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Hint se ' sist...

Valkomna till PIObladet nr 3-4.

Efter en lang tid med manga begransningar pa grund
av covid-19-pandemin, har i skrivande stund de flesta
restriktioner nu tagits bort och vi borjar atergd till en
mer normal vardag. Vi i PIO arbetar pa med fragor som
ror alla aldrar och faser i livet, ndgot som syns i detta
nummer av PIObladet. Varje géng jag skriver hint sen
sist” slas jag av hur mycket vi faktiskt gor bade inom
och utanfor PIO och hur mycket ni medlemmar kédmpar.

I detta nummer kommer ni fa l4sa en intervju med Peter
Bergman, ldkare vid Immunbristenheten vid Karolinska
Universitetssjukhuset Huddinge. Den handlar om en
covid-19-vaccinationsstudie hos personer med primar
immunbrist.

En viktig fraga som PIO arbetar med é&r att sékra till-
gangen pa immunglobulin i Sverige. P4 sidan 12 kan
ni ldsa mer om det och hur framstéillningen av immun-
globulin gar till.

I augusti holls PIOs uppskattade familj- och ungdoms-
lager for 20:e gingen pd Uskavigarden utanfér Nora
med manga roliga aktiviteter, vilka genomfordes utom-
hus samt i tva stora télt. Intressanta foreldsningar erbjods
digitalt och fordldrarna fick lyssna och delta fran sina
stugor. [ det hdr numret far ni ta del av sammanfattningar
fran tva av foreldsningarna. Olov Ekwall, professor i
pediatrisk immunologi och 6verldkare vid Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus, Géteborg, foreldste
om “Primédra immunbrister — Nytt om diagnos, symtom
och behandling”. Carina Sparud Lundin, professor i
omvardnad och properfekt vid institutionen for vard-
vetenskap och hélsa vid Goteborgs universitet forelédste
om “Overgang frén barnsjukvarden till vuxensjuk-
varden”. PIOs familjeldger dr en fin mojlighet att fa
traffa andra 1 samma situation, att fa kdnna den hérliga
gemenskapen, fa mer kunskap och gora roliga saker till-
sammans. Vetskapen om att man inte ir ensam betyder
mycket. Ett varmt tack till er alla som bidrog till arets
lager. Jag och min familj har manga hérliga minnen och
fina kontakter fran tidigare lager, vi rekommenderar
varmt detta till er som dnnu inte upplevt lagret.

En helg i oktober triffades PIOs styrelse samt P1O-
kontoret i Stockholm for arbets- och styrelsemote.
Under moéteshelgen arbetade styrelsen bland annat med

Gilla oss pa Facebook!
www.facebook.com/PIO.Riks/
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planeringen infor arsmotet, varldsimmunbristveckan,
familjelagret och verksamhetsplanen for 2022. Pa sonda-
gens styrelsemote deltog dven representanter fran samt-
liga l&nsavdelningar samt en representant fran valbered-
ningen. Métet var ett hybridméte dér flera av deltagarna
var med digitalt pa storbildsskdrm. Det ar fantastiskt att
vikunde ses igen och fa till ett bra mote dar manga kunde
delta. Pa styrelsemdtet beslutades efter forslag fran
PIOs forskningsrad att 2021 ars forskningsstod skulle
gé till tvd mottagare: Viktoria Hennings, Sahlgrenska
akademin for sin forskning pa temat “Translationella
studier av konsskillnader i1 den centrala toleransutveck-
lingen i tymus och dess relevans for autoimmuna sjuk-
domar” samt Emilie Wahren Borgstrom, Karolinska
Institutet for sin forskning om ”Priméir immunbrist hos
vuxna — genetisk diagnostik, immunologisk profil och
nya behandlingsmojligheter”. Vi dterkommer till dessa
forskningsprojekt 1 senare nummer av PIObladet.

Det hir aret har PIO fatt in ovanligt manga gavor till
forskningsfonden via minnesgavor och flera fodelse-
dagsinsamlingar via Facebook. Ett hjartligt tack till er
alla som har varit med och bidragit — det betyder mycket.

Ga gérna in och titta pa PIOs nya hemsida! Den har fatt
ett nytt utseende som gor det mycket léttare att navigera
pa sidan och hitta information.

PIO &r med och stottar det viktiga PIDcare-registret.
Kuvalitetsregistret gér det mdjligt att f6lja upp och {or-
bittra varden for personer med primdr immunbrist. Du
kan ldsa mer om Hélsodagboken och kvalitetsregistret
pa PIDcares hemsida www.pidcare.se.

Nu ser vi fram emot arsmoétet och medlemsmétet som
kommer att héllas i Jonkoping i mars 2022. Motet
kommer att erbjudas som hybridméte sa att &ven med-
lemmar som inte har mojlighet att resa till Jonkoping
kan delta.

Avslutningsvis vill jag passa pd och onska er alla en
riktigt God Jul och Gott Nytt ar! Trevlig ldsning!
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Nytt infér arsmétet 2022

PIOs medlemsmote med éarsméte
kommer hallas i Jonkoping den 26
mars nésta ar om inte pandemin ater
satter képpar i hjulet. Det kommer
ocksd vara mojligt for medlemmar
som Onskar att delta online.

Vi hoppas innerligt att vi kan ses
pa plats och att ménga medlemmar
har mojlighet att delta. Att fa ses,
diskutera, utbyta erfarenheter och
lyssna pé foreldsningar &r sa otroligt
viktigt for oss medlemmar och for
PIOs arbete. Det dr vid moéten
medlemmar emellan det blir tydligt
vilka frdgor som é&r viktigast och
vad PIO ska jobba med. Dessutom
ar medlemsmoten tillfdllen att ldra
sig mer om sin sjukdom och sina
mojligheter och rittigheter. Dagen
kommer att bli innehéllsrik med
ménga spannande foreldsningar!

PIO har tidigare kunnat erbjuda till-
resta medlemmar Overnattning pa
hotell till reducerat pris och bidrag till
resor tack vare stod fréan lakemedels-
och medicinteknikforetagen. Den 1
november 2021 &dndrades reglerna
for stod till patientorganisationer i
Lakemedelsindustriforeningen, LIFs,
etiska regelverk. Stod till patient-
organisationer far inte lidngre an-
véndas till resor eller dvernattning
1 samband med medlemsmdten/
utbildningsdagar. Detta gor att PIO
inte har mojlighet att subventionera
kostnader for dvernattning i samma
utstrickning framover for med-
lemmar som vill delta vid medlems-
motet pa plats och inte har mojlighet
att resa dver dagen. Mer information
kommer i inbjudan.

Inbjudan till arsmdtet kommer att
skickas via e-post och finnas pa hem-
sidan senast i februari. S& hall 6gonen
Oppna. Varmt vilkomna!
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Traffa andra medlemmar digitalt
Under varen 2020 beviljades PIO
stod fran Radiohjélpen for att kunna
erbjuda PIOs medlemmar att triaffas
digitalt under pandemin for att pa
sd satt bryta isoleringen som ménga
medlemmar befann sig i. Efter att
projektet avslutats har medlemmar
fortsatt att traffas i sma grupper via
Zoom. Dessa tréiffar har varit ett
mycket uppskattat sétt att umgas pa.
Dérfor vill vi nu héra om fler
medlemmar &r intresserade av att
vara med och triffas regelbundet.

Hor av dig till PIO pa info@pio.nu
med din intresseanmélan om du vill
motas digitalt for att utbyta tankar,
erfarenheter och ibland bara fa skratta
och umgsas.

Ny paverkansgrupp for siakrad
tillgang till immunglobuliner

I november bildades en paverkans-
grupp i PIO som ska jobba for att
sikra tillgangen till immunglobu-
liner. I gruppen ingér Anders Fasth,
professor i pediatrisk immunologi,
Goteborgs universitet, Sofia Nystrom,
overldkare klinisk immunologi och
transfusionsmedicin, Region Oster-
gotland och Ramona Fust, sjuk-
skoterska, Infektionsmottagningen
Universitetssjukhuset, Linkdping.
Ytterligare en sjukskoterska &r
tillfrdgad. PIO representeras i pa-
verkansgruppen av Anneli Larsson,
Maria Michelfelder, Camilla Nord-
mark, Camilla Ottoson och Jennie
Sefton. Gruppen kommer att rappor-
tera om sitt arbete hér i PIObladet
och p4 www.pio.nu.

P. S. Pé sidan 12 i detta nummer finns
en artikel skriven av Sofia Nystrom
om de stora utmaningar som finns for
att Sverige ska kunna minska import-
beroendet av plasma och immun-
globulin. l

Aktuellt i PIO
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riktigt fin och

GOD JuL!

Ge bort ett gavobrev
eller ett medlemskap i PIO
inklusive en prenumeration

pa PIObladet.

Du kan ocksa handla
julklappar i Zebra-butiken
via hemsidan www.pio.nu.
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Genom ditt stéd kan PIO
sprida mer kunskap och
information samt arbeta
mer for att fler barn och

vuxna med primar immun-

brist ska fa ratt stod, vard
och behandling.

Tack for ditt stod!



Covid-I9

Studie

Pandemins utveckling pagéar fortfarande, dven

om situationen i Sverige ar relativt stabil just nu.

Tyvérr 6kar smittan i Europa och det finns mycket
som pekar pa en fjirde vag som breder ut sig. Dar-
for dr det dnnu viktigare med den tredje dosen till
riskgrupper, som t.ex. patienter med primar immun-
brist. Detta bedoms kunna skydda mot manga av

om

de nya varianter, &ven om kunskap om den senaste
varianten som upptéckts i Sydafrika &nnu saknas.

covid-19-vaccination
hos Immunbristpatienter

Text: Intervju med Peter Bergman
Foto: UIf Sirborn

Covid19-pandemin har borjat
kinga av och de flesta
restriktioner har tagits bort.
Orsaken till den minskade
smittspridningen ar den om-
fattande vaccinationen som
har genomforts under det
senaste aret.

I oktober 2021 berdknas cirka 80 %
av den vuxna befolkningen ha fatt
tva doser av nagot covid-19-vaccin.
Men vissa grupper i samhaéllet svarar
daligt eller inte alls pd vaccination
mot covid-19 och utgor fortfarande
en riskgrupp. Dit hor den stora grupp
patienter som har nedsatt immun-
forsvar, antingen beroende pa like-
medelsbehandling, cancer-sjukdomar
eller vissa former av primér im-
munbrist. Forskare vid Karolinska
Universitetssjukhuset och Karolinska
Institutet i Stockholm har precis ge-
nomfort en stor klinisk studie dar
patienter med nedsatt immunforsvar
har vaccinerats med Pfizer BioN-
Techs vaccin. Peter Bergman, ldkare
vid immunbristenheten Karolinska
Universitetssjukhuset, Huddinge, har
lett den del av studien som handlar
om patienter med primédr immun-
brist. Han svarar pd frdgor om
studien nedan:

Varfér gjorde ni en studie om
covid-19-vaccination hos patienter
med daligt immunférsvar?
Eftersom méanga patienter med déligt
immunforsvar har en stor risk att bli

svért sjuka i covid-19 har det varit
mycket angelédget att vaccinera dessa
personer sa snabbt som mdjligt. Vi
var tidigt ute med att vaccinera dessa
grupper pa Karolinska Universitets-
sjukhuset i Huddinge och gjorde
samtidigt en prospektiv klinisk prov-
ning av sékerhet och effekt hos dessa
patienter. Innan vér studie visste man
inte mycket om hur vaccinet skulle
kunna fungera hos patienter med
déligt immunforsvar.

