliniker i Sverige som hade hand
om immunbristpatienter. Vi uppskat-
tar att antalet &r ungefér detsamma nu
och malet &r att de flesta ska ansluta
sig. For ndrvarande édr 1450 patienter
inkluderade i PIDcare. Vi rdknar med
att 1 dagsldget ca 2500 patienter foljs
pa immunbristmottagningarna runt
om i Sverige. Anslutning till PIDcare
sker pa frivillig basis bade for kliniker
och enskilda patienter. I styrgruppen
for PIDcare ingar representanter for
PIO samt ldkare och sjukskd&terskor
som arbetar med primér immunbrist-
patienter. Registerhéllare &r professor
Janne Bjorkander. PIDcare certifieras
och kvalitetsgranskas av Nationella
styrgruppen for kvalitetsregister, Sve-
riges Kommuner och Landsting.

Vad éar syftet med PIDcare? Den
overgripande malséttningen &r att
forbattra och sdkerstilla véardkvali-
teten for patienter med primir im-
munbrist. Det sker pa olika sitt; pa
nationell nivé, péd kliniknivd och pa
patientniva. P& nationell niva foljs
kvalitetsutvecklingen t.ex. genom att
méta foljsamheten till SLIPL:s rikt-
linjer for utredning och behandling
och SISSI:s behandlingsriktlinjer. Ett
annat exempel dr att mita tid fran
symptom till diagnos. Vi vet att det ar
viktigt att stélla diagnos tidigt for att
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undvika t.ex. lungskador. Med hjélp
av registret kommer vi att kunna
foljautvecklingen och se omtiden fran
symptomdebut till diagnos forkortas
allt eftersom sjukvérden uppmaérk-
sammas pd vikten av att undersoka
om det kan vara ndgon brist i immun-
forsvaret vid infektionsbendgenhet.
Alla kliniker kan se sin egen statistik
och jimfora den med statistik for
hela PIDcare. Pé sa sitt kan enskilda
kliniker identifiera omréden dér man
lyckats bra eller omraden dédr man be-
hover genomfora forbittringsarbeten.
Fordelen for den enskilda patienten
ar att det, for bade patienten sjdlv och
for sjukvardspersonalen, gar att fa
en mycket bittre dverblick dver hur
sjukdomsforloppet har sett ut dver tid
och vilket resultat olika behandlingar
har givit vilket inte 4r mojligt med de
journalsystem som finns. Detta kan
leda till en mer individanpassad vard.

Vilka uppgifter registreras? Det
som fors in i PIDcare &r bland annat
symptomdebut, diagnos och behand-
lingar. Dessutom registreras immu-
nologiska provtagningar, bakterieod-

lingar, lungfunktionsundersékningar,
rontgenundersokningar etc. Uppgif-
terna himtas fran journalsystem och
laboratoriesvar samt inldimnade in-
fektionsdagbocker. Inmatningen av
data sker till storsta delen manuellt
men forhoppningen &r att det s& sma-
ningom ska kunna ga att fa automa-
tiska Overforingar frén sjukhusens
laboratoriesystem. Det &r endast per-
sonal som arbetar pa kliniken/mot-
tagningen dir patienten dr ansluten
som kan se uppgifter pa personniva.

Héilsodagboken PIDcare. Manga
patienter for infektionsdagbok dér
symptom, antibiotikabehandling och
sjukfranvaro dokumenteras. De flesta
som behandlas med immunglobuliner
far ocksa nagon form av behandlings-
protokoll dir de ombeds registrera
nér detarbehandlingarna, vilka batch-
nummer som anvants samt eventu-
ella biverkningar. Det ser lite olika
ut pa klinikerna hur man foljer upp
dokumentationen. P4 vissa kliniker
lamnar patienten ifran sig dagboken
och protokollet vid ldakarbesoket och
pd andra behéller patienten sjilv
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pappren. I bada fallen dr det svart att
ga tillbaka till tidigare dagbocker/
protokoll for uppfoljning. For att fa
en bittre dverblick for bide patient
och personal har PIDcare utvecklat
Hilsodagboken som dr en webbportal
som kan anvéndas pa dator, mobil-
telefon och surfplatta. Den ersitter
bade infektionsdagboken och eventu-
ella behandlingsprotokoll.

Halsodagboken innchaller sju

avsnitt:

¢ EQ-5D-5L som ér en standard-
iserad enkét for métning av
sjdlvskattat hélsotillstand

* Symptomdagbok

+ Antibiotikabehandling

* Immunglobulinbehandling
inklusive biverkningar

» Sjukdagar

* Varddagar (inneliggande pa
sjukhus)

* Vaccinationer

Dessutom finns en flik for egna
anteckningar och en kalender dir
man kan se tidigare registreringar. Vi
hoppas pa en forbattrad datakvalitet i
PIDcare nér patienterna sjédlva matar
in uppgifter om antibiotikakurer etc.
i stéllet for att personalen i efterhand
ska leta fram uppgifterna och regist-
rera. Patienten har tillgéng till allt
som han/hon sjalv registrerat i Hilso-
dagboken. Data fors automatiskt over
till PIDcare och personalen pa im-
munbristmottagningen kan se uppgif-
terna och dessa kan ddrmed ligga till
grund for en gemensam genomgang
och diskussion vid &terbesok och
andra kontakter.

Alla patienter som &r inskrivna pa
en klinik/mottagning som anslutit sig
till PIDcare kan anvianda Hilsodag-
boken. Man maste dock ha ldmnat
skriftligt samtycke till kliniken for
registrering 1 PIDcare. Den nuva-
rande versionen av Hélsodagboken
lanserades i1 borjan av februari 2016.
Dessforinnan hade en grupp pa-
tienter testat funktionen och ldmnat
vérdefulla synpunkter och dnskningar
om vidareutveckling. I kommande
versioner hoppas vi kunna inkludera
ménga av forbattringsidéerna, t.ex.
paminnelsefunktion vid behandling,
fler livskvalitetsenkéter och ldnkar
till diverse information.

Lagar och datasdkerhet. Vi inom

styrgruppen for PIDcare &r mycket
noga med att folja det regelverk som
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styr nationella kvalitetsregister, bl.a.
patientdatalagen och personuppgifts-
lagen. Nér det géiller IT-sékerheten
sd dar det samma sikerhetskrav som
for journalsystem. Det innebér att all
datatrafik sker inom Sjunet som é&r
vardens och omsorgens egna kommu-
nikationsnit, det &r alltsa inte kopplat
till internet. Detta innebér att perso-
nal som ska arbeta i PIDcare maste
logga in fran en arbetsdator. Hélso-
dagboken ligger pa internet och en
gang i halvtimmen tankas data Gver
till PIDcare. Ingen datadverforing
sker at andra hallet fran Sjunet till

internet. For att inte obehoriga ska
komma &t informationen i Hélsodag-
boken maéste anvindarna i nuldget
logga in med BankID eller mobilt
BankID. Inom en inte alltfor avldgsen
framtid hoppas vi att man ska kunna
logga in via 1177 Vérdguiden.

Las mer om PIDcare och Hilsodag-
boken. P4 www.pidcare.se finns mer
information om PIDcare, kvartals-

rapporter med statistik, patientinfor-
mation, information/instruktion om
Hilsodagboken m.m.

Antal patienter i PIDcare per klinik
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Under tre intensiva motesdadar,
dar ett fyrtiotal férelasare av-
I6ste varandra som pa ett park-
band, fick vi ahdrare en tillbaka-
blick dver utvecklingeninom om-
radet primar immunbrist under
[900-talet och fram till idag och
aven hora experternas tankar
om framtiden nar det galler
behandling av primara immun-
brister och forskning.

Det var andra gangen IPOPI,
International Patient Organisation
for Primary Immunodeficiencies,
arrangerade den internationella pri-
mér immunbrist-kongressen, IPIC.
Matet ar framst for ldkare och har en
inriktning mot klinik - det vill séga
diagnos, behandling och omhénder-
tagande av patienterna. Arets méte
holls i Budapest och samlade ndrmare
700 deltagare fran 70 ldnder. Fran
PIO deltog tf. ordférande Ann-Sofie
Isaksson Nordmark och verksam-
hetsansvarig Anneli Larsson for att
lyssna och formedla information till
PIOs medlemmar. Representanter
fran de nordiska patientorganisa-
tionerna passade dven pé att halla
ett mote. Sddana hir motesdagar dr
ocksa ett bra tillfalle att triffa ldkare
och sjukskoterskor fran Sverige och
prata om viktiga fragor som patient-
registret PIDcare, hur vi tillsammans
ska arbeta for att immunglobulin-
pumparna dven fortsdttningsvis ska
finnas tillgéngliga i alla landsting
(se mer info. pa sid 3) och annat som
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Milstolpar, nuldge och framtid pa internationellt méte.
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ar aktuellt. Har f6ljer en sammanfatt-
ning av det vi tar med oss frén motes-
dagarna inom omradena diagnostik,
symptom, behandling och framtid.

Diagnostik. D¢ senaste aren har tek-
nologin for att leta efter gener som
orsakar sjukdom forbittrats drama-
tiskt. Genetisk sekvensering har star-
tats och kommer att utvecklas i fram-
tiden. Nagot som &r sérskilt anvind-
bart nér det géller att diagnostisera
ovanliga sjukdomar. Teknik for att
hitta barn med de allra allvarligaste
formerna av primér immunbrist (PI)
1 samband med screening av nyfodda
har ocksa utvecklats. Antalet ldnder
dir man genomfor nyfdddhetsscre-
ening okar (och &r dven pad ging i
Sverige, forf. anm.) Eftersom chan-
sen for 6verlevnad édr hogre om man
hittar barnen med de svara formerna
av PI tidigt och kan transplantera
innan barnen har hunnit drabbas av
infektioner, ar detta ett livsviktigt
diagnosverktyg. (Se artikel om scre-
ening, sid 11).

