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Hint se ' sist...

Valkommen till PIObladet nr 2

Sverige har fatt den stora &ran att fa vara vird for det
internationella primér immunbristmétet for ESID (Eu-
ropean Society for Immunodeficiencies), INGID (Inter-
national Nursing Group for Immunodeficiencies) och
IPOPI (International Patient Organisation for Primary
Immunodeficiencies) i Goteborg den 12—-15 oktober.
Ett fantastiskt tillfélle att f ta del av foreldsningar av
virldens frimsta ldkare, sjukskoterskor och forskare
och fa traffa och dela erfarenheter med patientrepresen-
tanter fran hela vérlden. Fran PIO kommer ett femtontal
representanter fran riksorganisationens och de regio-
nala foreningarnas styrelser och P1IO-kontoret att delta.
Nu har jag gladjen att kunna meddela att PIO dven kan
erbjuda ndgra medlemmar mdjlighet att delta i IPOPIs
program pa plats under kongressdagarna. PIO stéar for
deltagaravgift och hotell. Pa hemsidan www.pio.nu
finns information om hur du anséker om att fa delta pa
kongressen. Sista dag for ansdkan &r 15 juli. Alla fore-
lasningar dr pa engelska.

Det finns organisationer for ldkare, sjukskdterskor och
patienter i hela vérlden, bade stora och sma, som alla
jobbar mot samma mal; att forbéattra livet for personer
med primdr immunbrist och deras familjer. Alla delar
behovs, allt fran internationellt utbyte kring forsknings-
nyheter ldkare emellan till medlemsstod pd hemma-
plan. PIObladets gédstmedarbetare professor Isabelle
Meyts, president i ESID, skriver i detta nummer pa sidan
12—13 om ESIDs historia och arbete. Lis gérna dven pa
sidan 14—15 om det viktiga arbete som PIOs regionala
foreningar bedriver nér det géller medlemsstdd och ut-
bildning.

forﬂléy{: besked

PIObladet dr ocksa en viktig kélla till 6kad kunskap.
I detta nummer finns referat fran en foreldsning om
covid-19-vaccination som hoélls av Peter Bergman via
Zoom i samband med arsmdtet den 26 mars. Vid ars-
motet omvaldes jag till ordférande dnnu ett ar. Jag &r
mycket tacksam och hedrad 6ver fortroendet, tack! Jag
vill dven tacka avgaende ledamot Ludvig Anderberg
for hans insatser i PIO och samtidigt vilkomna Johan
Bechtel som valdes in som ledamot. I detta nummer av
PIObladet finns ocks4 referat fran IPIC-moétet i Portugal
som dgde rum 1 april, dir budskapet fran PIOs repre-
sentanter efter motet dr att komplikationer vid primér
immunbrist behdver upptickas tidigt och behandlas.
Lids mer om detta pa nésta sida under ”Aktuellt i PIO”.

I skrivande stund pégér planeringen infor arets familje-
lager 11-14 augusti som kommer att 4ga rum pé Us-
kavigarden utanfor Nora. Familjeldgret ligger mig extra
varmt om hjértat. Det var pa Uskavi som jag och min
familj paborjade vart engagemang i P1O. For oss var det
mycket givande och till stor hjélp att f4 information och
triaffa andra familjer i samma situation.

Jag hoppas att ni far gladje av detta nummer!
Med 6nskan om en fin sommar!
Varma hélsningar

U, A /}/3

Maria Monfors
Ordf6rande

Jag och PIOs styrelse har tagit emot det mycket sorgliga beskedet att var vian och styrelsemedlem Sophia
Sandgren har somnat in. Sophia har varit med i styrelsen sedan 2021 och omvaldes nu i mars 2022. Sorgen
kénns just nu beddvande och vi har svart att ta in att kloka fina Sophia inte ldngre finns med oss.

Sophia var alltid positiv och stottade PIOs arbete, dven i svéra sjukdomsperioder. Det var exempelvis Sophias
idé att starta gruppen UMPI (Ung med primar immunbrist).

Nu gar vara varmaste tankar till Sophias nirstaende. Jag och styrelsen kommer minnas Sophia med vérme och

vi ar tacksamma Over att vi fatt 1ara kdnna henne.