Vilka patientgrupper

ingick i studien?

Vi inkluderade 5 olika grupper med
totalt 449 patienter: patienter med pri-
mér immunbrist, personer som lever
med HIV, patienter som har stam-
cellstransplanterats, organtransplan-
terade patienter, samt patienter med
kronisk lymfatisk leukemi (KLL).
Dessutom vaccinerade vi 90 kon-
troller utan immunologisk sjukdom.

Hur gick studien till

och vad maitte ni?

Patienterna vaccinerades tidigt i varas
med tva doser av Pfizers vaccin med
tre veckors mellanrum. Vi matte se-
dan antikroppar mot det s.k. spike-
proteinet hos corona-viruset, tva
veckor efter den andra dosen. Hos
en undergrupp av patienter mitte vi
dven T-cellssvar mot spikeproteinet.
En annan viktig del var att dokumen-
tera biverkningar hos dessa patienter
for att studera vaccinets sékerhet.

Vad kom ni fram till i studien?
Vi sag att 100 % av kontrollerna ut-

vecklade hoga nivaer av antikroppar
mot spikeproteinet, vilket visar att
vaccinet 1 sig dr mycket effektivt.
Antikroppssvaret 1 de olika patient-
grupperna varierade. Den organ-
transplanterade gruppen uppvisade
sdmst svar med bara 43 % som sero-
konverterade, dvs. bildade antikrop-
par, och da med mycket ldgre anti-
kroppsnivaer jamfort med kontroll-
gruppen. Dérefter kom gruppen med
KLL f6ljt av gruppen med primér
immunbrist och de som genomgatt
stamcellstransplantation. Bist svarade
personer som lever med HIV, som
svarade nastan lika bra som kontrol-
lerna. Vi kunde ocksa konstatera att
vaccinet d4r mycket sdkert och att de
biverkningar som uppstod var milda,
overgaende och forvantade i form av
muskelvirk, feber och huvudvirk.

Vad kan du saga mer om gruppen
med primédr immunbrist och deras
vaccinsvar?

Vi valde att prioritera patienter med
primdr immunbrist med storst risk
att drabbas av svér covid-19 for del-
tagande 1 studien. Dit hor patienter
med CVID, XLA, de med laga nivaer
av CD4-celler samt en del ovanliga
genetiska immunbristsjukdomar. In-
tressant nog svarade patienter med
laga nivaer av CD4-celler mycket bra
pa vaccination, vilket ocksd géllde
de flesta patienter med en genetiskt
orsakad immunbristsjukdom med
vissa undantag. Déremot svarade
patienterna med CVID klart sdmre
och enbart 68 % bildade antikroppar.
Antikroppsnivderna hos CVID-
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gruppen var ocksa signifikant lagre
an hos kontrollgruppen. Patienter
med X-bunden agammaglobulinemi
(XLA) kunde inte bilda négra anti-
kroppar, vilket var helt forvéntat.
Diremot uppvisade bade patienterna
med XLA och CVID ett relativt bra
T-cellssvar, vilket ocksé skulle kunna
ge ett skydd mot covid-19, dven
om mycket forskning aterstar kring
T-cellernas betydelse vid covid-19.

Hur ska man nu téanka

kring en tredje dos?

Det finns ganska bra stod for att en
tredje dos kan vara bra att ge om man
har svarat daligt efter tva doser. Man
rekommenderas dé att vdnta minst
sex manader efter den andra dosen.
Pa Immunbristenheten har vi valt att
informera alla patienter med CVID,
XLA och en del ovanliga genetiska
immunbristsjukdomar om att de bor
vaccinera sig med en tredje dos. Vi
anser att dessa patienter ska gora det
dven om de har ett bra svar efter tva
doser, eftersom vi fortfarande inte
vet hur ldnge antikroppsnivderna
finns kvar hos dessa patienter. Sjdlva
vaccinationen med en tredje dos
kommer att ske via regionens vacci-
nationscentraler.

Ar det nagot man ska tinka pa om
man har primdr immunbrist, har
vaccinerat sig och har ett daligt
antikroppssvar?

Forskningen om covid-19 har under
hela pandemin varit extremt aktiv
och man vet nu s& mycket mer om
sjukdomens forlopp och flera nya be-
handlingar har tagits fram. Férutom
vaccinet, som fortfarande ar grunden
for att fa kontroll 6ver pandemin, har
man exempelvis tagit fram specifika
antikroppar mot viruset. Dessa kan
ges tidigt 1 forloppet till personer
som saknar antikroppar efter vacci-
nation eller har mycket hog risk att
fa en svar covid-19. Vid infektions-
kliniken, Karolinska Universitetssjuk-
huset Huddinge har vi tillgdng till
denna behandling och patienter med
daligt vaccinsvar har uppmanats hora
av sig om de drabbas av covid-19.
De kan dé bli aktuella for behandling
med denna nya covid-specifika anti-
kroppscocktail som ges som en infu-
sion 1 blodet vid ett tillfalle.

Skulle man bli ordentligt sjuk i
covid-19 finns dven annan behand-
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Peter Bergman, docent och bitr éverlakare vid Immunbristenheten,
Karolinska Universitetssjukhuset

ling att ta till, som kortison och/eller
IL-6 blockad samt skydd mot blod-
proppar, beroende pé var i sjukdoms-
fasen man befinner sig. Ett bra tips
ar att kontakta sin immunbristlédkare
om man blir sjuk i covid-19 for rad-
givning. Blir man sjuk pa jourtid bor
man soka akut.

Hur ar det med immunglobuliner
som manga patienter med primér
immunbrist tar, skyddar de mot
covid-19?

Man skulle teoretiskt kunna anta att
de kommersiella immunglobulinpre-
paraten skulle innehélla skyddande
nivéer av anti-covid-antikroppar. Vi
undersoker detta 1 en pagaende studie
och det verkar &nnu inte finnas till-
rickliga nivder hos dessa lakemedel
for att de ska utgdra nagot specifikt
skydd, men det &r mdjligt att det kan
bli sa i framtiden.

Det viktigaste man kan gora for att

minska risken att sjilv bli sjuk ar
att vaccinera sig. Aven om manga
patienter med primdr immunbrist
kanske inte far ett perfekt skydd sé ar
det mycket battre med ett litet skydd
an inget alls. Vaccinet verkar dess-
utom vara mycket sidkert, avslutar
Peter Bergman. H

Artikeln dr publicerad i
EBioMedicine: Safety and efficacy
of the mRNA BNT162b2 vaccine
against SARS-CoV-2 in five groups
of immunocompromised patients
and healthy controls in a prospective
open-label clinical trial, Bergman et
al, EBioMedicine, Accepted, Nov 4,
2021.

Lénk till artikeln:
https://www.sciencedirect.com/
science/article/pii/
S2352396421004990
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Genterapi

enterapi vid

primar immunbrist

Av C. |. Edvard Smith "2 och Rula Zain '3

I Institutionen fér Laboratoriemedicin, 2 Immunbristenheten, Infektionskliniken b&da vid Karolinska Institutet, Karolinska
Universitetssjukhuset Huddinge, 3 Centrum fér sallsynta diagnoser, Karolinska Universitetssjukhuset, Solna

Sedan mer an 40 ar tillbaka har
fel (mutationer) i arvsmassan
identifierats som orsak till
primar immunbrist. Idag upp-
gar antalet gener déar sadana
mutationer konstaterats till
runt 400. Det finns alltsa 400
primara immunbrister dar man
kanner till den exakta orsaken.

Den forsta behandlingen av primér
immunbrist var att tillféra immun-
globulin (IgG). Det skedde redan i
borjan av 1950-talet och sedan dess
har en stor méngd andra terapier ut-
vecklats. I slutet av 1960-talet (1968
for att vara exakt) genomfordes de
forsta transplantationerna av blod-
stamceller vid primir immunbrist och
ett stort antal patienter har behandlats
genom dren. Transplantationen syftar
till att tillfora de saknade komponen-
terna av immunsystemet, men be-
handlingen behdver kombineras med
mediciner som tillfalligt forsvagar de
redan existerande immunmekanis-
merna sa att de tillférda nya cellerna
ska fa ordentligt faste. Ett problem
ar att finna en ldmplig donator. Det
kravs, eftersom skillnader mellan
olika individer gor att donator och
mottagare maste vara genetiskt kom-
patibla. Det behovs for att kroppens
forsvarsmekanismer inte ska avstota
de overforda, nya stamcellerna samt
for att de nya immuncellerna, som
bildas fran stamcellerna, inte ska an-
gripa olika organ hos den behandlade
patienten.

Det mest naturliga séttet att behandla
en genetisk sjukdom vore att antingen
tillfora en helt ny, “frisk” (normal)
gen eller att reparera den som &r
skadad (muterad). Det &r detta som
kallas for genterapi. Vissa former av
primdr immunbrist har faktiskt t.o.m.
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fungerat som en sjukdomsmodell for
utvecklingen av hela filtet av gen-
terapi sedan 30 ar tillbaka. En fordel
ar att de celler man vill nd med sin be-
handling, blodstamcellerna, &r létta
att f tag pa rent tekniskt eftersom de
ar atkomliga och kan hanteras utan-
for kroppen. Till exempel, har olika
former av svar kombinerad immun-
brist, dér obehandlade patienter dor
redan under det forsta levnadsaret,
sarskilt studerats. En speciell egen-
skap hos de drabbade cellerna vid
immunbrist dr deras formaga att ex-
pandera och vixa till i antal efter att
defekten korrigerats. Det innebér att
dven om bara en liten andel av blod-
stamcellerna tagit emot behandlingen,
kan de korrigerade cellerna dela sig
ett antal ganger och dirigenom bilda
ett ndrmast normalt antal fungerande
celler, sérskilt giller det T-lymfo-
cyter. Eftersom det ar tekniskt mycket
svart att korrigera samtliga celler
har just denna formaga inneburit att
manga forskare inom genterapifaltet
valt att arbeta med svar kombine-
rad immunbrist. De forsta lyckade
resultaten rapporterades ar 2000 fran
Paris vid sjukdomen x-kromosom-
bunden, svar kombinerad immun-
brist. Tyvdrr drabbades vissa av
barnen av en slags blodcancer, varav
ett barn avled. Barn som inte fick
denna allvarliga biverkan blev i det
ndrmaste helt dterstéllda och kunde
leva ett normalt liv. Behandlingen
har darefter utvecklats och forfinats.
Man ser inte langre nagon blodcancer
hos behandlade patienter, men det
kréavs flera artionden av observation
for att kunna vara helt siker.