Det ar viktigt att genetiskt faststilla
orsak for att namnge sjukdomen och
kunna ge en exakt diagnos, nagot
som uppskattas mycket av patienter
och deras familjer. Det &r ocksé bety-
delsefullt for att man béttre ska forstd
sjukdomsmekanismer och hur funk-
tionen i olika fysiologiska system
péaverkas av sjukdom och kan paver-
kas av olika behandlingar. Fordelar
med genetiskt faststilld diagnos é&r
att man béttre kan bedoma prognos,
designa en maélstyrd behandling och
ge genetisk vigledning.

Man har hittills funnit cirka 300 ge-
ner kopplade till primér immunbrist,
berdttade professor Mirjam van der
Burg fran Nederldnderna. Hon tror
pa en snabb utveckling, tack vare den
nya tekniken. Professor van der Burg
berittade vid sin foreldsning om de
olika metoderna for genetisk test-
ning. Vid metoden Sangersekvense-
ring testar man bara for en specifik
gendefekt i taget vilket &r anvéndbart
dd man har en stark misstanke om
orsak medan den metod som brukar
kallas NSG (next generation sequen-
cing) testar for flera olika gendefek-
ter och &r anvindbar da hypotesen &r
svag eller saknas. Ett alternativ ar att
testa alla kodande delar i genomet.
De kodande delarna kallas exomer
och metoden kallas WES (whole ex-
ome sequencing). Vid WGS (whole
genome sequencing) testas hela
genomet (bade de delar som utgor
gener och andra delar av genomet).

Ju mer information man far, desto
mer har man att forhalla sig till. Man
maéste vara medveten om att man kan
hitta information om sédant man inte
har bett om och inte vet hur man ska
hantera. Ndgot som leder till etiska
dilemman. (Niar WES eller WGS
genomfors 1 Sverige, letar datapro-
grammet som gor analysen bara efter
det som efterfragas. T.ex. vid miss-
tanke om PID s& analyseras bara om
en mutation finns i ndgon av de 300
gener diar en mutation kan leda till
PID. Forf anm)

Etiska dilemman. Dr James Stacey
Taylor, filosof fran USA var inbjuden

PIObladet Nr /2016



for att visa exempel pé olika dilem-
man. Ska man beritta for patienten
om man utdver primir immunbrist
hittar andra sjukdomar vid gentestet?
Vilka etiska skyldigheter har lakare i
sddana situationer? Och vilka rattig-
heter har patienten? Vad har man rétt
att fi veta och har man rétt att inte
behdva fa veta? Hur ska lakare utbil-
das for att kunna ge information om
genetiska risker? Dr Taylor gav inga
svar utan ville vicka &horarnas in-
tresse att tinka dver de etiska dilem-
man som uppstar med nya tekniker.

Kunskaperna om olika sjukdomar
och dess paverkan pa individen
Okar stindigt. Ibland stélls gamla
sanningar pd dnda. Professor Steve
Holland menade att man som lékare
och forskare méste vara 6dmjuk. Det
ar viktigt att kunna siga, ”jag trodde
jag forstod, men hade fel. Vi trodde
sa darfor att, men nu vet vi detta och
tror sa har.”

Det stora paradigmskiftet ir insikten
att primdr immunbrist &r mycket
vanligare &n man tidigare trott, sa
professor Amos Etzioni, medlem
i IPOPIs Medical Advisory Panel
(MAP). Han menar att professionen
har insett att orsaken till allvarliga
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infektionssjuk-
domar inte har
med otur att
gbra utan med
muterade gener. Ett annat paradigm-
skifte dr sambandet mellan immun-
brist och autoimmunitet. Tidigare
trodde man att dessa tv tillstdnd stod
langt ifrdn varandra. Nya data visar
att primdr immunbrist och autoim-
munitet & sammankopplade med
varandra och termen dysreglering
anvénds allt oftare. Ett tredje omrade
som visat sig spela en viktig roll
bland de primdra immunbristsjuk-
domarna &r autoinflammation.

Komplikationer. Dr Charlotte Cun-
ningham-Rundels berittade att 23 %
av alla som har vanlig variabel im-
munbrist, CVID inte har ngra andra
problem #n infektioner. Resten har
komplikationer som autoimmunitet,
cancer och inflammation i lungor,
mage/tarm och mjélte samt cytopeni
(l&ga blodvérden). Det amerikanska
registret USIDNET visar att 62 % av
personerna med CVID har problem
fran mage/tarm. Sura uppstStningar
och halsbrinna (gastroesofageal re-
flux) var de vanligaste rapporterade
symptomen, andra symptom &r bl.a.
diarré och magsmairta.

Det ar viktigt att bevaka och under-
soka orsaken till mag-tarmproble-
men. Infektioner ar vanligt och kan

IPIC-motet
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orsakas av virus, svamp eller bakte-
rier, sa dr Cunningham-Rundles och
ndmnde Helicobacter pylori, Giari-
da lamblia, Salmonella och Cam-
pylobakter, Cryptosporidium, Cyt-
omegalovirus och Norovirus. Auto-
immunitet och inflammatoriska till-
stdnd 4r ocksd exempel pa orsaker
till symptom frén mage/tarm. Dére-
mot tyckte dr Cunningham-Rundles
att man inte ska ha for brattom att
koppla magbesvar till celiaki (glu-
tenintolerans). Av 20 personer som
hade celiaki-liknande symptom visa-
de sig fyra vara bérare av gener som
ar kopplade till celiaki och endast tva
av dessa svarade positivt pa gluten-
fri diet. Langvarig diarré kan oavsett
orsak bl.a. leda till undernéring, brist
pa vitska, proteiner och salter. Det &r
darfor viktigt att se dver nutriton och
tillforsel av vitska och olika vitami-
ner. Metronidazol och rifampicin var
exempel pa antibiotika som nidmndes
verksamma vid infektioner i mage/
tarm. Steroider ar ett beprovat be-
handlingsalternativ vid tarminflam-
mation. Dessutom har rituximab och
andra biologiska ldkemedel borjat
anvindas som behandling. Det man
kan fundera 6ver, menade Charlotte
Cunningham-Rundles, &r hur bra det
ar att halla de regulatoriska T-cellerna
borta med immunsuppressiva medel.
Vad kommer det att medfora pé sikt
for patienterna? Hos patienter med
CVID har man inte sett att T-cellerna
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orsakar de inflammatoriska proble-
men. Dodligheten dr hogre hos per-
soner som har inflammatoriska pro-
blem. Men vad som orsakar inflam-
mation vet man inte dnnu. (Men det
ar viktigt att behandla for att minska
inflammationen, forf anm.)

Under métet berdttade Dawn Smith,
en patient frdn England, om att hon
hade stora problem med mage och

tarmar under ménga ar med kraftigt
forsdmrad livskvalitet utan att ndgon
inom véarden gick till botten med att
hitta orsaken. Till sist visade det sig
att hon hade kroniskt norovirus och
maér nu bittre tack vare behandling.

Behandling och vard - nu och i fram-
tiden. Vid ett symposium med titeln
individualiserad behandling fram-
holls bl.a. vikten av att patienter
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far information om tillgéngliga be-
handlingsmetoder och preparat for
att kunna vara delaktiga i valet.
Kunskapen dr mycket ddlig om hur
patienter véljer behandling men sjuk-
skoterskorna har en viktig roll for att
patienterna ska fa den behandling
som passar dem bist, konstaterade
dr Siobhén Burns fran London. Alla
patienter dr olika och forutséttning-
arna ar olika i olika lander, som t.ex.
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vilka behandlingsval som finns. Man
visade dven pa skillnader mellan
doktorns val och patientens val och
menade att man bor finna en balans
ddremellan. Doktorn ser bl.a. till
medicinska indikationer for val av
behandling, kostnader, om patien-
ten har flera diagnoser osv. medan
patienten ténker pa sjukdomen och
behandlingen 1 relation till arbete/
skola, familj, vénner, resor och fritids-
aktiviteter.

Under samma symposium berittade
prof. Martin van Hagen fran Rotter-
dam att studier visar att personer med
primédr immunbrist skattar sjalvupp-
levd livskvalité lagt oavsett behand-
ling. En viktig utmaning framdver &r
att uppméarksamma det psykologiska
omhiéndertagandet, sa prof. Alain
Fischer vid ett tillfdlle under motes-
dagarna, vilket passar bra att ndmna
hér.

Ann Gardulf, docent och leg. ssk fran
Sverige berittade bl.a. om vikten av
att utbilda och forbereda patienterna
infor subkutan hembehandling. Att
hon/han maste acceptera behand-
lingen, ha formaga att fordndra sina
vanor for att inforliva behandlingen
i sitt dagliga liv. Det &r ocksa vik-
tigt att patienten har kunskap om sin
sjukdom, behandlingen och hur den
verkar och vilka biverkningar som
kan uppsta. Patienten ska dven klara
av sjilva handhavandet med att fa
immunglobulinet fran forpackningen
till en spruta och sticka sig sjilv.
Alla steg méste ldras in om hembe-
handlingen ska fungera tillfredsstil-
lande. Lékarens och sjukskoterskans
roll 1 processen kan vara att stodja
patienten att acceptera att hon/han
har en kronisk sjukdom och att han-
tera situationen. Hjélpa patienten att
bli en krigare istéllet for ett offer,
menade docent Gardulf.

Genom att titta pa immunglobu-
linnivaerna hos personer med CVID
kan man se riskfaktorer for olika in-
fektioner, sa dr Isabella Quinti och
menade bl.a. att de olika IgG-niva-
erna bland personer med CVID kan
vara forklaringen till de varierande
resultaten pd dosering och effekt
av behandling. Dr Quinti efterlyste
multi-center-studier for att identifiera
undergrupper till CVID och dér-
med individualisera behandlingen
och finna de patienter som har hog
risk for allvarliga infektioner. Pa
senare ar har behandling med olika
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former av biologiska likemedel visat
sig vara effektivt vid vissa immun-
brister. Om man vet vilka gener och
proteiner som inte fungerar kan man
tillfora det som saknas, en malstyrd
behandling som inte botar men som
lindrar symptomen. Som ett exempel
pa en form av malstyrd behandling
beskrev professor Steve Holland en
patient med den ovanliga primira
immunbristsjukdomen LAD 1 som
bl.a. pldgades av inflammerat tand-
kott och tandlossning. Efter flera
misslyckade teorier och behand-
lingsforsok tog prof. Holland hjélp
av en tandldkare som Oppnade nya
dorrar for insikt. Tillsammans fann
de att forhojd forekomst av IL-17 el-
ler IL-23 (IL= interlukin, signalmo-
lekyler mellan celler som produce-
ras av immunforsvaret) var orsaken
till inflammationerna och tandloss-
ningen. Med hjédlp av IL-17- eller
IL-23-blockerare (biologiska medel)
kunde man behandla och minska
antalet inflammationer.