Hur gér da behandlingen till? Jo,
man tar ut blodstamceller, som finns i
blodet eller benmérgen, fran den som
ska behandlas. Stamcellerna far vixa
utanfor kroppen i nagot som kan lik-
nas vid ett provror. Till stamcellerna

Overfors darefter en frisk gen med
hjélp av ett modifierat virus. Viruset
har fordndrats genetiskt sa att det
bara kan 6verfora den friska genen;
det finns inga gener kvar frén viruset
som kan orsaka ndgon virussjukdom.
Ett problem dr dock att man inte kan
paverka var i arvsmassan som arvs-
anlaget integreras. Det hamnar inte
pa ratt plats utan var som helst i
ndgon av patientens kromosomer.
Det ér onaturligt eftersom varje gen
har sin sérskilda plats pad en viss
kromosom. Oftast innebér detta trots
allt inte nagot problem, men det ar
anda langt fran optimalt.

Genom den upptickt som ar 2020 be-
l6nades med Nobelpriset 1 kemi, har
utvecklingen tagit ett nytt steg. Den
s.k. gensaxen har forméagan att sjilv
leta upp den sjuka genen, vilket gor att
man nu kan reparera det sjuka arvs-
anlaget pa plats i stéllet for att bara
tillféra ett nytt, som kan integreras
lite var som helst i kromosomerna.
Redan fore gensaxen fanns det andra
sdtt att experimentellt uppna detta,
men de flesta tror att gensaxen &r den
metod som kommer att bli forhérs-
kande som klinisk terapi. Man har
redan uppnéatt goda resultat hos de
fa patienter som hittills behandlats.
Det ror sig hir om sjukdomar dér
det ar fel pd de roda blodkropparna,
sdsom vid talassemi, dér patienterna
lider brist pd hemoglobin. Eftersom
vita och roda blodkroppar bildas fran
samma ursprungliga blodstamcell
finns goda forhoppningar om att det
kanske redan inom ett decennium
kommer att gé att behandla ett flertal
arftliga immunbristsjukdomar med
hjalp av gensaxen. Dock, eftersom
det ror sig om en ny, pa ménniska
ndstan oprovad teknologi, kan det
dyka upp hinder pd végen, det bor
man ha i dtanke. Forutsigelser ar all-
tid osékra i sédana sammanhang. M

7



fiﬁckfaﬁw%:mid'g

_Arl:ikeln ar publicerad

pa netdoktor.se —

overgang mellan barn-
och vuxensjukvarden

Text: Elina Mattsson, Redaktdr, Netdoktor

Foto: Privat

Som I8-aring anses man vara
vuxen och som patient med
en kronisk sjukdom forvantas
man borja ta ett stort ansvar
for sin sjukdom, sina vard-
kontakter och sin behandling.
Den har 6vergangen kan for
vissa leda till en del problem
och perioden kan upplevas
bade otrygg och lite skram-
mande. For Saga, 26 ar, blev
Overgangen dock bra och
smidig - mycket tack vare en
engagerad lakare.

Saga ér 26 ar och bor strax utanfor
Goteborg. Hon lever med en séllsynt
immunbristsjukdom som heter svar
medfodd neutropeni.

— Det dr en ganska sillsynt immun-
bristsjukdom som innebdr att man
saknar en viss typ av vita blodkroppar,
neutrofila granulocyter, som inte
riktigt utvecklas som de ska. Darfor
ar jag extra mottaglig for bakteriella
infektioner, sdger Saga.

Saga har levt med sin sjukdom sedan
hon foddes, vilket gjort att hon varit
mycket sjuk och haft vildigt ménga
infektioner under sitt 26-ariga liv.
Bland annat har hon drabbats av
blodforgiftning, sepsis, flera ganger.

— Jag har kanske haft ett tiotal blod-
forgiftningar. Lite smasar pa fingret
och getingstick har blivit blodforgift-
ningar. Sedan &r jag hasttjej ocksa,
sa jag har inte alltid varit i den bésta
miljon ur den synvinkeln, sdger
Saga.

Nér Saga var yngre missade hon
ganska mycket av skolan pd grund
av alla ldkarbesok och for att hon

ibland fick ldggas in pa sjukhus, be-
rittar hon.

— Sedan har jag dven tillvixthormon-
brist, som jag har blivit utredd for
sedan jag var nio ar gammal. Jag har
alltid varit valdigt kort och haft svart
att gd upp i vikt, sa det har varit svart
att viaxa och fa en san dar spurt som
maénga far. Jag har alltid varit kortare
an alla andra, sdger Saga.
Utredningen om varfér hon inte
véxte i samma takt som sina vdnner
pagick 1 manga ar och det var inte
forrdn hon blev vuxen som hon fick
rétt hjalp, berdttar Saga.

— Det var forst nér jag var 19 ar som
jag fick medicinen, tillvixthormonet,
och dé fick jag fem centimeter till.
D4 vixte jag fram till att jag var 22
ar, sd nu dr jag runt 164 centimeter
lang, sdger hon.

Saga har dven ofta magproblem, vil-
ket kan ha orsakats av att hon fatt
ménga behandlingar med antibiotika.
— S4 det har varit mycket genom dren
och det har paverkat mig pd ménga
olika sétt, siger Saga.

I Sagas familj lever dven hennes
mamma och bror med svar medfodd
neutropeni. Kunskapen om immun-
bristsjukdomen har darfor funnits i
familjen. Dédremot &r det bara Saga
som haft tillvixthormonbrist och
hennes bror har heller inte haft lika
mycket magproblem som hon.

Saga och hennes hast var i april klddda
1 zebrarinder for att uppmérksamma
vérldsimmunbristveckan. Zebran an-
viands ndmligen som symbol for
att forklara och sprida kunskap om
ovanliga sjukdomar.

Hastarna har varit en stor raddning
Trots sina diagnoser har Saga aldrig
velat begrinsat sig i sitt liv, och

en stor passion har som sagt varit
héstarna.

— Héstarna har varit en stor raiddning
1 allt det hér, sa att man orkar med
allt. Att man far ha den dér stunden
i stallet med héstarna och glomma
bort tiden lite. Man kan bara vara en
vanlig person och inte bara identifie-
rad med sin diagnos, séger hon.

Niér Saga var ungdomsryttare tivlade
hon ocksa i hoga klasser, vilket
kunde vara mycket tufft emellanat.

— Man pressar kroppen ganska hart
dé och jag hade tre tivlingshéstar
som skulle hallas igang. D4 blir det
svart om man far en infektion och
blir inlagd, sdger hon.

Tavlade med ett 6ppet sar

Saga berittar att hon en gang tidvlade
med tva histar pd SM, trots att hon
hade fatt en infektion pa grund av
en cysta vid naveln. Strax efter SM
skulle hon dessutom kvala in sin
unghadst till unghéstchampionat.

— D4 tévlade jag med ett 6ppet sir
som vitskade och opererades tva-tre
dagar efter det. Da var det egentligen
tankt att jag dven skulle tévla helgen
efter det ocksd, s& man var ju inne i
en liten annan mental bubbla, sdger
Saga.

Att Saga dr envis ar det sdkert ingen
som tvivlar pa, men idag tar hon det
lite lugnare.

—Idag kan jag se tillbaka och fundera
pa vad jag egentligen tiankte pa. Man
har kanske blivit lite mer mogen nu.
Men jag forsokte att inte begransa mig
1 livet, trots min sjukdom, séger hon.

Stora forandringar i varden

nar man fylit I8 ar

Nér man har en kronisk diagnos och
fyller 18 ar forviantas man som ung
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patient ta ett storre ansvar for sin
vard och behandling. Det innebér i
praktiken att man sjdlv méaste ha koll
pa alla sina olika vardkontakter, sina
behandlingar och mediciner samt ta
beslut som ror sin egen vard och be-
handling.

De flesta unga patienter behover
dessutom byta mottagning, vilket
1 sin tur innebér nya lékare och ny
véardpersonal. Det kan 1 sig upplevas
som otryggt och lite skrimmande.
Det ér darfor bra om unga patienter
med kronisk sjukdom blir ordentligt
forberedda sa att de kan vara redo
nér sjilva overgangen sker. Annars
finns det risk att de tappas bort i vard-
karusellen.

Hur smidig den hiar 6vergangen blir
verkar dock skilja sig mellan olika
regioner, sjukhus och mottagningar.
Hur 6vergangen upplevs skiljer sig
ocksa mellan olika patienter. Person-
centrerad och kontinuerlig vérd ar
dérfor extra betydelsefullt vid over-
gangar fran en vardenhet till en annan.
Om man som Saga tréffar flera olika
lakare pa grund av sina olika diagno-
ser dr det viktigt att dvergdngen fung-
erar bra, vilket den till stor del ocksa
har gjort for Saga. I alla fall nir det
giller hennes immunbristsjukdom.

— Jag hade det véldigt bra pa barn-
och ungdomsmottagningen med
min immunbristldkare Anders Fasth
pa Drottning Silvias barn- och ung-
domssjukhus. Anders har dven haft
min mamma tidigare och var jitte-
kunnig inom just immunbristsjuk-
domar. Man hade alltid vildigt bra
support och rutinkontroll fran dem
och man kunde alltid ha direktkon-
takt med honom. Allt funkade viél-
digt smidigt, sidger Saga.

Dirfor var Saga lite orolig 6ver vad
som skulle hinda nédr hon skulle
ldmna ungdomskliniken och ga dver
till vuxensjukvarden, men &ver-
gangen gick smidigt, beréttar hon.

— Min lékare pa barn sag verkligen
till att jag fick det béasta mdjliga pa
vuxen, vilket jag ocksa tror gjorde
mycket. Han var noga med att se till
att det blev en bra dvergang, sa att
man inte tappades bort och kom till
en massa olika lakare. For da hade
det ju sdkert blivit rorigare. Nu vet
jag precis vem jag ska ringa vid olika
problem eller nér saker hinder, sdger
Saga.

— Sedan har jag haft turen att bo
nidra Goteborg och haft tillgdng till
Ostra sjukhuset och Sahlgrenska,
dven om jag faktiskt tillhor Region
Halland, séger Saga.

Idag har hon tva ansvariga ldkare
for sin immunbristsjukdom, en som
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ar specialist pd im-
munbrist pd Ostra
sjukhuset och en
lakare pd he-
matologen pa
Sahlgrenska
Universitets-
sjukhuset,
dér Saga tar
sina vanliga
blodprover
och arliga
benmaéargs-
prov.

— Man kan
tycka att det :
ir lite krangligt ~ \\3
att ha tva stillen A
att ga till, men jag
tycker dnda att det
skots valdigt bra och
att det fungerar. Jag har
jéttebra direktkontakt med
min ldkare pa hematologen som
jag kan mejla till om jag behover
nya recept eller om jag undrar nagot.
Sa det har verkligen fungerat jétte-
smidigt och det &r man valdigt tack-
sam for, sdger Saga.