Behandling som kan bota ir stam-
cellstransplantation (benmérgstrans-
plantation), men det &r en riskfylld
behandling som bara genomfors vid
de allvarligaste formerna av primér
immunbrist. Aven inom detta om-
rade gors framsteg. Professionen
har blivit béttre pd att faststilla
viavnadstyp vilket dr betydelsefullt
for att hitta rétt givare och man har
funnit skonsammare ldkemedel for
konditioneringen (forberedande be-
handling infér transplantationen).
Dr Quinti tror att man kommer att
genomfora fler transplantationer for
andra diagnoser dn SCID och CGD.
Hon ser ljust pa framtiden for perso-
ner med PL

En annan lovande mojlighet till bot
ar genterapi. Man for in en gen med
normal funktion i stéllet for den de-
fekta genen. Detta dr mojligt om det
ar en monogen sjukdom (en muta-
tion 1 en enda gen som orsakar sjuk-
domen). I denna process anvénds ett
virus som vektor (bdrare av genen)
in i patientens genom. Behandlingen
ar fortfarande under utveckling trots
att den anvénts i mer dn 10 ar, och
tidigare problem med cancer pa grund
av aktivering av onkogener (gener
som dndrar egenskaper hos celler och
orsakar cancer) inom genomet har
16sts nu, vilket gor denna behandling
mycket sdkrare. Detta skulle kunna
bli en mycket vanligare behandling i
framtiden vid monogena sjukdomar.

IPIC-motet

Nationella och internationella pa-
tientregister dar epidemiologiska data
samlas &r en viktig kélla till kunskap
om sjukdomars utbredning, orsaker,
forlopp och effekterna av behandling.
Prof. Nizar Mahlaoui fran Frankrike
talade om vikten av fungerande epide-
miologiska dataregister och menade
att de dr ovérderliga. Register bidrar
med kunskap inte bara for sjukvérds-
personal utan ocksd for patienter
och beslutsfattare. Inte minst for att
sakerstilla att personer med PI runt
om i vérlden har tillgéng till effektiv
vard och behandling. Sedan 2004 har
ESID ett europeiskt register. (I Sveri-
ge har vi registret PIDcare, forf anm.
Se sid 4-5).

Tidig diagnos och regelbunden be-
handling gor skillnad pd vilbefin-
nandet.

—Man kan inte bara titta pd mikrober,
man maste se hela ménniskan, sa
prof. Andrew Cant. Och de kloka
orden far avsluta rapporten fran
IPIC-mdétet i Budapest.

Vad var mest intressant
for mig i Budapest.

Text: Professor Janne Bjorkander

Forst och framst diskussionen om
register som lag sist pa fredagen. Jag
akte pa detta mote framst for att soka
samarbete med andra register och
lara av vad andra register kan som
inte vi kan.

Sedan finns det ju foreldsare som slar
rekord och alltid héller fantastiska
foreldsningar som Alain Fischer,
Steve Holland och Andrew Cant.

Det block som var mest intressant for
mig var det gastro-intestinala blocket.
Pa 80-talet nar jag holl pA med min
avhandling sag jag ju alla dessa
bilder fran slemhinnan med och utan
tarmludd, med och utan enorma lymf-
kortlar samt med och utan granulom.
Jag forsokte fa nagon kollega att
forska pd detta pa samma sétt som
Goran Karlsson forskade pd ovre
luftviigar. Men det blev aldrig sa. Vi
har ocksé i flera ar forsokt fa till ett
block till SLIPI-m&tet om detta utan
att lyckas. Det var mycket intressant
for mig att dntligen fi en samlad
genomgang av detta.
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Nyfoddhetsscreening

av nyfodda for svara
former av immunbrist

Text: Lennart Hammarstrém, professor. Karolinska Universitetssjukhuset, Huddinge.

Bland primdra immundefekter
finns en grupp allvarliga sjuk-
domar, exempelvis svar kombin-
derad immunbrist (SCID), som
kan botas med benmargstrans-
plantation (stamcellstransplan-
tation), under forutsattning att
patienten inte har fatt svara
organskador av infektioner innan
diagnosen faststallts. Man har
darfér under en lang tid sokt
metoder for att kunna screena
barn for denna sjukdomsgrupp
redan i nyféddhetsperioden.

En analys som miter mingden ny-
bildade T-lymfocyter (TREC) har
utvecklats 1 Kalifornien och man
rekommenderar nu screening av alla
nyfodda i USA med denna metodik.
Bland hittills drygt 3 miljoner scre-
enade nyfodda har man funnit att
en pa cirka 60 000 barn har en
mycket allvarlig form av immun-
brist — svar kombinerad immun-
brist (SCID). Vi har, tillsammans
med docent Ulrika von Débeln och
hennes medarbetare vid Centrum
for medfodda metabola sjukdomar
vid Karolinska Universitetssjukhuset
Solna, vidareutvecklat metodiken
till att omfatta dven svdra immun-
defekter orsakade av brist pa B-
lymfocyter och sedan november 2013
genomfors ett trearigt forsknings-
projekt med screening for médngden
nybildade T- och B-lymfocyter hos
alla nyfodda i Stockholmsregionen.
Detta gors pa det prov (PKU) som
rutinmassigt tas strax efter fodelsen.

Bakgrund. Alla nyfodda i Sverige
provtas vid 48-72 timmars alder med
ett blodprov som fér torka pa filter-
papper, s.k. PKU-prov. Provet sénds
till ett centraliserat laboratorium,
Centrum for medfédda metabola
sjukdomar (CMMS) vid Karolinska
Universitetssjukhuset i Solna. Provet
analyseras idag avseende 24 olika
medfodda sjukdomar. Malséttningen
dr att finna barn med behandlingsbara
sjukdomar for vilka det &r viktigt att
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behandlingsstarten sker sé tidigt som
mojligt, helstinnan barnet fattkliniska
symptom. Allmén screening av ny-
fodda startade i USA 1963 dé bakte-
riologen Robert Guthrie utvecklade
en billig analysmetod for koncen-
trationsbestdmning av aminosyran
fenylalanin. Fenylalanin dr markor
for den érftliga sjukdomen fenyl-
ketonuri (phenylketonuria, PKU),
som utan behandling leder till svar
mental retardation. Med tidigt insatt
behandling med livsldng proteinre-
ducerad kost med tillskott av spe-
cialpreparat blir dessa barn normalt
utvecklade och kan leva ett normalt
liv. I Sverige startade den centralise-
rade screeningen via blodprov torkat
pa filtrerpapper med PKU 1965
och 1967 tillkom ytterligare en drftlig
dmnesomsittningssjukdom, galak-
tosemi. Flera sjukdomar har sedan
successivt tagits med i screening-
programmet: Kongenital hypotyreos
1980, kongenital binjurebarksvikt
1986, biotinidasbrist 2002 och 19
olika rubbningar i omséttningen av
fettsyror och aminosyror 2010.

Primédra immundefekter &r en hete-
rogen grupp som omfattar 6ver 300
olika sjukdomar som ger medfodda
brister i vart immunforsvar. De flesta
karakteriseras av en nedsatt formaga
hos vita blodkroppar (lymfocyter) att
bekédmpa infektioner. Den svéraste
formen, severe combined immuno-
deficiency (SCID) ér en livshotande
sjukdom som orsakas av franvaro av
T-celler och hos vissa patienter d&ven
B-celler och NK-celler. Man kédnner
idag till mer &n 20 olika genetiska
defekter som orsakar SCID. De
flesta nyfodda med SCID skyddas
delvis mot infektioner under de forsta
levnadsmanaderna med hjélp av de
antikroppar som overforts fran mo-
dern under graviditeten. De drabbas
darefter av svara infektioner, ofta
med opportunistiska agens med en
ndra nog 100-procentig mortalitet
om inte barnet diagnostiseras i tid
och behandlas. Genom hematopoie-
tisk stamcellstransplantation (HSCT)
eller genterapi kan patienterna dock
botas. Behandlingen har avsevirt

storre chans att lyckas om den kan
utforas innan barnet infekterats och
fatt organskador och verlevnaden ar
over 95 % om HSCT genomfors fore
3,5 méanaders alder.

Screening fér primdra immunde-
fekter i Stockholmsregionen. Scdan
november 2013 genomfor vi ett
forskningsprojekt med screening
for svéra former av primédra immun-
defekter genom att méta méngden
nybildade T- (TREC) respektive B-
(KREC) lymfocyter i PKU-provet.
Barn som faller ut postivt i screen-
ingen aterkallas till det barnhemato-
logiska teamet vid Karolinska Uni-
versitetssjukhuset Huddinge under
ledning av prof. Jacek Winiarski.
Undantag r for tidigt fodda barn som
vardas pa neonatalavdelning da det &r
en Okad sannolikhet att det positiva
utfallet orsakats av omognad hos
barnet — dé& kontaktas lakare direkt.
Nar barnet dterkallas for kontroll tas
1 forsta hand ett nytt blodprov, torkat
pé filtrerpapper, for analys pé screen-
inglaboratoriet sdvida inte screening-
resultatet dr s& gravt fordndrat att det
inger en stark misstanke om SCID.
D4 remitteras barnet omedelbart till
Barnkliniken pd Karolinska Universi-
tetssjukhuset Huddinge for utredning
och behandling. Vi har hittills under-
sokt cirka 60 000 barn och har funnit
tre patienter med mycket lag mingd
av nybildade T-lymfocyter - en med
SCID (som framgéngsrikt transplan-
terats), en patient som forefaller ha
ataxia-telangeictasia (konfirmerande
tester pagar) och ytterligare en pa-
tient med en grav T-cellsdefekt dir vi
annu inte har ndgon diagnos. Vi har
dven funnit 61 ytterligare barn med
laga nivéder av antingen T- eller B-
lymfocyter som dock, med undantag
for ndgra mycket svart sjuka barn
med multipla sjukdomar (syndrom)
som har avlidit, normaliserade sina
viarden under uppfoljningstiden.
Projektet kommer att avslutas i no-
vember 2016 och det &r var forhopp-
ning att d4 kunna infora allmén scre-
ening for svar immunbrist i Sverige
och en anstkan om detta behandlas
for ndrvarande av Socialstyrelsen.



Om PI - symptom och diagnos

Primara immundefekter
- symptom, diagnos

Text: Anders Fasth, seniorprofessor och dverlakare
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
Foto: Johan Wingborg, Goteborgs universitet

Flera tusen personer i vart land
har sadana avvikelser i sitt im-
munforsvar att de behdver ut-
redning och i manga fall nagon
form av behandling. Bland vuxna
ar variabel immunbrist - som be-
tyder immunglobulinbrist utan
kand genetisk orsak, en vanlig
form. Och fler an 500 personer |
landet behandlas med regelbun-
den tiliférsel av immunglobulin
for sjukdomen. (Se faktaruta.)

Tecken pa immunbrist ar oftast upp-
repade infektioner, men detta é&r
inte hela bilden utan autoimmunitet,
allergier och inflammationstillstand
ar vanliga och ibland dominerande
symptom.

Priméra immundefekter ir medfodda,
arftliga sjukdomar som drabbar vart
immunforsvar. Vi kénner idag till
minst 300 olika immunbristsjuk-
domar. Méanga &r mycket ovanliga
medan andra dr vanliga, som selek-
tiv brist pd immunglobulin A. Vissa
immunbrister omfattar enstaka per-
soner i landet medan andra ror flera
tusen personer. Behandlingen é&r for
manga regelbunden tillforsel av im-
munglobulin, subkutant eller intra-
vendst. Andra behover regelbunden
tillforsel av andra ldkemedel t.ex.
faktorer for att stimulera bildningen
av neutrofila granulocyter. Och nagra
fa barn har sa svara immunbrister att
de behover benmérgstransplanteras
for att dverleva.

Primdra immunbrister under olika
perioder i livet. Under spddbarns-
aren debuterar de allvarligaste im-
Anders Fasth B - 5 munbristerna ddr behandlingen for
' de flesta ar benmaérgstransplantation.
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Exempel ér svar kombinerad immun-
defekt, olika hemofagocyterande
syndrom, Wiskott-Aldrich syndrom,
medfodd agranulocytos men ocksa
x-kromosombunden agammaglobu-
linemi. Allvarliga infektioner kidnne-
tecknar svar kombinerad immun-
defekt, ofta med flera smittimnen
samtidigt. En envis aterkommande
torsk och dalig viktuppgang ar andra
tecken. Vid Wiskott-Aldrichs syn-
drom ses forutom infektioner ocksa
eksem och blddningar.

Under forskoleperioden har alla
barn ménga infektioner, oftast upp-
repade virusinfektioner. Men bland
dem finns ocksd de med upprepade
bakteriella infektioner dir fragan
om primir immunbrist uppkommer.
Immunglobulinbrist, komplement-
brister och kronisk granulomatds
sjukdom dr primédra immunbrister
som diagnostiseras under de hér &ren.

Variabel immunbrist debuterar van-
ligen under tondren och de yngre
vuxendren. Lung- och bihéleinflam-
mationer dr kdnnetecken. Dessa éter-
kommande infektioner upptrader hos
en person som inte har haft svéara
bakteriella infektioner tidigare. I den
héar aldern s6ker man ofta akut for
en infektion och det ar latt hint att
man moter olika ldkare varje géng
och ingen som har tid att rdkna ihop
och se vad som hénder — att personen
har alldeles for ménga bakteriella in-
fektioner. Diagnosen riskerar att bli
fordrojd.

Hur stéller man diagnosen? Det vik-
tigaste hjilpmedlet ér att misstéinka
primdr immunbrist, dvs lyssna pa
patientberéttelsen och ta nagra enkla
blodprover: IgG, IgA, IgM, total-
antalet lymfocyter och totalantalet
neutrofila granulocyter. I vissa fall
inom primérvarden ocksd specifika
antikroppar mot t.ex. pneumokocker,
IgG-subklasser och komplement-
defektscreening. Finner man hér av-
vikelser eller dr sjukhistorien miss-
tankt sd ta kontakt med specialist
inom omradet. (Centrum for priméra
immunbrister finns i Goteborg och
Stockholm, reds. anm.) For de sva-
raste T-celldefekterna dér tidig ben-
margstransplantation dr avgdrande
for overlevnad och bot planeras ne-
onatal screening med utnyttjande av
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PKU-provet. (Se Lennart Hammar-
stroms artikel om screening sid 11).

Vart immunférsvar ir ett speciali-
serat och komplicerat system som
forsvarar oss mot bakterier, virus
och andra frimmande dmnen. Man
brukar skilja pad det medfédda och
det adaptiva immunforsvaret. Det
medfodda immunsystemet bestar av
ménga olika proteiner i kroppen, till
exempel vita blodkroppar, som fago-
cyter (dtarcel-
ler) och NK-
celler (naturli-
ga mordarcel-
ler) och vissa
andra lymfo-
cyter. P4 sin
yta bdr fagocyterna olika mottagare
(receptorer) som kénner igen mons-
ter, typiska for vissa smittdmnen
och som gor att fagocyterna kan ta
hand om och doda manga smitt-
amnen. Cellerna har ocksa liknande
receptorer inuti sig som kan kénna
igen bade frimmande och kropps-
egna skadliga dmnen. Det adaptiva
forsvaret samverkar med det med-
fodda. Varje frimmande &mne blir
unikt igenkint och angrips av en
speciell forsvarare, som kan doda
just det dmnet. Att det dr adaptivt
innebér att forsvaret fordndras dver
tiden och blir mer effektivt ju langre
tid som gér.

Tva typer av vita blodkroppar,
B-cellerochT-celler, spelarennyckel-
roll i det adaptiva forsvaret. De bildas

»Primara immundefekter
ar medfodda, arftliga sjuk-
domar som drabbar vart
immunforsvar. <«

av blodstamceller i benmirgen. B-
cellernas uppgift i immunforsvaret dr
att producera antikroppar som bin-
der till smittdmnet sa att fagocyterna
effektivt kan doda bakterierna eller en
virusinfekterad cell. T-cellerna har
flera olika funktioner. De kan aktivera
B-celler s att de bildar antikroppar
mer effektivt, attackera virusinfekte-
rade celler och sldppa ut signalamnen
(cytokiner) som attraherar fagocyter
till virusinfekterade celler. T-cellerna
har ocksa den
viktiga upp-
giften att reg-
lera immun-
forsvaret, det
vill séga be-
stimma nér
det ska aktiveras, mot vad och nér en
immunreaktion ska avslutas. Vissa
T-celler har ocksé till uppgift att ge
hjélp till bade T- och B-celler.

Brassen (thymus) spelar en central
roll i vart immunforsvar. I thymus
utbildas de blivande T-cellerna till att
kénna igen frimmande &mnen som
bakterier och virus. En lika viktig
uppgift dr att i thymus eliminera de
blivande T-celler som kénner igen
kroppsegna strukturer och att utbilda
T-celler som Gvervakar att autoim-
munitet inte uppstar.

Medfédda fel i immunsystemet leder
till olika primdra immunbristsjuk-
domar déir symptomen beror pa
vilken del av immunférsvaret som
inte fungerar som forvintat.

Prevalens

Incidens (nyinsjuknande)
Svér kombinerad immundefekt

Forekomst av nagra priméra
immundefekter i Sverige

Selektiv IgA-brist.........ccceeveennenne.
IgG-subklassdefekt .....................
Variabel immunbrist....................

................... 2-3 per ar i Sverige
Hemofagocyterande syndrom........................ 2-3 per ér i Sverige

X-kromosombunden agammaglobulinemi..... 1 vartannat ar
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Varldsimmunbristveckan

Varldsimmunbristveckan
22-29 april - varje Ar!

Varje ar, den 22-29 april upp-
marksammas primar immunbrist,
PI varlden &ver genom Varlds-
immunbristveckan, sa aven i
Sverige.Varldsimmunbristveckan
startades 20l pa initiativ av den
internationella organisationen for
primar immunbrist IPOPI, Interna-
tional Patient Organisation for
Primary Immunodeficiencies.

Varldsimmunbristveckan genomfors
med syftet att 6ka kunskapen och
sprida kéinnedom om priméra immun-
bristsjukdomar hos allménhet, vérd-
personal och Dbeslutsfattare. Det
grundldggande maélet &r att alla barn
och vuxna som har en immunbrist-
sjukdom ska fa ritt diagnos och
bista vard och behandling for att
kunna leva ett s& bra liv som mgjligt.
Denna vecka ér till for att uppmuntra
till lokala kampanjer for att erkidnna
PI som en prioriterad fraga virlden
over.

Under veckan sker aktiviteter runt
om i vérlden och tanken &r att man
genom evenemang och aktiviteter
ska kunna métas for att dstadkomma
positiva fordndringar 1 hélso- och
sjukvérdsystemet och praxis till stod
for ménniskor som lever med primér
immunbrist. En annan viktig sak med
Virldsimmunbristveckan ar att en
mojlighet ges att fora samman, stérka
och engagera aktorer som jobbar
inom omradet for primdra immun-
brister sdsom sjukskdterskor, ldkare,
forskare och ldkemedelsbolag.