\ -.-;?’

Var runt pa fem olika
specialistavdelningar

Hon minns dock tillbaka pa en kor-
tare period under dvergéngsperioden
dé det blev lite rorigt och hon blev
tvungen att ha fem olika specialist-
lakare.

— Jag var runt pa fem olika specia-
listavdelningar i olika sammanhang,
och dé blir det ju mycket att ha koll
pa, organisera och fa ihop, séger hon.
En sak som blev problematiskt var
att de olika lakarna inte pratade med
varandra, vilket kunde stélla till en
del problem ibland, menar Saga.

— Maglékaren skrev till exempel ut
en magkatarrsmedicin, trots att det
var en osannolik orsak till mina mag-
problem. Men de ville testa medicinen
i alla fall. Sedan ldste jag sjédlv pa
bipacksedeln att man inte ska ta
den dir medicinen om man ir im-
munddmpad, sa jag fick dterkomma
till dem och sdga att jag inte kunde ta
den, sdger Saga.

Hon hade dnskat att de olika lakarna
hade béttre dialog med varandra eller
att hon skulle ha blivit erbjuden en
fast véardkontakt eller ndgon annan
person som kunnat fungera som en
”mellankontakt”.

— En person som kunde fa de olika
lakarna att prata lite mer med var-
andra, sa att inte sddana misstag ska
uppstd, sidger hon.

Hon menar att sadana situationer —
dér man som patient maste sta pa sig

— dessutom kan vara extra svara nér
man ir ung.

— Att véga std pa sig och sdga till dr
ganska svart, speciellt i en sdn har
overgangsperiod till exempel, sdger
Saga.

Forutom att det tagit lang tid for Saga
att fa rétt hjalp med tillvixthormon-
bristen och att det under en kortare
period var rorigt med ménga lékare,
ar Saga glad och tacksam Gver att
hennes dvergang dndé gick smidigt.

Alla har inte samma smidiga resa
Genom patientorganisationen Primér
immunbristorganisationen, PIO, har
Saga traffat andra som lever med
olika immunbristsjukdomar och ge-
nom dem har hon ocksd forstétt att
inte alla far en sa létt overgdng som
hon fick.

— For mig har det fungerat valdigt
bra, men jag tycker att det borde
finnas en tydlig och bra plan, dar
man nagra ar innan Overgangen
planerar hur man ska fa 6vergéngen
att bli s& smidig som mgjligt. Och att
man far reda pa vilka alternativ man
har. Man kanske ska tréffa den nya
lakaren innan man lamnar den gamla
sd att man far chansen att skapa en ny
kontakt. Da slipper det bli ett glapp,
sager Saga. l

Saga har ocksa tillsammans med
andra unga inom PIO startat UMPI
- ung med primar immunbrist.

Blogg: www.nouw.com/umpi
Mejl: ung.med.primarimmunbrist@
gmail.com
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Bevittelse fm‘in/ éloggm UMPI - ung wed, primar cmmunbrist

Jag heter Elin, ar 28 ar
gammal och bor i Jamtland,
Ostersund. Jag jobbar som
studie- och yrkesvagledare pa
en kommunal grundskola. Jag
har diagnosen CVID, vilket ar
den vanligaste av alla primara
immunbristsjukdomar. CVID
innebar att man saknar eller
har mindre av en grupp anti-
kroppar (IgG, IgA och even-
tuellt IgM ar vanligast men en
del har lagre nivaer av alla
subklasser) och att man inte
tillverkar tillrackligt mycket
antikroppar sjalv. CVID be-
handlas med antikroppar som
kommer fran blod- och plas-
magivare. CVID varierar valdigt
mycket fran person till person
och kan se helt olika ut, och
det har visat sig att alla i UMPI
med diagnosen CVID har olika
symtom/besvar.

Min historia borjar nér jag var 12 ar
gammal dd min mamma upptéckte
nagot rodmarkerat i min journal, da
gick jag pd barnmottagningen for
min celiaki och min astma-diagnos.
Hon ifrdgasatte det hon hade sett i
journalen och efter en tid s fick jag
aven diagnosen IgA-brist. Just da re-
flekterade jag inte sd mycket 6ver det
mer dn att jag skulle ha med antibio-
tika om jag dkte utomlands och om
jag var med om en olycka sa var det

r det dags for
min livsberattelse

viktigt att jag fick “’ratt” sorts blod.

Nir jag sedan fyllde 18 ar borjade
problemen, precis som de flesta bo-
ende i Ostersund sé drabbades jag av
det stora cryptosporidium-utbrottet
pé grund av fororenat vatten. Efter det
sa tror jag att mitt immunforsvar la
ner och jag skaffade klippkort pa min
vardcentral. Jag drabbades av bland
annat haemophilus i luftviigarna,
urinvigsinfektioner, svinkoppor, in-
fektioner i nagelbanden och tillslut
en stor lunginflammation. Problemet
var att antibiotikan bara hjilpte till-
félligt och infektionen kom tillbaka
efter ndgon/ndgra veckor. S& under
cirka 2 ar var jag konstant sjuk.

Det var da min doktor beslutade att
det var dags att sitta in behandling
och jag fick prova immunglobuliner,
att fa antikroppar. Med behandlingen
borjade ett nytt liv som “frisk”. Jag
madde vildigt bra och alla besvér
forsvann 1 nagra ar. Da passade jag
pa och akte pa tva langresor, bade
genom Europa och genom USA. Det
var en hérlig tid...

Nir jag fyllde 23 borjade jag plugga
pa Umea universitet, och pa infek-
tionsmottagningen pa Umea sjukhus
fick jag veta att jag hade diagnosen
CVID, vilket jag tidigare inte hade
blivit informerad om.

Efter tva ar i Umea sa fick jag en rejal
matforgiftning, vilket jag tror gjorde
att mitt immunforsvar la ner igen.
Men den hér gangen satte det sig i
magen, smarta, IBS-symtom, mag-
katarr-symtom och en sjuk kéinsla

av orkesloshet/trotthet. Det tog minst
tva ar innan mina infektionsldkare pa
sjukhus 1 Umea/Helsingborg/Malmo
forstod att mina symtom hade sam-
band med min CVID. Under den hér
tiden upplevde jag att mina kénslor
och mina symtom forminskades av
sjukvarden, vilket ledde till frustra-
tion och daligt psykiskt maende. De
saker som jag édlskade mest att gora
sd som att umgas med vénner och
familj, resa eller vara ute i naturen,
de var inte roliga langre.

Efter flera inte sa trevliga undersok-
ningar och behandlingar som inte
fungerade sd gick min ldkare med
pa att remittera mig till Immunbrist-
enheten pa Karolinska sjukhuset i
Huddinge for konsultation. Da var
jag pa botten och sa ledsen dver mitt
maende, men didr kom véndningen.
Lékaren jag fick trdffa lyssnade pa
mig, bekriftade vad jag kénde och
forklarade att det finns tva grupper
av CVID, en dér patienter “bara”
drabbas av tita infektioner och en
dér patienter dven drabbas av andra
komplikationer, framst inflammato-
riska. Risken for detta dkar om en
patient redan innan CVID-diagnosen
faststdlls, har autoimmuna sjuk-
domar. Vilket jag hade, celiaki.

Jag fick prova en dunderkur med
kortison for att ddmpa inflamma-
tionen i magen och jag upplevde
en klar forbattring. Jag vet att jag
mest troligt alltid kommer att ha
problem med magen, men jag har
hittat vad som kan lindra och jag vet
vad det beror pd. Vilket gor att jag
kénner mig lugnare. Jag har kunnat
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gé tillbaka till att arbeta heltid och
gora saker som jag dlskar men som
jag péd grund av magen
tidigare har undvikit. Till
exempel trdffa vinner,
spela golf och dka skidor.

Mina infektioner i bland
annat luftroren har blivit
battre tack vare min be-
handling med immunglo-
bulin, men tyvérr verkar
det inte hjélpa mot magen,
dir kravs det kompletterande be-
handling. De symtom jag upplever
som vérst med att ha CVID é&r som
skrivet min inflammation i magen
som gérna blossar upp i samband
med stress och en orkesloshet som
jag tror bara vi med primir immun-
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Vill du lara kdanna
andra unga
vuxna genom att
snacka poddar,
skratta och umgas
via Zoom?

Skicka ett meddelande

— R ————
till oss via vara sociala medier

— eller via var méj

Bloggen: www.nouw.com/umpi
Facebook: www.facebook.com/
ungmedprimarimmunbrist
Instagram: www.instagram.com/umpi_sverige
Mejl: ung.med.primarimmunbrist@gmail.com

brist kan forstd. Symtomen &r nagot
jag héller pé att ldra mig att leva med.

»Sen sa ar det jattebra
att bli expert pa sin egen

sjukdom, dven om jag vet
att det kanns oméjligt.«

Det som hjilpt mig i min sjukdom
ar att hitta rétt 1dkare, som vill hjilpa
och som har ritt kunskaper. Om ni
upplever att det ar svart att fa ratt
hjdlp och svart att nd fram till era
lakare, radfraga klinikerna som &r
specialiserade pa immunbrist. Sen
sa ar det jattebra att bli expert pa sin

UMPI

egen sjukdom, dven om jag vet att
det kéinns omojligt. Ibland kénns det
som en djungel och som
att inte ens ldkarna forstar.
Men det underléttar for
att ju mer man vet om sin
sjukdom, desto mer kon-
troll kénns det som man
har. Men det kommer ta tid
och det &r ett pussel som
antagligen kommer att fa
laggas hela livet.

Det var min historia i kort form och
vi har alla olika erfarenhet och upp-
levelser av sjukdomen. Men jag
hoppas att nagon kan kénna igen
sig eller den kan hjidlpa nidgon. Z
(Bloggen UMPI: www.nouw.com/
umpi. Reds. anm).

PIOs podd

Sa f]wkt

Folj med hem till Sophia, Hugo
och Magdalena och lyssna pa
hur de traffades, blev vanner
och startade bloggen UMPI.

En podd om livet
med primar immunbrist

Alla podd-avsnitt avslutas med frageladan "Anders
Fasth svarar och férklarar”. Kontakta garna PIO med
onskemal pa poddens innehall och med fragor till pro-
fessor Anders Fasth via mejl sasjukt@pio.nu. Du hittar
podden pa PIOs hemsida eller dar poddar finns. Pro-
gramledare: Micha Arlt (avsnitt 9), Lucette Radstrom
(frdn avsnitt 10). Producent: Estrid Holm. Podden é&r ett
samarbetsprojekt mellan PIO och CSL Behring.
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Stora utmaningar for ett

minskat
av plasm

mportberoe
a for framsta

av Immu

Text och illustrationer: Sofia Nystréom
Foto: Privat

Efterfragan pa human blod-
plasma for framstallning av
lakemedel stiger och drivs av
en Okad anvandning av im-
munglobulin for behandling av
framfor alit neurologiska sjuk-
domar och covid-9. Det rader
enighet om att det finns ett
behov av att Oka antalet
plasmadonationer i Europa for
att sakra tillgangen av plasma-
lakemedel, men det ar svart
att enas om hur det ska ga till.
Vid framstallning av immunglo-
buliner och plasmalakemedel
uppstar en intressekonflikt
mellan patientens ratt till
saker tillgang pa lakemedel
och varnandet av plasmagiva-
rens halsa. Att plasmalakeme-
del framstalls av vinstdrivande
foretag pa en global marknad
bidrar till fragans komplexitet,
sarskilt som blod- och plasma-
givning bor vara en gava fran
en manniska till en annan.