PIO &r varje ar engagerad 1 Virlds-
immunbristveckan och ordnar manga
aktiviteter runt om i landet. Redan
forsta aret 2011, var PIO med och ord-
nade en online-foreldsning med tva
professorer, Lennart Hammarstrom
och Jan Palmblad. Radio P4 Vist-
manland sdnde dven en halvtimma
langt inslag om primér immunbrist
med docent Ann Gardulf och Jenny
Pontelius med sonen Oscar. Under
Virldsimmunbristveckan 2012 bjod
PIO och likemedelsbolaget Baxalta
in till tvd online-foreldsningar dar
professor Anders Fasth och docent
Ann Gardulf berdttade om immun-
systemet, immunbristsjukdomar och
behandlingar. Infor veckan 2013 tog
PIO i samarbete med ldkemedels-
och hjidlpmedelsbolag fram en ny
broschyr om varningstecken for pri-
mar immunbrist. I marknadsforings-
syfte tog PIO &dven fram kampanj-
sidan ~ www.immunbristveckan.nu
med aktuell information om PI och
om veckans aktiviteter. 2014 lag
fokus pa nyfoddhetsscreening dé det
pagar en pilotstudie for att undersoka
en ny metod, att med hjélp av PKU-
prov kunna hitta barn med allvarliga
medfodda immunbrister. Forra aret,
2015 anordnades aktiviteter pa bland
annat Lunds Universitetssjukhus dar
overlikare Nicholas Brodszki holl en
foreldsning om primdr immunbrist
hos barn. Han pratade 4ven om fram-
tidsperspektiv nér det géller behand-
ling for personer med immunbrister.
Aven 1 Orebro fanns mdjligheten att
gé pé foreldsningar och i Sunne kyrka
ordnades en vélgorenhetskonsert. |
Kumla samlades medlemmar till-
sammans med PIOs l&nsavdelning

Orebro-Vistmanland for att slippa
ballonger i luften och pé sa vis vicka
uppmaérksamhet om primir immun-
brist. PIO-medlemmar och lédnsav-
delningar har dven samlat in pengar
och delat ut broschyrer pa olika sjuk-
hus runt om i landet.

Under de ar som Varldsimmunbrist-
veckan har hallitsi Sverige har ett fler-
tal artiklar skrivits i olika tidningar.
Ett flertal radiostationer har varit
delaktiga genom att sinda intervjuer
med PIO-medlemmar och ldkare.
Vissa aktiviteter har dven uppmaérk-
sammats i lokalradio och TV.

Varldsimmunbristveckan har fatt
stor spridning genom aren och Syd-
afrika var ett av de lander som var
med redan forsta aret, med en infor-
mationskampanj pé olika sjukhus.
Andra exempel pa evenemang utom-
lands é&r livesinda radiointervjuer i
Malaysia, Japan, Egypten och Mex-
ico. I Australien har en vilgorenhets-
gala hallits och i Frankrike har man
ordnat med seminarium. I Indien har
det delats ut broschyrer i skolor och
véantrum pa sjukhus.

N&r det géller personer med primér
immunbrist 4r morkertalet stort men
tack vare Vérldsimmunbristveckan
Okar medvetenheten och kunskapen
om dessa sjukdomar. Fler personer
med primédr immunbrist kan hittas
och fler kan fa livsviktig behandling.

Stort tack till bolagen Baxalta, CSL
Behring, NordicInfu Care, Steripolar
och Octapharma som dr vara samar-
betspartners under veckan. l

Ge en gava till PIOs verksamhet

PIO behdver stod fran engagerade personer som du. Hjélp oss i var verksamhet
genom att handla i var butik, ge bort gavobrev eller stétta PIOs verksamhet med
ett bidrag. www.pio.nu Plusgiro: 431 00 03-1 Bankgiro: 5159-3382 Swish: 1230244848
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REPORTAGE

»Vara givare ar

riktiga hjaltar«

Det ar onsdag och klockan ar
snart nio pa morgonen. Vi har
precis klivit in pa blodcentralen,
Orebro universitetssjukhus, for
att vara med nar Maria Michel-
felder ger plasma.

aria borjade ge plas-
ma nédr hon studerade
i Tyskland for 16 ar
sedan. Hon kommer
till blodcentralen ungefdr varannan
vecka eftersom
det gér att ge
plasma oftare
an blod. ”Som
givare kan jag
béade hjilpa till
nir det behovs
blod akut och
bidra till med-
icin som anvinds av personer som
fods med brist pa antikroppar. Min
bror &r en av dem”, beréttar Maria.

Det &r redan full fart pa blodcen-
tralen. Flera personer ligger pa gréa
och roda britsar med uppkavlade
armar. En del av dessa ger blod, andra
ger plasma. Fore plasmagivningen
fdr Maria svara pa fragor som bland
annat ror hennes nuvarande hilsa,
uppge sin ldngd och vikt och prata
med en sjukskoterska. 1 en tabell
star hur mycket plasma hon far ge
utifrén sin vikt. Sedan kontrolleras
blodtrycket. ”Det ér jéttebra, for det
kidnns som en hilsokontroll varje
géng jag r hir”, siger Maria.

Maria lagger sig pa britsen bredvid
maskinen som skall dela upp hennes

16

»Man ger lite av
sig sjalv och vet

att nagon annan
kommer att upp-
skatta det.«

blod, ta ut plasman och ge tillbaka
de réda blodkropparna och blod-
plattarna. Biomedicinsk analytiker
Line Jansson forklistrar den tomma
plasmapésen med blodgruppskoder
och givarkoder sa att plasman som
doneras far en identitet. En nal
sdtts 1 armvecket pd Maria som har
utmérkta kérl for att ge plasma.
Sedan sitts maskinen igng. Den ger
ifran sig ett svagt brummande ljud.
Blodet fors over via slangen och
maskinen separerar sedan plasman
fran blodet genom
en centrifug. Den
kénner av att blod-
komponenterna har
olika vikt. Plasman
rinner ner i en pase
och hon far tillbaka
de réda blodkrop-
parna och blodplt-
tarna genom samma slang. Maria féar
ligga kopplad till maskinen i cirka 30
minuter.

Nar plasmagivningen ar klar erbjuds
Maria fika och en symbolisk gava
som tack for sin insats. Blodcentra-
lerna stodjer ocksa olika kampanjer.
Den 22-29 april dr det Vérlds-
immunbristveckan, da uppmérk-
sammar exempelvis blodcentraler
runt om i landet sjukdomen primér
immunbrist (medfodd immunbrist).
Alla som kommer for att ge blod
eller plasma under veckan kan bland
annat ldsa om primdr immunbrist och
reportaget om Maria i PIObladet som
du nu héller i din hand.

Plasmapasen hamtas av sjukskdoter-
ska Carin Linder som tar ett ror frin

plasman och sedan lagger bade roret
och pasen i frysen. Plasma kan dven
utvinnas fran blod som donerats av
blodgivare. Plasma ger man bland
annat till patienter som bloder mycket
eller som genomgar operationer dar
blodvolymen behover fyllas pa. Av
plasman tillverkas ocksa mediciner.
Marias plasma skickas till lakeme-
delsindustrin och anvénds till medi-
cinframstéllning. Patienter som har
primdr immunbrist anvinder im-
munglobulin, dvs. antikroppar, som
ar en medicin vilken framstélls av
just plasman.

Alla som lamnar blod eller plasma
gOr en stor insats i samhéllet. De
rdddar liv. Maria och andra blod-
givare ar riktiga hjéltar!

Vill du ge blod eller plasma? Alla
som é&r friska och mellan 18 och 65
ar kan bli blodgivare. Kontakta din
blodcentral for mer information. Lis
mer pa www.geblod.nu.

FAKTA. Blodet bestar av tre

huvudkomponenter.

e Roda blodkroppar transporterar
syre till kroppens alla celler.

e Blodplittar (trombocyter) hjalper
blodet att stelna vid blddning.

¢ Plasma innehaller en miangd
proteiner, faktorer som hjilper
blodet att fungera som det
ska samt viktiga antikroppar.

1 blodet finns ocksa vita blod-
kroppar, men de filtreras bort, efter-
som de kan leda till komplikationer
for den som fdr blod eller plasma.
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I. Maria har fatt na-
len pé plats och ar

. via slangen kopplad

till maskinen som
kommer att separera
plasman fran de roda
blodkropparna. Bred-
vid Maria fylls pasen
med den gulfirgade
plasman. 2. Alla ko-
der kontrolleras noga
innan plasman laggs
i frysen for att sedan
skickas till likeme-
delsframstéllning.
3. Inom tva timmar
bor plasman frysas.
Sjukskoterska Carin
Linder lagger pasen
med Marias plasma
i en speciell frys som
snabbt fryser ner plas-
man till rtt tempera-
tur. &. Sedan flyttas
pasen till en storre
frys innan den ska
transporteras vidare.
Foto: Ulrika A. J.

Primar immunbrist.
Las mer: www.pio.nu




Mottagare av forskningsstod

Forskningsstod

PIOs forskningsstod 2015 delades
ut till tva forskare, Sofia Appel-
berg och Susanne Lindgren.

Sofia Appelberg ir postdoc vid Karo-
linska Universitetssjukhuset och far
stodet for sina studier kring IgA-brist
med malsittningen att fa patienter
med IgA-brist att sjdlva kunna pro-
ducera IgA i mag-tarm-kanalen.

Sofias projektbeskrivning. Induce-
ring av gastrointestinal produktion
av immunoglobulin A (IgA) hos
patienter med IgA-brist. Immunoglo-
bulin A- (IgA) brist dr den vanligaste
formen av primér immunbrist i Sve-
rige och drabbar ca 1 av 600 i befolk-
ningen. IgA-brist 4r i de flesta fall
medfodd och medfor att patienten
har brist pa IgA-antikroppar bade i
blod och sekret. Detta leder till 6kad
frekvens av infektioner i slemhinnor
(bihaleinfektion, lunginflammation
samt mag- och tarminfektioner), dvs

de platser i kroppen dér IgA i nor-
mala fall skyddar fran infektioner.
IgA-brist dr dven associerad med
flera autoimmuna sjukdomar.

Vi har tidigare visat att B-celler i
blodet fran personer med IgA-brist
kan fas att producera IgA utanfor
kroppen om de stimuleras med de
kroppsegna signalsubstanserna in-
terleukin 21 och CDA40 ligand. IgA-
produktion hos B-celler i blod fran
IgA-bristpatienter kan med denna
stimulering producera upp till 20 %
av normal IgA-produktion. Detta
tyder pa att interleukin 21 och CD40
ligand stimulering utgdr en potentiell
terapeutisk behandling for [gA-brist.
Da IgA-bristpatienters huvudsakliga
problem &r infektioner i slemhinnor
och mag/tarm-problem vill vi i den
nuvarande studien inducera IgA-
produktion i B-celler fran slemhinnan
i tarmen. Detta kommer goras med
hjélp av att ta ett vivnadsprov frén
tunntarmen hos IgA-bristpatienter

som stimuleras med interleukin 21
och CD40 ligand. Férhoppningsvis
kommer denna behandling inducera
IgA-produktion i B-celler fran tar-
men pa ett liknande sitt som vi redan
sett i B-celler fran blod.

Resultaten fran denna studie kan
ligga till grund for en framtida be-
handling dér man genom att dricka
dessa signalsubstanser eller yoghurt-
bakterier (laktobaciller), som modi-
fierats for att kunna producera dessa
signalsubstanser, borjar producera
IgA lokalt i tarmen.

Forskningen bedrivs vid Karolinska
Institutet 1 Huddinge, Stockholm.
Ansvarig for studien ar professor
Lennart Hammarstrém och ansvarig
post doc dr jag (Sofia Appelberg,
PhD). Andra involverade &r Yin Lin
(PhD-student) och Harold Marcotte,
(PhD-forskare). Vi berdknar att ha de
forsta resultaten i slutet av 2016 men
sedan kommer ju forskningen fort-
skrida med fler faser.

Susanne Lindgren &r postdoc 1 Gote-
borg. Hennes forskning undersoker
hur genuttrycket regleras pa single-
cell-niva och hur det paverkar thy-
mus, och dirmed immunsystemets
funktion vid Downs syndrom.

Hon arbetar i en storre grupp besta-
ende av bade kliniker och heltids-
forskare dér de i olika projekt for-
soker forstd bakgrunden till autoim-
muna sjukdomar och vissa tillstdnd
av immunbrist. De arbetar bade med
patienter och experimentellt med
djurmetoder.

Thymus (cller briassen) ar ett organ
som sitter 1 brostkorgen, alldeles
ovanfor hjirtat. Det fungerar som
”skola” for T-cellerna, en av de olika
vita blodkroppar som cirkulerar i
vért blod och deltar i vart forsvar mot
t.ex. bakterier och virus. T-cellerna
ar centrala for samordningen av vart
immunforsvar, vilket blir tydligt t.ex.
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vid infektion med HIV, som angriper
just T-celler och ddrmed kraftigt for-
svagar immunforsvaret. Vid vissa
medfodda sjukdomar har man brist
pa eller nedsatt funktion av T-cellerna.

Thymusfunktionen har storst bety-
delse tidigt i livet d& en stor mingd
T-celler utbildas. Efter barndomen
krymper thymus 1 storlek och akti-
vitet, men kan normalt ateraktive-
ras om s& behdvs. Vid korrigerande
hjértkirurgi av medfodda hjartfel &r
det vanligt att thymus maste tas bort
helt eller delvis for att kirurgen skall
komma &t hjdrtat. Stora framsteg i
hjértkirurgin goér att man nu kan at-
girda manga fler medfodda hjartfel
mycket tidigt i livet, vilket medfor att
den forhallandevis stora och aktiva
thymusen tas bort frdn mycket sma
barn. Man vet dnnu inte hur detta
paverkar immunsystemets funktion
pa léangre sikt och ett av vara projekt
syftar till att ta reda pa detta genom
att undersdka immunsystemet och
kartligga sjukdomar hos personer
som nu har vuxit upp efter att ha ge-
nomgatt hjértkirurgi tidigt i livet. Ett
forsta delarbete dr inom kort fardigt
att publiceras.

En orsak till medfodda hjartfel ar
Downs syndrom, eller trisomi 21,
som &r den vanligaste kromosomala
avvikelsen och finns hos ett av ca
750 barn som fods i Sverige. Det
finns dé tre kopior av kromosom 21 i
stillet for som normalt tva. Detta far
olika konsekvenser i kroppen, inklu-
sive intellektuell funktionsnedsétt-
ning, 6kad frekvens av bland annat
hjartmissbildningar, dkad forekomst
av autoimmuna sjukdomar och ett
medfott simre immunforsvar. Aven
om O&verlevnaden kraftigt har for-
bittrats, lever personer med Downs
syndrom i genomsnitt kortare liv &n
andra och den vanligaste dodsorsaken
ar lunginflammation.

Vid Downs syndrom ir thymusens
storlek ofta mindre och antalet T-cel-
ler som passerar “thymusskolan”
och kommer ut i blodet ar ldgre. Pa
kromosom 21 finns AIRE, en gen
som dr sérskilt intressant for T-cel-
lernas utveckling. Tack vare AIRE
och liknande gener kan laga nivéer
av tusentals kroppsegna proteiner
bildas och visas upp for T-cellerna
under deras utbildning i thymus, sa
att immunsystemet ldr sig att kdnna
igen dem som kroppens egna, ofar-
liga &mnen. Om AIRE saknas kom-
mer immunforsvaret att angripa olika
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vévnader i1 kroppen eftersom de upp-
fattas som frimmande. Detta drabbar
ménga organ som bildar hormoner i
kroppen. Vid Downs syndrom finns
istdllet tre upplagor av AIRE-genen
och vi har funnit att AIRE uttrycks i
hogre niva och att det 4tfoljs av ett
bredare uttryck av kroppsegna pro-
teiner 1 thymus. Trots detta drabbas
personer med Downs syndrom i ho-
gre grad av sjukdomar dir immun-
forsvaret attackerar kroppens egna
organ (autoimmuna sjukdomar). Vi
vill nu vidare undersoka hur genut-
trycket regleras i varje enskild cell,
och hur det paverkar thymusens, och
ddrmed immunsystemets aldrande
och funktion vid Downs syndrom.
Detta projekt dr nyligen paborjat och
forvintas paga under 2-3 ar.

Under T-cellernas utbildning sker en
intensiv kommunikation mellan olika
celler i thymus for att budskapet ska
na alla blivande T-celler. Ett sitt for
cellerna att kommunicera dr via sma
membranblasor, exosomer, som kan
fora med sig manga olika dmnen
fran en cell till en annan. Vi studerar
betydelsen av denna kommunikation
1 thymus. Bittre kunskap kring detta
kan leda till nya behandlingsmetoder,
dad exosomer till exempel skulle
kunna anvéndas for att tillféra &mnen

-

4] . -
usanne Lindgren

som saknats under T-cellernas ut-
veckling vid autoimmuna sjukdomar.
Exosomerna har karakteriserats i
tva arbeten som dr publicerade, och
deras funktion i provror belyses i
arbete som kommer att kunna publi-
ceras inom kort. Fortsatta studier
for att undersdka deras effekt pa en
hel individs immunsystem ar pabor-
jade och kommer att paga under de
nérmsta 2-3 &ren.

Gruppen bestar av Olov Ekwall
(gruppchef, professor och 6verldkare
1 pediatrisk immunologi), Esbjorn
Telemo (professor immunologi),
Martin Berglund (PhD), Vanja Lund-
berg (doktorand, leg. 1dk) Christina
Lundqvist (doktorand, leg. apoteka-
re), Judith Gudmundsdottir (dokto-
rand, barnreumatolog), Jenny Ling-
man-Framme (doktorand, barnim-
munolog), Karolina Thorn (forsk-
ningsingenjor, leg sjukskdoterska) och
Susanne Lindgren (PhD, ST-ldkare
pediatrik). Forskningen utfors vid
Avdelningen for reumatologi och in-
flammationsforskning, Institutionen
for medicin och Avdelningen for
pediatrik, Institutionen for kliniska
vetenskaper, Sahlgrenska Akademin,
Goteborgs universitet.



Arsmote Orebro-Vastmanland

Nagra glimtar fran arsmotet

Magdalena Déragrip beradttade hur det
ar att leva med primar immunbrist som
[9-aring. Det galler bara att planera sa
kan jag gora allt som andra tondringar
kan gora. Ska jag dka pad en konsert
sa tar jag min medicin innan, berattar
Magdalena.

I mitten av februari hade PIO Ore-
bro-Vistmanland drsmote. Mdnga
PIO-medlemmar hade tagit sig till
Universitetssjukhuset Orebro sd ex-
tra stolar fick stéillas lings viggarna
i lokalen.

Fore sjilva arsmotet foreldste Per
Arneborn, 6verlikare vid Infektions-
kliniken, Universitetssjukhuset Ore-
bro om vad som hinder ndr immun-
forsvaret viander sig mot den egna
kroppen (autoimmuna sjukdomar)
och varfor det dr vanligt hos personer
med primdr immunbrist.

Sedan beréttade Magdalena Dora-
grip om hur det dr att leva med primér
immunbrist som 19-aring. Hon fick
sin diagnos forst ndr hon var 15 ar
och hade da redan haft flera léngva-
riga och lite konstiga infektioner”.
Nér hon var 12 ér fick hon en be-
svarlig hosta som inte ville gé dver.
Forst trodde man att det var astma
men sedan uppticktes en dubbelsidig
lunginflammation samt en infektion

Har livet férandrats?
Det &r bara att planera sa
ar det ingen férandring
- bara ett annat satt
att leva.

Magdalena D.

i bihalorna. Det visade sig ocksa att
hon hade haft flera tysta infektioner
tidigare som hade paverkat lungorna.
Med ritt dignos kunde hon fa bra be-
handling och medicin med immun-
globulin (antikroppar).

Magdalena gav tips pé saker som va-
rit viktiga for henne under sjukdoms-
tiden. Att hon och mamma Anita tog
en dag ledigt och gjorde nagot roligt
tillsammans efter besdken pa sjuk-
huset. En arlig hojdpunkt var att aka
pé P1Os familjeldger och triffa andra
barn och ungdomar i samma situation.

Hon ger ocksé berdm till larare och
skolpersonal som har underléttat for
henne i skolan. Snart dr sista aret pa
naturprogrammet slut och Magdalena
planerar att l4sa vidare till barnlékare.

Efter en liten paus var det sa dags for
sjdlva arsmétet. Ordforande Mathias
Tjéderback hilsade alla vélkomna.
Dagordningen klubbades igenom
och Mathias omvaldes enhilligt.