EU-direktiv reglerar blodgivning

i Sverige

I ett EU-direktiv fran 2003 anges att
medlemsldnderna ska verka for att
EU ska vara sjalvforsorjande pa blod

12

nglobulin

och blodkomponenter, exempelvis
plasma, och att medlemslénder ska
uppmuntra till frivillig blodgivning
utan erséttning. EU-direktivet ut-
gor grunden for medlemsstaternas
regelverk for blodgivning. For att
kompensera den ekonomiska forlust
det kan innebéra att ge blod, fore-
kommer olika typer av ersittning i
samband med blodgivning i Europa.
Syftet med ett sérskilt regelverk om
blodgivning &r att
sikerstdlla en hog
sakerhet for de indi-
vider som ar i behov
av blodtransfusioner
eller  plasmaldke-
medel samtidigt som
blodgivarnas hélsa
skyddas. Sverige och
andra EU-lander kla-
rar av att tillgodose
invénarnas behov av
roda blodkroppar och plasma genom
frivillig blodgivning, ddremot récker
inte Overskottsplasman for att till-
godose behovet av immunglobulin-
koncentrat.

Europas beroende av

plasma berdknas 6ka

Idag 4r Sverige och EU beroende av
en betydande import av plasma fran
USA, som producerar ungefér 60 %
av den plasma som anvénds till
framstéllning av plasmaldkemedel i
vérlden. I USA framstills plasma vid
olika centra for plasmainsamling som
framfor allt drivs av vinstdrivande
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aktorer. Plasman samlas in med
aferesteknik och givaren betalas.
I Europa ticker overskottsplasman
fran blodgivningar som samlas in
av offentliga aktorer och icke vinst-
drivande organisationer ungefér
40 % av industrins behov av rdvara
for framstéllning av plasmaléke-
medel. I Tyskland, Tjeckien, Ungern
och Osterrike finns, liksom 1 USA,
vinstdrivande foretag som betalar

»Den o6kande anvandningen
av immunglobulin i Europa gér
att beroendet av importerad
plasma berdknas 6ka fran cirka
4 miljoner kilo varje ar till sex
miljoner kilo 2025.<

plasmagivare. Nationella regler styr
ersdttningsnivan till plasmagivare.
Drygt 30 % av plasman som idag an-
vénds for framstéllning av ldkemedel
i1 Europa importeras fran USA. Den
okande anvéndningen av immunglo-
bulin i Europa gor att beroendet av
importerad plasma berdknas dka fran
cirka fyra miljoner kilo varje ar till
sex miljoner kilo 2025.

Olika satt att minska
importberoendet av plasma

Det &r viktigt att oka mingden
plasma som samlas in i Europa for att
sakerstilla tillgangen pa immunglo-
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Plasmagivning med aferesteknik vid en svensk blodcentral. Plasmagivaren kan ge upp till 550 ml plasma var fjortonde dag

enligt Socialstyrelsens regler.

bulinkoncentrat. Det bor ske genom
plasmagivning hos icke vinstdrivande
organisationer déir plasmagivaren
ersitts for ekonomiska forluster
kopplade till donationen. Det har hit-
tills varit svart for vanliga blodcen-
traler att bedriva plasmagivning lika
kostnadseffektivt som vinstdrivande
aktorer i Europa och USA. Nagra
lander (t.ex. Danmark, Nederldnderna
och Italien) har darfor utvecklat spe-
cifika program for att 6ka kostnads-
effektiviteten vid plasmagivning vid
vanliga blodcentraler. Plasmagiv-
ningen har i dessa fall gjorts mer
storskalig &n den vanliga blodgiv-
ningen och ersittningen till givaren
begrénsas till att ticka ekonomiska
forluster som plasmagivningen kan
ge upphov till. Europeiska blod-
alliansen (EBA), en sammanslutning
av icke-vinstdrivande blodcentraler i
Europa, bedomer att sddana initiativ
ar avgorande for att trygga europeisk
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plasmaforsorjning. Att det inte fore-
ligger ndgra ekonomiska vinstintres-
sen for vare sig givare eller plasma-
insamlare kan bidra till en minskad
risk for givarens hélsa och ett okat
fortroende for verksamheten bland
patienter och allménhet.

Om alla EU-lénder foljde 20:e utga-
van av Europaradets guide for dona-
tionsvolymer och donationsintervall
skulle tillgangen pa europeisk plasma
oka med bibehéllen sdkerhet for
plasmagivaren. Det innebér dock att
regelverk maste dndras pd nationell
niva, eftersom varje land har sitt eget
regelverk for blodgivning. I Sverige
begrinsas t. ex. plasmagivning till
en gdng varannan vecka, medan det
enligt Europarddets guide gér bra att
ge plasma vart femte dygn. Léke-
medelsindustrin kan ocksa bidra till
att minska behovet av plasma som
ravara genom forbéttrade processer

for utvinning av immunglobulin ur
plasma. Idag varierar méngden im-
munglobulin mellan 3,7-5 gram per
kilo plasma, beroende pé vilket fore-
tag som processar plasman.

Immunglobulin i ritt dos till ratt
individ kan bidra till minskat
importberoende av plasma
Anvindningen av immunglobulin
skiljer sig stort mellan ldnder 1 Europa.
Den genomsnittliga anvéndningen
inom EU/EES ér ca 60 g immunglo-
bulin per 1 000 invénare och &r. Det
finns dock flera ldnder som anvinder
betydligt mer, dir miangden uppgér
till mer &n 100 g per 1 000 invanare.
I England publiceras varje ar en
rapport dver anvéndning och kostnad
for immunglobulin i landet. I rappor-
ten beskrivs ocksd hur behandling av
olika patientgrupper ska prioriteras
vid en bristsituation. Rapporten &r
viktig for att forutsdga anvandning
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Plasma och plasmagivning

Plasma ar den proteinrika vatska som blir kvar
nar de vita och réda blodkropparna avliagsnats
fran blodet. Efter en vanlig blodgivning avskiljs
plasman fran blodkropparna eftersom de flesta
patienter endast behdver transfusion av
roéda blodkroppar. Det transfunderas ungefar

tio ganger fler enheter réda blodkroppar an Plasma Plasma-
plasma. proteiner

| Sverige och de flesta andra europeiska b eeo Koagulationsfaktorer
lander saljs &verskottet av plasma som 7% protein 222 Immunglobulin
produceras vid blodgivning till lakemedels- SaeT Albumin

industrin for framstalining av immunglobulin- socker

koncentrat och andra plasmalakemedel.

Vita blodkroppar
44 % roda

Plasmagivning ar ett annat satt att donera blodkroppar
plasma. Vid plasmagivning avskilis blodkrop-
parna i ett automatiskt separationssystem, sa
kallad aferesteknik, sa att plasmagivaren far
tillbaka blodkropparna under sjalva donations-
tilifallet. Det ar maojligt att ge plasma oftare
an blod, eftersom givaren inte forlorar nagra
roda blodkroppar vid plasmagivning.

Plasmagivning Poolning av plasma Bearbetning av plasma Plasmaldkemedel

R Koagulations-
Q faktorer m.m.
Immunglobulin
D Albumin

Varje plasmaenhet virustestas
Réda- och vita blodkroppar innan de poolas. Varje Proteiner falls ut ur plasman Renade proteiner.
avlagsnas fran plasman. plasmapool testas ocksa. i olika fraktioner.

(w
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SweBA

Svenska blodalliansen (Swedish Blood Alliance) har funnits sedan 2004 och ar en férening som ska verka for samarbete
mellan blodcentralerna i Sverige. SweBA representerar Sverige och bevakar svenska intressen vad galler blodgivning,
plasmaférsorjning och anvandning av blodprodukter i European Blood Alliance (EBA).

| Sverige ska SweBA verka for en sadker och kostnadseffektiv blodférsérining som bygger pa frivillig blodgivning utan eko-

nomisk vinning fér blodgivaren. Medlemmar i SweBA ar universitetssjukhusens blodcentraler och Svensk férening for klinisk
immunologi och transfusionsmedicin. SweBAs arbete bedrivs i olika arbetsgrupper.
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och identifiera nya indikationer for
behandling med immunglobulin.
Liknande initiativ 1 fler lander, eller
pa europaniva, vore dnskvért som ett
led i att trygga patienternas tillgang
till immunglobuliner.

Sverige har inte varit sjalvforsér-
jande pa plasma pa éver 20 ar
Med sjilvforsorjande menas att
mingden plasma som levereras fran
svenska blodcentraler till olika ldke-
medelsbolag motsvarar méidngden
plasmaldkemedel som anvénds i
sjukvarden. Sverige har inte varit
sjalvforsorjande nar det géller plasma
sedan &r 2000. D4 var det framst
koagulationsfaktorer som efter-
fragades, men i takt med att ménga
koagulationsfaktorer i stillet kunde
framstéllas med rekombinant teknik
minskade efterfragan pa
plasma som ravara, med
sjunkande priser som
foljd. De flesta regioner
valde, med stod av olika
utredningar, att avveckla
sin plasmagivningsverk-
samhet och levererar dérefter enbart
overskottsplasma. De senaste arens
okade efterfrdgan pa framforallt im-
munglobulin och den osdkerhet som
ar forenad med import av stora voly-
mer plasma fran ett land utanfér EU
har inte foranlett nagra specifika sats-
ningar pd plasmagivning i Sverige.

Totalt levererade svenska blodcen-
traler ca 100 000 kg plasma till ldke-
medelsindustrin for framstéillning av
plasmaldakemedel under 2020. Det
motsvarar ungefdr 400 kg immun-
globulin, vilket &r relativt lite om det
jamfors med var arsforbrukning av
immunglobulin, som berdknas upp-
g till knappt 1 000 kg. Varje region
sluter egna avtal med det likeme-
delsbolag som de levererar plasma
till. De lakemedel som framstills
ur svensk plasma siljs sedan pa en
global marknad. I Sverige har det
varit vanligt att regionerna levererar
plasma till Octapharma, som har
en anldggning for framstéllning av
plasmaldkemedel i Stockholm.