Your Life,
Our Inspiration

Baxalta ar varldsledare inom biomedicin och erbjuder

innovativa behandlingar inom hematologi, immunologi

och onkologi. Vart fokus &r att utveckla befintliga

terapier och introducera nya banbrytande behandlingar.
Att hjalpa patienter som behandlas med vara ldkemedel
ar det som ger oss inspiration och vi har ett passionerat
engagemang i att férbattra deras liv. Ditt liv &r var
inspiration — vi kallar det "The Baxalta Spark”.

SE/MG1/16-0002

Baxalta Sweden AB

Box 1254, SE-164 29 Kista
& +46 (0)8 505 326 00
www.baxalta.se

Ba::alta

Baxalta, tidigare Baxter BioScience.
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Familjelager i Uskavi
12-14 augusti

I“,i\;i
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Foto: Henrik Viberg

Hurra fér PIOs familjelager! Lek, spel, bad, viktiga samtal
och méjligheten att fa tréffa personer i samma situation.
Bilden &r fran familielagret i Uskavi 2015.

Arets liger ir det sextonde i rad och precis som

tidigare bor vi pa Uskavigarden vid sjon Usken
utanfor Nora. Lagret kommer att vara en blandning
av olika aktiviteter som bad, lek, spel, forelasningar
och Overraskningar - bade for barn, ungdomar och
vuxna! Forra sommaren deltog 45 personer som kom
fran olika delar av Sverige.

I mitten av augusti dr det dags for PIO-lager igen.

Flera aktiviteter &r gemensamma men det finns ocksé
saker att gora som &ar anpassade till olika aldrar.
Det kan exempelvis vara diskussionsgrupper eller
lekgrupper. Sjélvklart finns tid att hitta pa nagot eget
tillsammans med kompisarna. En aterkommande
favorit &r bad och picknick vid stenbrottet for de lite
dldre barnen.

Arets ldger arrangeras av forildrar med stod fran
PIO-kontoret. Om du har fragor géar det bra att
kontakta Anita Doragrip, anitadoragrip@yahoo.se,
Maria Monfors, maria.monfors@pio.nu eller P1O-
kontoret, info@pio.nu.

Anmaélan senast 30/4. Vi hdlsar bade gamla och nya
deltagare varmt vilkomna!

Alla i familjen paverkas nar ett barn far primar im-
munbrist. Det dr manga som ar i behov av kunskap
ndr nagon drabbas av en funktionsnedsittning. Vid
lagren hélls foreldsningar och erfarenheter utbyts om
praktiska, medicinska och psykologiska aspekter pa
att leva med primir immunbrist. Fér barnen och deras
syskon &r det viktigt att se att det finns andra barn som
lever med en livslang sjukdom. Det behdvs extra stdd,
som dessa lager, for att i mojligaste man underlitta
nér man ska ta sig igenom barndom och tonér med en
kronisk sjukdom in i vuxenvérlden. Det 4r givande for
familjer att mota andra i samma situation.
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Nu erbjuder
Vihela serien
infusionsset
fran Neria™

Neria™
Multiset 1-4
grenar

Allt-i-ett
integrerad
hafta

\j Mjuk eller
hard kanyl

Neria™ soft 90 forskrivs
nu pa hjalpmedelskortet!

Ett brett sortiment ger valfrihet
och méjlighet att optimera
utrustningen efter dinabehov.
Kontakta din ldkare eller sjuk-
skoterska for mer information.

InfuCarePac "

Nordiclnfu Care AB OPTIMERAD

Tfn: 08-601 24 40
E-post: info@infucare.se
are  www.infucare.se
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Varfor var det aldrig
nagon som sa nagot?

Min immunbrist; en berattelse for att uppmarksamma
SVél’igheteﬂ att fOI’Sté Sym Dtom Text: Malin Lenneryd. Foto: Helene Nordgren.

— Varfor kommer du forst nu?
Patienter i ditt tillstAnd brukar
hamna pa intensiven.

De orden fick jag rakt i ansiktet av dr
Zoltan Bekassy, likare pa Kvinnokli-
nikens (KK) akutmottagning i Lund i
borjan av juli 1998. Det var tre dagar
efter att jag fott vért tredje barn, Erik,
och jag kom till KK akut med hog
feber — barnsingsfeber.

Jag heter Malin Lenneryd, &r 48 ar,
gift trebarnsmor med ett icke helt
optimalt fungerande immunforsvar.
Hur detta har tett sig ska jag forsoka
beritta om, inte for ndgonting annat
an for att var och en av oss, bade pri-
vat och 1 arbetslivet, ska kunna fa en
liten klocka som ringer nér vi tréffar
personer som verkar ha det besvir-
ligt med infektioner, stéindigt &ter-
kommande sjukdomar osv.

Ja, hur ténkte jag da dér, nér jag satt
hemma med vart nyfodda barn och
inte brydde mig om att aka till sjuk-
huset? Jo, jag hade precis blivit tre-
barnsmamma. Véra tvd andra barn
var da tre och fyra ar gamla. Vem
hinner bry sig om sig sjdlv da?! Jag
negligerade symptomen och ténkte
att det gar over. Det ar ju bara lite fe-
ber... Men tack, gode Gud, att ndgon
1 min nirmsta vin- och familjekrets
dnda fick in mig till sjukhuset, for
FY vad sjuk jag var. Jag hade Gver
40 graders feber, vilket alla nyblivna
mammor, hir och nu, maste ta som
ett varningstecken! Den hoga febern
satt i flera dagar, men efter intensiv
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behandling kunde jag éka hem, efter
en knapp vecka.

2006 var jag gravid igen, men vi for-
lorade det vintade barnet strax fore
halva graviditeten. Jag hade haft
smablddningar och vi var pA MVC
och KK ménga ganger for det. Jag
kinde att det var ndgot som inte
var ratt, men de sade att allt var bra
och blodningar, det kan man ha. En
kvill, nér blodningarna borjade anta
en annan férg, akte vi till sjukhuset
igen. Jag kinde mig sjuk och vi pra-
tade ldnge och vil med den doktorn
vi triffade, som sade att det jag hade
var en influensa och att jag skulle
laggas in pa Infektionsavdelningen.
Da sade jag:

— Jag har inte influensa! Inne pa rum-
met fanns dven en kvinnlig ldkarkan-
didat och hon sade:

— Nej, det stdimmer inte. Malin har
inte influensa! Frén den ordinarie 14-
karen hordes en suck och sedan sade
hon:

— Jaja, jag far vdl undersoka dig igen
da. Nér hon gjorde det for andra
géngen utbrast hon:

— Vad é&r detta? Det visade sig d4 att
det rann var ur underlivet. Snabbt
omvérderade hon beslutet att 1agga in
mig pé Infektionskliniken. De korde
ut britsen utanfor undersoknings-
rummet i vintan pad att jag skulle
komma till en av Kvinnoklinikens
avdelningar. Min man satt bredvid
mig och plotsligt borjade jag skaka.
Jag skakade sa att britsen skramlade.
Jag forsokte fa fram till min man:

— Jag kan inte andas.

Jag kan hora dn idag hur britsen
skramlade av mitt skakande, och jag
kan nédr som helst kdnna den panik
jag kénde Over att inte fa luft. Jag
kommer ihag att jag var i ndgot slags
tocken, men jag minns dnd4 att lika-
ren kom rusande ndr hon forstod vad
som hénde och att hon sade till per-
sonalen:

— Jag springer med er upp till avdel-
ningen.

In i hissen och upp. De foljande
timmarna kommer jag ihadg som, ur
vérdpersonalens perspektiv, vildigt
intensiva. De satte flera intravendsa
nalar, dropp och antibiotika. Det
ringde pa klockan, en annan patient
behovde hjélp, men de som var inne
hos mig sade att nu méste de vara hos
mig for nu &r det allvar... Jag hade
fétt blodforgiftning.

En dag senare forlorade vi vart vin-
tade barn. Hon, for det vet vi att det
var, levde nir vi kom in till sjukhu-
set, men klarade sig inte, eftersom
jag var sa sjuk. Hela livmodern var
full med blod. Det fick jag se pa ul-
traljud. Jag fick ocksé se att hjartat
pa var lilla flicka hade stannat. Ett
par dagar senare fick jag dka hem, pa
stapplande ben och utan vért véntade
barn och med ett Hb (blodvérde) pé
80 g/L. Det tog ett tag att himta sig
fran det, pé alla plan. Jag var sjuk-
skriven ett bra tag efterat.

For att gi igenom det mesta av vad
jag har drabbats av i sjukdomsvig
genom aren kan vi bdrja med méss-
ling nér jag var tre ar. Inte sa konstigt
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kanske, d& vi som ar fodda pa 60-
talet inte vaccinerades mot méssling.
Att fd missling som trearing, dir och
da, ar alltsa inte s mycket att hoja
pa 6gonbrynen infor. Vad som foljde
sedan &r otaliga droninflammationer.
Min mamma siger att jag fick den
forsta nagon ging mellan 6-12
ménaders alder. Nér jag var tolv ar
och var pé sjukhuset i Jonkdping,
dér vi bodde déa, kommer jag tydligt
ihég att 1dkaren som tittade i Gronen
sade att han kunde rikna till 21 &rr pa
trumhinnan. Vet inte om jag haft fler
oroninflammationer 4n det. Kanske,
kanske inte.

Under hostterminen i sjétte klass fick
jag passjuka. Jag sag ut som en boll.
Till f6ljd av det fick jag hjarnhinne-
inflammation. Det var hemskt! Jag
lag i en sdng, i ett morkt rum (finns
inte en chans att det gar att befinna
sig 1 ett ljust rum, med hjérnhinne-
inflammation) pa Lanssjukhuset
Ryhov i Jonkdping och mamma 1ag
1 en tiltsing bredvid. Jag kommer
ihdg detta stindiga morker, att jag
hade hog feber och jag kan dn idag
kénna den torst jag kdnde da. Usch!