Nationell samordning foér att
sékra tillgangen pa plasma-
Iakemedel saknas

Mellan aren 2016 och 2020 okade
anvindningen av immunglobulin-
koncentrat med 11 % i Sverige. Upp-
gifter fran Region Osterg6tland visar
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att det framfor allt 4r inom andra
specialiteter, d&n de som vanligtvis
behandlar priméra och sekundéra im-
munbrister, som anviandningen okar.
Minskad tillgdng och hotande brist
pa intravendst immunglobulin har
uppmirksammats av Sveriges ldke-
medelskommittéer som tillsammans
med professionsforetrddare inom bl a
neurologi, infektion och hemato-
logi, rekommenderar att om mojligt
overviga alternativ behandling och
striktare indikationer for att behandla
med immunglobulin.

Det finns idag ingen nationell enhet
med ansvar att se till att det finns till-
riackligt med immunglobulin sé att en
bristsituation inte uppstér, utan det ar
respektive regions ansvar. [ borjan av
pandemin samarbetade regionerna

»Mellan aren 2016 och 2020 ékade
anvandningen av immunglobulin- i
koncentrat med Il % i Sverige. &«

for att astadkomma jamlik vard ge-
nom att bland annat gemensamt
upphandla vissa ldkemedel. Det
blev tydligt att regionerna som en-
skilda aktorer pa en global marknad
har en fordel att gd samman i vissa
situationer, nagot som ocksé belysts
1 regeringens pagaende utredning om
hilso- och sjukvardens beredskap.

Swedish Blood Alliance (SweBA),
ar en underorganisation till EBA och
verkar for samarbete mellan blod-
centraler i Sverige. SweBA initie-
rade 2012 en arbetsgrupp for fram-
tidens plasmaforsorjning i Sverige.
Arbetsgruppen verkade for en okad
nationell samordning vid insamling
och forsédljning av plasma. Dock
har bristande intresse for fragan om
plasmaforsorjningen bland landets
regioner lett till att arbetsgruppen ér
vilande sedan 2015.

Stora utmaningar om Sverige ska
oka produktionen av plasma fér
lakemedelsframstélining

En 6kad kunskap bland politiker och
allmidnhet om de livsviktiga ldke-
medel som framstélls ur plasma och
om risken for brist pd dessa like-
medel dr avgorande for satsningar pa
okad plasmagivning i Sverige. Det
framstills 1 en del sammanhang som
negativt att blodcentraler levererar

plasma till lakemedelsindustrin. In-
divider som vet hur det ar att vara
beroende av plasmaldkemedel kan
bidra med kunskap om behovet av
siker tillgang péa plasmalikemedel
genom information till allménhet,
politiker och andra aktdrer i sam-
héllet. Patienter kan ocksa tillsam-
mans med representanter fran varden
verka for att bristen pa immunglobu-
lin dven fortsattningsvis lyfts i landets
lakemedelskommittéer och att krav
pa regelbunden rapportering om
anvindningen av plasmaldkemedel,
liknande det krav som finns for andra
blodprodukter, infors i Sverige.

For att Sverige ska leverera plasma
for framstéllning av likemedel mot-
svarande den médngd som anvinds
behover antalet plasmadonationer
med aferesteknik Oka
fran knappt 30 000 till
nidrmare 200 000 varje
En sddan Okning
krdver stora investeringar
1 form av lokaler, ut-
rustning, personal och
rekrytering av nya givare. Liksom
plasmalédkemedel handlas rdvaran
plasma pa en global marknad. Det
ar darfor inte sjalvklart att dessa
investeringar ska goras av landets
regioner, 1 synnerhet om kostnaden
for plasmagivningen skulle over-
stiga vad ldkemedelsbolagen &r
villiga att betala for ravaran. Att
plasmaldkemedel séljs pa en global
marknad kan ockséd forsvara rekry-
teringen av plasmagivare eftersom
den plasma som doneras i Sverige
inte sékert kommer svenska patienter
till nytta. Samtidigt har Sverige ett
solidariskt ansvar att bidra till varl-
dens plasmaforsorjning, sirskilt om
vi kan utveckla en kostnadseffektiv
organisation utan ekonomisk vinning
for plasmagivarna. Det saknas enkla
svar pa hur Sverige och EU ska mota
den stigande efterfrigan pa immun-
globuliner och samtidigt minska im-
portberoendet av plasma. Det &r flera
intressen som krockar. ll

PIObladets
gastmedarbetare 202I

Sofia Nystrom, éverlakare
Klinisk immunologi och
transfusionsmedicin
Region Ostergdtland



Vi behover
din hjalp!

Har du dnskemal gallande
PIOs familjelager?

Hjalp oss att svara pa nagra
fragor via PIOs hemsida
www.pio.nu/familielager



Den 12-15 augusti anordnades
PIOs familjelager, for 20:e
gangen, med roliga aktivite-
ter, harlig gemenskap och in-
tressanta forelasningar. Som
brukligt var familjelagret pa
Uskavigarden utanfér Nora.

I ar holls alla aktiviteter utomhus
samt i tva stora inhyrda tilt. Vi hade
tur att vader och programpunkter var
ndgorlunda synkade — s att uteakti-
viteterna kunde genomforas trots att
det regnade da och da.

Pa fredag formiddag fick vi besok av
Lotta S6rman fran Nora Naturskola.
Lotta jobbar som naturpedagog och
hon liarde oss bland annat hur man
artbestimmer insekter. Vi hévade
vattenlevande insekter fran sjon
Usken och lade i stora plastlador dir

de simmade omkring under tiden
som vi studerade dem. Vi raknade
insekternas ben och forsokte att
hitta andra ledtradar for att finna
ritt insekt pa en stor affisch dér
alla insekterna fanns illustrerade
och med namn. Nu vet vi att
alla insekter har sex ben och att
spindlar har atta! Vi fingade ocksa
nagra sma fiskar och konstaterade
att de har véldigt manga ben, i alla
fall pd insidan!

Spéannande var nér en stor larv hit-
tades 1 vattenbrynet. Larven var helt
stel nér den havades upp och lades
pa ett plastlock. Vi blev forvanade
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och glada, nir den efter en lang stund
plotsligt borjade rora pa sig. Det
kéindes fint att se nér den placerades
pa ett blad i en buske for att for-
hoppningsvis foérvandlas till en brun-
sprotad skymningssvarmare.

Nir vi tittat klart pa alla insekter som
vi hévat upp, berittade Lotta att vi
skulle leta efter fAglar och spela fagel-
bingo. Vi trodde forst att vi skulle
smyga péd levande faglar men nir
Lotta sa att vi inte behovde vara
tysta, som riktiga fagelskadare, in-
sag vi att det var faglar i trd som hon
satt upp lédngst en promenadstig.
Med hjélp av kikare hittade vi de
flesta av Sveriges vanligaste faglar
som rodhake, pilfink och blames. Vi
fick sedan hjélpa Lotta att hamta till-
baka alla faglarna eftersom det var
svart att komma ihdg i vilka trdd och
buskar de var uppsatta 1!

Vi lekte ocksa en lek dér Lotta forst
var en hungrig rovfagel och jagade
oss smafaglar nere vid sjon. Det var
tur att Jennifer som var lekens orni-
tolog kunde namnen pé alla smafag-
larna s& hon kunde rddda de som blev
fangade!

Samtidigt som vi blev jagade av den
flaxande Ornen lyssnade fordldrarna
pa en digital foreldsning med Carina
Sparud Lundin, professor i omvard-
nad och properfekt vid institutionen
for vardvetenskap och hélsa vid Gote-
borgs universitet. Carina foreldste om
”Overgang fran barnsjukvarden till
vuxensjukvérden — Att forbereda sitt
barn att bli sjdlvstandig med sin sjuk-
dom”. Ett referat frin foreldsningen

finns att ldsa pa sidan 20-21.

Pa eftermiddagen fanns mojlighet att
bada, paddla kanot, kajak och paddle
boards. Det hade kops in bide nya
kajaker och paddle boards till lager-

ge garden i ar och det var roligt att prova

pa dessa nyheter dven om det bléaste
ordentligt pa bdljan den bla, eller for
dagen pa boljan den grd, om vi ska
vara érliga.

Efter middagen, som var tacos, traffa-
des vi pa nytt nere vid sjon for att kora
batrace med radiostyrda batar. Forst
blev det bade “’kaos och lustigheter”
nér batarna kopplades till fel hand-
kontroll och kunde styras av en annan
person. Men efter en stund kom vi pa
hur det fungerade och kunde komma
igdng med racet. Tur att det var
varmt i vattnet, 21 grader, sd det gick
att simma ut och hémta tillbaka bétar
som slog runt i de hdga végorna.

Senare pa kvillen grillade vi korv
nere vid sjon. Vi fick prova en ny
grillplats, for platsen dér vi tidigare
ar brukar samlas var den hir gangen
upptagen av ett annat ging grillare.
Vi hade ocksa prisutdelning gillande
batracet med fina pokaler och ett
trostpris, en kotte, for den mest krea-
tiva och langsta batkdrningen. Precis
nér alla hade atit fardigt och det var
dags att packa ihop borjade det regna.

Pa l6rdagen pysslade vi i ett av télten.
Populért var att dekorera tygkassar
och t-shirts men ocksa att gora egna
nyckelringar och armband. Fordld-
rarna lyssnade pé en foreldsning via
Zoom med Olov Ekwall, professor
i pediatrisk immunologi och 6ver-
lakare vid Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus, Géteborg som
forldste om “Primédra immunbrister
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— Nytt om diagnos, symtom och
behandling”. Referat pa sidan 22-23.

Efter goda kycklingspett till lunch
fortsatte vi att pyssla en stund till.
Vi fick bland annat bekanta

oss med figuren Kurt som
sedan sags pd manga
av barnens dekorerade
t-shirts.

Efter glass till fika w -
gick vi pa en “tipspro- =7
menad”, som mer var

som en fragestund nér vi €

ibland tog en liten paus pa
promenaden, cirka 1,5 km, pé vig
till kalkbrottet. Aven den hér gangen
hade vi tur att det var uppehéll och vi
fick till och med se solen titta fram!

Tva av barnen tdvlade om vem som
kunde bada langst och nér ingen ville
komma upp ur vattnet s beslutades
det om en gemensam vinst precis
som 1 hdjdhoppsfinalen pa OS.

Efter middagen borjade det regna
och det var tur att vi hade véra stora
talt nér det bjods in till “skatt-
jakt”. Vid varje ’boll-station”
kunde man vinna en bok-
stav. om man klarade
av en utmaning, exem-
pelvis att fi 100 podng
genom att kasta pilar pa
en darttavla eller pricka
riatt med tre studsande
bollarienlada. Bokstéverna
bildade ett ord dir skatten,
lordagsgodis, var gomd.

Innan vi gick och lade oss hann vi
bade dansa, leka och pyssla en stund
i tdlten. Extra mysigt nir det var
morkt ute eftersom det inne i tilten
var dekorerat med ljusslingor och
batteriljus.

Léagret avslutades pa sondagen med
pyssel och minigolf innan det var
dags att séga hej da till alla gamla
och nya vénner!