Aret var 1983, det var februari och
mamma och jag var pé vég till Eskils-
tuna Over helgen. Det var samma
dag som Carola vann Melodifesti-
valen med “Framling” och jag hade
fyllt 15 ar tva manader tidigare. Vi
satt pa taget och jag sade till mamma
attjag inte kinde mig bra, att jag hade
ont 1 halsen. Det blev vérre under
resan och nir vi kom fram akte vi
direkt till sjukhuset. Jag kommer inte
ihag vad jag hade for ytterligare symp-
tom, men diagnosen var kortelfeber.
Sa jagblev inlagd pa sjukhus i Eskils-
tuna istdllet for att tillbringa helgen
med de vanner vi akt dit for att triffa.

Aren som foljde minns jag inte som
speciellt ’sjuka” ur det mer allvarliga
perspektivet. Ddremot har jag, genom
alla ar, varit sjuk i en-veckas-perioder
- hur maéanga ganger som helst.
Kruxet var att jag sillan eller aldrig
hade feber. Daremot har jag varit
helt sdnkt, méatt daligt, frusit som vid
stigande feber och kint mig rejilt
sjuk, men febertermometern visade
séllan mer &n 36,5-36,6... DET har
varit oerhort frustrerande, eftersom
min uppfattning &r att vi inte anses
vara sjuka da. Jag har i alla &r kint
mig som en fuskare. Varfor mar jag

PIObladet Nr /2016

sa daligt och var-
for kéinner jag
mig sa sjuk om
jag inte dr det?
Jag kan ju inte
vara det, efter-
som jag inte har
feber... eller?

Jag kommer ihag
en gang nir Vvar
yngste son, Erik,
var sjuk. Det var

”pd den tiden” nir N,

N

man kunde ringa till
lakarbilen. Doktorn kom
och det konstaterades att Erik
hade lunginflammation. Doktorn
sag nog nagot pa mig eller om han
mdjligtvis horde mig hosta och sade:
— Jag vill lyssna pa dig ocksa.

— Varfor det? fragade jag. Jag kan
inte ha lunginflammation, jag har ju
ingen feber.

Jag hade lunginflammation. Dubbel-
sidig.

Hosten 2007 borjade jag arbeta pé
en dagvardsavdelning pad Barn- och
Ungdomssjukhuset i Lund. Dar tréf-
fade jag en blivande kollega, barn-
sjukskdterskan Anita Berg. Hon &r
inte ldngre min kollega, men en av
mina allra ndrmsta vianner. Hon, som
savil da som nu, arbetar med patien-
ter med immunbrist sade

— Ska du ta och kolla ditt immunfor-
svar?

Fran 1967 till 2007 var det forsta
gingen ndgon i virden stillde den
fragan. Vad beror det pa? Vad ar det
som gor att vi, inom vérden, inte
undrar hur immunforsvaret ser ut?

Jag tog nagra blodprover och visst
visade det sig att jag har brister i mitt
immunforsvar som kan forklara min
sjukdomshistoria. Jag blev remitterad
till dr Goran Jonsson pa Infektions-
kliniken i Lund, dir jag var pé ett
mottagningsbesdk for ett par ar
sedan. Vi hade ett langt samtal och
besoket avslutades med att jag vacci-
nerades mot pneumokocker och hae-
mophilus influenzae. Innan jag gick
ut fran dr Jonssons rum sade han:

— Du har helt klart 6kad risk for dod-
lighet vid allvarligare infektioner.
Det skulle jag behovt veta tidigare,
tankte jag.

Jag tog nya blodprover nagra veckor
senare for att se om jag bildat anti-
kroppar och, JA det hade jag.

Nir jag hade pa papper hur mitt im-
munforsvar ser ut, tinkte jag direkt
pa framfor allt tva av vara barn - Lina
som fyller 22 ar och Erik, som fyller
18. I alla ar har de tett sig ungefar
som jag, sjukdomsmadssigt. Lina har
haft otaliga 6roninflammationer, men
inte s& manga allvarliga infektioner,
tack och lov, diremot en-veckas-
sejourer ndr man knappt kommer ur
sdngen fast termometern visar i det
nirmaste minustemp. Erik, i sin tur,
har dven han haft dessa en-veckas-
historier och inte si séllan heller.
Detta ér forst och frimst jobbigt
for honom och inte minst pga. alla
tyckare. Skolan, ledare och fordldrar
1 handbollslaget har undrat varfor vi
sa ofta ldmnat aterbud till tréningar
och matcher. Ténk vad Erik fatt sta
ut med frdn omgivningen. Lika fa
visste dd, som nu, om detta med
primér immunbrist. Darfor har vi ett
jattestort arbete framfor oss, allihop:
att inte doma!

Béde Lina och Erik tog prover for
att se hur deras immunforsvar sag ut.
Pa Eriks provsvar fingade man brist
men inte pa Linas, trots att hon haft
det likadant, fast dnda inte, som Erik
och jag. Bada &dr dock vaccinerade
mot pneumokocker och haemophilus
influenzae, vilket har hjilpt mycket.
Sedan jag blev vaccinerad for sex
ar sedan har jag bara haft enstaka
en-veckas-sejourer som sjuk, fram till
forra aret nér jag fick brostopereras
tvd ganger, och d& man vid andra
operationen tvingades operera bort
hela mitt vénstra brost pga. tumor-
celler, men det 4r en annan historia. . .
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Latthanterligt och skonsamt subkutant

infusionsset med nalskydd

HigH<Flo

Subcutaneous Safety Needle Sets

HIgH-Flo™ kanylen ar tunn och skarp, utformningen
medfér mindre hudsnitt och ger en 6kad bekvamlighet !
for anvéndarerg placering i huden, under och efter ~

avslutad behandling.

HIgH-Flo™ har en tunn kanylvagg som tillater en éverlagsen
flodesprestanda vilket gor att hastighet och behandlingstid

kan anpassas.

FREEDOM60° FreedomEdge”

Syringe Infusion System

HIgH-Flo™ kanyllangder: 4, 6, 9, 12 och 14 mm, goér det
mojligt att individanpassa till ratt placering i subkutan vavnad.

nya innovationer till varc

Steripolar

Tel. 018 430 0980

info@steripolar.se

Syringe Infusion System
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Kann igen varningstecknen for primar immunbrist!

Cirka 3 000 personer i S\/erige har diagnosen Att ha en primar immunbrist innebar att man har ett medfétt fel eller
en brist i sitt immunforsvar. Personer med primar immunbrist drabbas

primar immunbrist. Morkertalet beraknas dock som regel l4ttare av infektioner. Infektionerna &r ofta &terkommande

vara stort. Cirka 40 000 personer kan ha en och langdragna, i vissa fall livshotande.

avvikelse i sitt immunforsvar. Flertalet har en Primar immunbrist &r ett samlingsnamn pa éver 200 olika sjukdomar.
: : : . Sjukdomarna &r medfédda och genetiskt betingade. Symptom kan

relativt mild form av ImFﬂ“Uﬂbl’ISt, m?n upp . visa sig redan vid fédseln eller senare i livet. De flesta personer med

mot 5 000 personer beraknas behdva medi- primar immunbrist kan fa lindring med ratt behandling.

C“j_Sk behandling. Enkla verktyg kan minska Mer information finns hos Primar immunbrist organisationen
morkertalet. www.pio.nu

Varningstecken hos VUXNA

Stammer ett eller flera av féljande varningstecken, bor utredning avseende nedséattning avimmunforsvaret 6vervagas:

Fyra eller fler luftvagsinfektioner per ar under 2-3 ar. ‘I' Tva eller fler bihale- eller lunginflammationer under
Infektionerna drabbar oftast 6ron, bihalor, luftrér samt en trearsperiod. Infektionerna ska ha pavisats med
lungor. Infektionerna ska ha kravt behandling med rontgenundersokning.

antibiotika.

Dalig effekt, utebliven effekt eller upprepade aterfall 5 Infektioner pa ovanliga stéllen i kroppen och/eller
vid behandling med antibiotika. infektioner som ar orsakade av ovanliga smittdmnen.

Tva eller fler svara infektioner orsakade av bakterier, 6 Kand primar immunbristsjukdom i familjen.
sasom benroéta, hjarnhinneinflammation, blodférgiftning
eller infektioner i kroppens mjukdelar.

10 varningstecken hos BARN

Stammer ett eller flera av féljande varningstecken, bér utredning avseende nedséattning avimmunforsvaret 6vervéagas:

2 3. N S 5.

Sex eller fler 6roninflamma- Tva eller fler bihaleinflamma- Infektioner som inte laker Tva eller fler lunginflamma- Dalig langd-/viktokning
tioner per ar. Oroninflamma- tioner per ar. pa forvantat satt under tioner per ar. hos barn.

tion med atféljande hal i antibiotikabehandling.

trumhinnan eller inflamma-

tion i klippbenets utskott

bakom orat (mastoidit).

Aterkommande infektioner Langvarig uttalad svamp- Infektioner pa ovanliga stéllen Tva eller fler djupgaende Kand primar immunbrist-
som t ex varbolderi hud och/ infektion i munhalan i kroppen och/eller infek- infektioner sasom hjarn- sjukdom i familjen.
eller andra organ. (muntorsk) eller pa huden. tioner som &r orsakade av hinneinflammation (meningit),

ovanliga smittémnen. benréta eller blodforgiftning.

Verktyg foér diagnos, utredning och behandling av primér immunbrist finns pa www.slipi.nu

PIO med samarbetspartners

P10 Hild

Sveriges Lakares Intresse-
forening for Primar Immunbrist

Steripolar

octapharma* Ba:zalta  CSL Behring @

Biotherapies for Life™
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Du haller just nu i
fryckt i en exira stor upplagd for att
platser dar vi vet att tidningen kommer att uppskattas‘.
Den 22-29 april ar det Vﬁr\dsimmunbristveckan. Veckans syfte ar att 0ka kunskapen och
sprida kannedom hos 2 \ménhet, vﬁrdpersona\ och bes\utsfattare om priméra immunbristsjukdomar.
Det grund\éggande malet ar att alla barn och vuxna med primar {mmunbrist oka fa ratt diagnos och
4 behandling for att kunna leva ett sa bra liv som mojhgt: 1 Sverige finns det cirka
- <tg jomunsysten varav flertalet har €n relativt mild form av
<o hittills hat bara cirka 3 000 barn
Jrst 1 vuxen
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Vi onskar dig trevlig Jasning!