Stort tack till alla er som pé olika sétt
bidrog till arets lager, alla familjer,
Lotta S6rman, Carina Sparud Lundin,
Olov Ekwall, vara barn-/ungdoms-
ledare Jennifer E. Larsson och Pontus
Sefton samt medhjélpare Erica Jon-
delius och Emma Jondelius. Vi hade
ocksa stor hjilp av bidragsgivare/
sponsorer for att kunna arrangera
lagret och kunna goéra det extra
festligt, intressant och roligt. Tusen
tack och hoppas vi ses nista ar!

Stort och varmt
tack till alla som
bidragit till PIOs

familjelager 202!

For att arrangera ett lager kriavs
engagemang, tid och pengar.

Lagret har fatt stod fran:

Helge Ax:son Johnsons
Stiftelse

Jerringfonden

Kungl. Patriotiska séllskapet
Kungl. Séllskapet Pro Patria
Prins Carl Gustafs Stiftelse

Prins Gustaf Adolf och
Prinsessan Sibyllas
Minnesfond

Stiftelsen Karin och Ernst
August Bangs minne

Stiftelsen Kronprinsessan
Margaretas Minnesfond

Stiftelsen Kungaparets
brollopsfond

Stiftelsen Ragnhild och
Einar Lundstroms minne

Stiftelsen Solstickan

Stiftelsen Sunnerdahls
Handikappfond

Stiftelsen Ulf Lundahls
Minnesfond

Sponsring av frukt:

ICA Parken, Orebro

Nista ar!
BOKA IN PIOs
FAMILJELAGER
I-14 AUGUSTI
2022
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PIOs familjelager

Overgang fran barnsjukvard till vuxensjukvard

- Att forbereda sitt
barn att bli sjalvstandig
med sin sjukdom

Text: Carina Sparud Lundin
Foto: Goteborgs universitet

| augusti var det dags for PIOs
familielager och jag var in-
bjuden att forelasa om over-
gangen fran barn- till vuxen-
sjukvard fér unga med lang-
variga sjukdomstillstand. Detta
omrade har de senaste aren
uppmarksammats i allt hogre
utstrackning och ar mycket
aktuellt aven for familjer som
har barn med primar immun-
brist.

En sarbar tid i livet fér unga med
langvariga tillstand

Unga personer ska under denna sar-
bara period 1 sitt liv ta 6ver ansvaret
for sin hélsa och sjukdom och samti-
digt byta vardgivare. Detta kréver att
hélso- och sjukvarden anpassar be-
motande, vard och behandling for att
béttre mota ungas behov infor, under
och efter Gvergéngen till vuxensjuk-
varden. Detta inkluderar stod till for-
dldrar att forbereda sitt barn pa att
succesivt bli mer sjilvstiandig och ta
ett storre ansvar for sin hélsa och sin
sjukdom. En bristande overgings-
process kan leda till negativa konse-
kvenser pa kort och lang sikt sasom
okade medicinska och psykosociala
risker i form av fler och svérare sym-
tom, utveckling av komplikationer
samt forsdmrat vilbefinnande och
livskvalitet. Aven forutsittningar
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for utbildningsniva, arbetsmarknads-
etablering och familjebildande kan
paverkas negativt.

Hur kan vi forbattra forutsattning-
arna fér 6vergangsprocessen?
Brister i varden har uttryckts av
patienter och deras fordldrar, patient-
organisationerna och sjukvards-
personal. Detta trots att insatser for
att forbattra behandlingsfoljsamhet,
stodja egenvards-formaga, forbereda
for och samordna Overforingen till
vuxensjukvarden har diskuterats
sedan i1 borjan av 90-talet. I Sverige
saknas nationella riktlinjer for over-
foring av unga och de internationella
riktlinjer som finns baseras pa denna
begrinsade, tillgdngliga vetenskapliga
evidens samt beprovad erfarenhet
och konsensus mellan aktorer inom
barn- och vuxensjukvard. De kom-
ponenter som framkommer i aktuella
rekommendationer innefattar bland
annat att:

* inrétta en dverforingspolicy (som
omfattar bade barn- och vuxen-
sjukvard)

* att bedoma och utvirdera den
unges kunskap, egenvardsformaga
samt “fardighet” for Gverforingen

* planera och forbereda for 6ver-
foringen

 ansvara for sjilva 6verforingen
till och integrera varden med
vuxensjukvérden.

Carina Sparud Lundin, professor,
barnsjukskoterska, Institutionen for
vardvetenskap och halsa,
Sahlgrenska akademin,

Goteborgs universitet.

E-mail: carina.slundin@fhs.gu.se

Ofta forordas att en sdrskilt dedikerad
person avsitts for att ansvara for
overforingsprocessen, till exempel
en Overforingskoordinator. Aven om
det i Sverige pagar forskningsprojekt
1 vissa patientgrupper, sdsom unga
med medfodda hjértfel och typ 1 dia-
betes (se lank till Stepstones nedan),
sa finns det mycket att 6nska nér det
géller att forbéttra varden kring over-
gangsprocessen for dessa unga och
deras forédldrar. For att na en saddan
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utveckling krévs nationella riktlinjer
som ger hiélso- och sjukvérden rikt-
linjer for att erbjuda en mer sam-
manhédngande vard. Detta har ocksa
uppmérksammats i en rapport fran
Vardanalys (se lank nedan).

Foraldrars 6verlamnande av
ansvar till den unge

Som fordldrar kan man fundera pa
hur man bist kan stddja sin ung-
dom till okad grad av ansvar och
sjélvstandighet. Den auktoritativa
fordldrarollen som mer inkdnnande
och aldersadekvat, till skillnad mot
den auktoritdra som dr mer rigid, har
visat sig mer framgangsrik over tid.
Den ger den unge plats att utvecklas
och tar hansyn till kdnslor och 6nsk-
ningar, men experimenterandet sker
under sé sdkra forutsittningar som
mojligt. I samrad eller gril med for-
dldrar sétts grinser med hénsyn till
utveckling och formaga. Det ér ocksé
viktigt med emotionellt engagemang

Figur

och tydlighet med vad som ér viktigt
for familjen och for den unge. Stu-
dier med unga vuxna med olika lang-
variga tillstand har visat att de upp-
lever storre forstaelse for den grins-
sattning (ibland uppfattat som tjat)
som foréldrarna utsatt dem for under
uppvéxten, dn vad de ofta visade
da. Utifran den unges alder, mognad
och psykosociala forutsittningar kan
fordldrar gradvis Overldmna ansvar
for hélso- och sjukdomsrelaterade
uppgifter, fran att i borjan ta fullt
ansvar, till att hlla sig i bakgrunden
och till sist fungera som en radgivan-
de konsult nér den unge behover eller
efterfragar stod, se exempel pa detta
i figuren. Utdver detta tillhandahéller
PIO ocksé en alldeles utmirkt vig-
ledning for ungdomar, fordldrar och
vardpersonal, ett vetenskapligt och
kliniskt forankrat material som utgar
fran olika steg 1 6vergangsprocessen.

Avslutningsvis, med de resurser sam-

héllet har satsat pd barn med ldng-
variga sjukdomstillstdnd under barna-
aren, foljer ocksa ett fortsatt ansvar
for hélso- och sjukvérden att ombe-
sorja resurser for uppfoljning med
syfte att sékerstdlla vilbefinnande,
livskvalitet och en god vuxen-
etablering. H

Tips pa lankar

Forberedd och sedd.
Vardanalys. Rapport 2019:6.
www.vardanalys.se.

Stepstones (Swedish Transition
Effect Project Supporting Teena-
gers with Chronic Medical Condi-
tions | GOteborgs universitet (gu.se)
www.gu.se/forskning/stepstones-
swedish-transition-effect-project-
supporting-teenagers-with-chronic-
medical-conditions

Foralder

Ansvar for
omvardnaden

Koordinerar
omvardnaden

}

Understodjer
deltagande

!

Radgivande funktion

Foraldra-Barn

forhallande

v

T—.

Blir omhandertagen

Deltar i omvardnaden

Koordination

Ta Over ansvaret

Modifierad fran figur i: Kieckhefer, G.M. and C.M. Trahms, Supporting development of children with
chronic conditions: from compliance toward shared management. Pediatr Nurs, 2000. 26(4): p. 354-63.

Egenansvar
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Nyheter

iINnom primar immunbristomradet

Text: Olov Ekwall
Foto: Arkivbild, PIO

Jag hade férmanen att fa vara
med och forelasa om nyheter
inom primar immunbristom-
radet vid sommarens familje-
lager i Uskavi. Har foljer en
sammanfattning av nagra av
de nyheter som jag berattade
om.

Diagnostik och genetik

Den genetiska diagnostiken fortsétter
att utvecklas pa flera olika sétt. Det
laggs hela tiden nya namn till listan
over gener som kan orsaka med-
fodda immunologiska sjukdomar.
Nar jag var pa lagret i Uskavi forra
gangen 2017 och holl ett liknande
foredrag inneholl genlistan 300 namn
och nu, fyra ar senare, &r vi uppe i
450 namn pd listan dver sjukdoms-
orsakande gener. Detta beror inte pa
att det har uppstétt nya sjukdomar,
utan pa att vara metoder for att hitta
de genetiska avvikelserna blir allt
battre. Jimfort med tidigare da vi ofta
”gissade” pé vilken gen som kunde
orsaka en sjukdom baserat pa sym-
tom och undersokningsfynd gor vi nu
for det mesta en sé kallad helgenom-
sekvensering da samtidigt alla drygt
20 000 gener i var arvsmassa under-
sOks 1 detalj. Ofta anvédnder vi det
engelska namnet ”"Whole Genome
Sequencing” (WGS) ndr vi pratar
om denna analys. Detta medfor att vi
ofta hittar genetiska avvikelser som

22

vi inte kunde forutse. Det har ocksa
lart oss att den tidigare dogmen “en
gen = en sjukdom” inte langre géller.
Vi ser att olika avvikelser i samma
gen kan ge en stor variation néir det
géller vilka sjukdomssymtom som
uppstar och att olika sjukdomar kan
orsakas av avvikelser i samma gen.
Aven patienter, till exempel syskon,
med exakt samma avvikelse i en
gen kan ha olika sjukdomsbild. P4
motsvarande sétt har vi lart oss att
hos personer med samma sjukdoms-
bild kan sjukdomarna orsakas av av-
vikelser i olika gener.

Vi haller ocksd mer och mer pé att
frangd ordet “mutation”, och istdllet
pratar vi om
”genvariant”.
Detta for att
”genvariant”

Vi haller ocksa mer

varianter leder till 6kad, fordndrad
eller endast delvis minskad funk-
tion, till exempel i en immunologisk
signaleringsvag.

Man skulle 14tt kunna tro att den
forbattrade genetiska diagnostiken
leder till att betydelsen av traditio-
nella immunologiska undersokningar
minskar, men det har ndstan blivit
tvdrtom. Nu nér vi kan hitta nya gen-
varianter med mer diskret paverkan
pa genfunktionen behover vi bittre
och mer skriaddarsydda metoder for
att i nésta steg kunna avgdra om de
genetiska varianter vi hittat sékert ar
sjukdomsorsakande. Dessa under-
sokningar kan ofta vara resurs- och
tidskrdvande och
hamna i granslan-
det mellan forsk-
ning och klinisk

bittre fangar
att det inte
handlar om

och mer pa att franga
ordet "mutation”, och
istdllet pratar vi om

diagnostik. Det
innebdr att det
kan ta lite tid efter

att en gen
antingen fung-
erar eller inte
fungerar utan
att olika avvikelser (varianter) i en
gen kan paverka genens funktion i
olika hog utstrickning och pé olika
satt. Tidigare kénde vi framfor allt till
sjukdomar som berodde pa genvari-
anter som ledde till att en funktion i
immunsystemet helt slutade fungera,
men nu upptidcker vi fler och fler
sjukdomar som orsakas av att gen-

"genvariant”.«

att en genetisk
undersdkning  ar
genomford innan
man kan veta om
de fordndringar man hittat verkligen
orsakar sjukdomen.

Nyféddhetsscreening

Det dr glddjande att kunna skriva
att vi i augusti 2019 borjade screena
alla nyfodda for svar kombinerad
immunbrist (SCID) i Sverige. Bak-
grunden &r att behandlingsresultaten
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vid SCID iér vésentligt béttre om man
kan identifiera barn med SCID inn-
an de fétt sina forsta infektioner och
erbjuda botande behandling, oftast
i form av stamcellstransplantation.
Genom att anvédnda det system for
nyfoddhetsscreening som funnits i
Sverige sedan 1965 och analysera
nybildningen av T-celler pa det sa
kallade PKU-provet kan vi pa ett
mycket effektivt sétt hitta barn med
SCID inom 1-2 veckor efter fodseln.
Inférandet av screeningen har varit
mycket lyckad och under det forsta
aret kunde vi identifiera tre barn med
SCID som alla har behandlats fram-
gangsrikt.

Behandling

I takt med att vi blir béttre och battre
pa att stilla exakt diagnos pa genniva
Oppnar sig mojligheterna att erbjuda
mer specifik och individanpassad
behandling. Forutom den forbatt-
rade diagnostiken ér en viktig del i
denna utveckling att fler och fler 1a-
kemedel som paverkar specifika im-
munologiska funktioner utvecklas.
Det kan handla om antikroppar som
binder till immunologiska signal-
molekyler eller
ytstrukturer pa
immunceller.
Det kan ocksd
handla om sma
molekyler som
soker sig in i
immunceller
och paverkar
signalvidgar
inne i cellerna.
Dessa mer specifika behandlingar
har potentialen att vara mer effektiva
och ha farre biverkningar dn de mer
trubbiga behandlingsalternativ som
vi har och har haft hittills.

En annan principiellt ny behand-
lingsprincip som sakta men sékert
blir mer och mer tillginglig dr gen-
terapi. Det har talats om genterapi i
manga ar, och utvecklingen och till-
gingligheten gar langsammare an vi
trodde, men nu finns godkind gen-
terapi for till exempel vissa former
av SCID. Det finns olika principer

»| studien kunde man
se att drygt 30 % av
patienterna hade andra 30 %
symtom an infektioner
vid debuten.«

for genterapi, men den variant som
ar mest aktuell for medfodda immu-
nologiska sjukdomar 4r att man tar
ut stamceller frén patienten och in-
troducerar en “frisk” variant av den
gen som &r avvikande i stamcellerna.
Sedan aterfor man de genetiskt mo-
difierade stamcellerna till patienten
och cellerna etablerar sig i ben-
mirgen och kan sedan producera
”friska” immunceller.

Symtom

De symtom som kan orsakas av med-
fodda immunologiska sjukdomar ar
forstas desamma som tidigare, men
vi har lart oss att symtombilden kan
vara mycket bredare dn vi kanske
tidigare har uppfattat. Traditionellt
associeras medfodda immunologiska
sjukdomar framfor allt med okad
infektionskéanslighet, och det &r fort-
farande sé att infektioner ar det van-
ligaste symtomet, men vi har lért oss
att symtombilden kan vara mycket
bredare dn sa. Ett exempel dr en
farsk studie ddr man anvénde ett stort
europeiskt register for att se vilka
symtom som fanns vid sjukdoms-
debuten hos drygt 16 000 personer
med medfodda
immunologiska
sjukdomar. 1
studien kunde
man se att drygt
av pa-
tienterna hade
andra symtom
an infektioner
vid  debuten.
Ofta handlade
det om sa kallad dysreglering, dvs
att immunsystemet aktiveras pa ett
okontrollerat sitt vilket till exempel
kan orsaka autoimmuna eller auto-
inflammatoriska sjukdomar. Det
kan ocksa handla om att det forsta
symtomet dr en tumdrsjukdom som
beror pa att immunsystemet inte
har kunnat upptdcka och bekdmpa
tumdromvandlade celler.

Den nya synen pa symtombilden vid
medfddda immunologiska sjukdomar
hénger ihop med att vi forstatt att im-
munsystemet gor mycket mer én att

PIOs familjelager

Professor Olov Ekwall,
Drottning Silvias barnsjukhus,
Goteborg

forsvara oss mot infektioner. Det av-
speglas ocksa i att vi internationellt
mer och mer ersitter det engelska be-
greppet Primary ImmunoDeficiency
(PID) med begreppet Inborn Error of
Immunity (IEI). IEI avspeglar bittre
bredden i symtombilden medan PID
framfor allt ar forknippat med infek-
tionskénslighet.

Vid den kommande stora interna-
tionella ESID-konferensen som
kommer att héllas i Goteborg 2022
har vi till exempel systematiskt ersatt
begreppet PID med IEI. Nagon eta-
blerad svensk variant finns inte dnnu,
men jag personligen brukar numera
for det mesta anvinda begreppet
”"medfodd immunologisk sjukdom”
snarare dn “primir immunbrist-
sjukdom”.

Det var ett forsok att beskriva nagra
av de nyheter och trender som jag
uppfattat inom dmnesomradet. Det
ar en utmaning och en formén att
forsoka hanga med i detta spannande
falt som jag tror dr ett av de om-
rdden inom medicinen som utvecklas
snabbast just nu. B

PIO pa YouTube: youtube.com/user/PlOriks |5 Bde i
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Smatt & gott

Arsmote

2022

Den 26 mars 2022
halsas alla medlemmar
varmt valkomna till PIOs
arsmote i Jonkdping. ;
Motet planeras som hybrid-
mote dvs aven digitalt.

Inbjudan skickas ut
i borjan av 2022.
Valkomna!

Halsningar fran
styrelsen i PIO

’
Efterlysning
Medlemsberittelser dr ett uppskattat
inslag 1 PIObladet. Darfor soker vi
nu personer som &r intresserade av

att dela med sig av sina erfarenheter
av primér immunbrist (PI).

Har du sjdlv PI, 4r du sambo/
gift, virdnadshavare eller pd annat
sétt har anknytning till ndgon som
har PI och vill skriva/dela med
dig? Hor av dig till PIO pa e-post
info@pio.nu.

Tips! Pa PIOs hemsida www.
pio.nu under menyn “Leva med
PI” kan du ta del av medlems-
berittelser.

o Gilla oss pa Facebook!
. www.facebook.com/PIORIks/

Nomineringar till
fortroendeuppdrag

Da var det dags att skicka in nomineringar till organisationens olika fortroende-
poster for verksamhetsaret 2022. OBS, endast medlemmar kan véljas till
fortroendeuppdrag inom organisationen! Skicka nomineringarna till:
anitadoragrip@yahoo.se mérkt “Nomineringar”, senast den 15 januari.
Kom ihag att den nominerade dessforinnan ska vara tillfragad och ha accep-
terat nomineringen. Vilka poster som dr valbara kan du ldsa om i PIOs stadgar
§ 5. Stadgarna finns pd www.pio.nu under menyn P10

Vinliga hiilsningar frdan valberedningen i P1IO

----------------------------------------

5 februari

26 mars

22-29 april

PIOs lans-/regionavdelningar
bjuder in till foérelasning och
arsméten via Zoom.

Arsmoéte i Jonkoping
med intressanta forelasningar.
(Hybridmote dvs aven digitalt)

--------------------

Varldsimmunbristveckan

med bl.a. zebra-promenader.

lI-14 augusti

Familjelager i Uskavi, utanfér Nora

PIOs familielager ar en fin mojlighet att traffa
andra i samma situation, att fa kanna den harliga
gemenskapen, fa mer kunskap och géra roliga

saker tillsammans.

----------------------------------------

---------------------------------------

Skona miljén!@

Har du e-post?

Da kan du fa protokoll och in-
formation via mejl. Skicka namn
och e-postadress till info@pio.nu.

PS. PIObladet kommer i brev-
ladan som vanligt!

Glom inte heller att meddela ev.
adressandringar sa du inte missar
inbjudningar och PIObladet!

' Stort och varmt
tack for alla gavor

till forskningsfonden
och verksamheten som
PIO har fatt under 202.

Julklappstips
- till den som
"har allt”!
Valkommen till
Zebra-butiken

via PIOs hemsida
WWwWw.pio.nu

Fler fina julgavor finns pa:
WWW.pio.Nnu

Tack for ditt stod till PIO!
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Varldsledande utveckling
av plasmaproteinlakemedel for
allvarliga och sallsynta sjukdomar.

SWE-OTH-0032, mars 2020

CSL Behring AB, Box 712, SE-18217 Danderyd | Phone: +46 8 544 966 70 | Fax: +46 8 622 68 38 | info@cslbehring.se | www.cslbehring.se
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PIO, Mellringevégen 120 B, 703 53 Orebro
www.pio.nu - inffo@pio.nu
Bankgiro 5159-3382, Swish 1230244848

ENKEL INFUSIONSPUMP,
SAKER BEHANDLING

information:

info@steripolar.se
018-430 0980

FREEDOM60°
Syringe Infusion System V a d f)

FreedomEdge™ . . . . :
Syringe Infusion system Freedom infusionssystem ar en latthanterlig

infusionspump med tillbehér som kan anvandas
med alla tillgangliga subkutana immunglobuliner
pa svenska marknaden.

Freedom
Infusionspumporr 4

Nar?

Utan behov av batterier eller programmering
kan du ta din behandling precis nar och var det
passar dig.

en saker

HigH-Flo \@R 31113

Subkutant Precision
infusionsset dmin-set

Hur?

Mekaniken i Freedom60 och FreedomEdge har
en hdg inbyggd saékerhet som skyddar din vavnad
och ger en trygg behandling. Med hjalp av flera
kanyler i ditt infusionsset kan du fordela hela

din dos till fler infusionsplatser samtidigt. Det kan
forkorta behandlingstiden och spara din vardefulla
tid!

when outcomes matter

SteriPOIar Tel. 018-430 0980 | info@steripolarse |  www.steripolar.se
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