Styrelsen och védnner i PIO genom Maria Monfors, ordférande

(Vi fick detta sorgliga besked precis néir PIObladet skulle tryckas. Minnesord fran UMPI kommer i ndsta

nummer av tidningen.)
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Aktuellt i PIO

Aktuellt ¢ PIO

Text: Anneli Larsson

Mellan varje gang vi samlas
vid internationella moten
och kongresser for att ta del
av den senaste forskningen
har det skett framsteg vad
galler diagnos, utredning,
uppfoljning och behandling
av primara immunbrister. Kun-
skapen Okar ocksa standigt
om sjukdomarnas utveckling
och komplikationer. Upp-
skattningsvis har eller kom-
mer minst en tredjedel av
PIOs medlemmar att utveckla
komplikationer och samsjuk-
lighet.

Vid IPIC-métet 1 Portugal som édgde
rum 27-29 april var budskapet att
komplikationer behover upptickas
tidigt och behandlas. Det dr nagot vi
1 PIO kommer fortsitta att lyfta har
1 PIObladet och jobba for. For att
minska risken for organskador och
for tidig dod behdvs bland annat:

© Att prover tas och under-
sokningar genomfors arligen
eller oftare vid behov for att
upptécka komplikationer i tid.

@ Att komplikationer tas pé allvar,
behandling sitts in tidigt och
att symtom behandlas kraftfullt.

© Att lidkare och sjukskoterskor
tillsammans i Sverige och
vérlden 1 ndtverk utbyter kun-
skap om de senaste metoderna
for utredning, uppfoljning och
behandling si att dessa skynd-
samt kommer patienterna till
nytta.

O Att behandlingsriktlinjer upp-
dateras snarast nér nya ron for
utredning, diagnos, uppf6ljning
och behandling blir kidnda.
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® Att personer med primér immun-
brist dr insatta i de risker for
komplikationer som finns for att
kénna igen symtom och for att
kunna fora sin talan sé att
adekvata utredningar gors och
behandling sitts in 1 tid.

for tidig upptéckt.

om huruvida primira immunbrister

inklusive svar kombinerad immun- :
brist ska omfattas av nationell hog- :
specialiserad vard. Med nationell :
hogspecialiserad vard menas offent- : t
¢ bendmning finns innan vi tar nigot :

ligt finansierad vard som bedrivs vid

som mest fem enheter 1 landet och
dér endast ett fatal vardgivare i landet :

kan uppfylla kraven pad kompetens,
tillgdnglighet och arbete 1 multidisci-
plindra team. PIO ar inbjudna att delta
1 utredningen och mer information
kommer under hdsten.

Oavsett var man bor i Sverige och
vid vilket sjukhus man behandlas har
man ratt till bast kdnda mojliga sjuk-
vard. Darfor ar det rimligt att perso-
ner med primdr immunbrist ska ha
ritt till uppfoljning och behandling

av specialist inom primdr immun-
bristomradet for att fi chans att leva
ett liv med sd god livskvalité som
mojligt. W

. PID eller IEI?

I till exempel Italien rekommen- :
deras att alla personer med CVID :
ska genomgé ultraljudsundersok- :
ning av mage/tarm och endoskopi :
varje ar for att eventuell cancer ska :
upptickas tidigt och behandlas. Att :
cancer i mage/tarm dr den cancer- :
form som leder till flest dodsfall vid :
CVID berittade en av foreldsarna vid :
IPIC-métet. En annan av forelésarna :
rekommenderade att leverprover tas :
3-4 génger per &r for att eventuell :
leversjukdom ska upptéckas och be- :
handlas tidigt. Detta dr bara exem- :
pel pa tva av flera vanliga kompli- :
kationer vid primir immunbrist dér :
regelbunden undersokning behdvs :
¢ om. Medf6tt (inborn) fel (error) i im- :
: munsystemet (immunity) blir det vid
En fraga som kan kopplas till att ut- :
redning och behandling av priméra :
immunbrister blir alltmer avancerad :
och specialiserad ar den utredning :
som har startats av Socialstyrelsen : 5
: Att dndra PIOs namn pa grund av :

I sjdlva verket innebér primir im- :
munbrist inte bara brister i immun- :
systemet utan flera primédra immun- :
brister orsakas av ett fel i regleringen :
av immunsystemet, dvs hur samspe- :
let mellan de olika cellerna i immun- :
systemet fungerar. 3

Bendmningen primér immunbrist av :
sjukdomsgruppen &r dérfor lite miss- :
visande och bland ldkare bade inter- :
nationellt och i Sverige anvénds allt :
mer begreppet IEI, Inborn Error of :
Immunity istéllet for Primary immuno :
Deficiency. Hur IEI ska bendmnas :
pa svenska finns dnnu inga riktlinjer :

en direktdversittning men “medfodd :
immunologisk sjukdom” kanske be- :
skriver sjukdomsgruppen mer tydligt :
pa svenska. 3

detta ar inte aktuellt just nu. Vi av- :
vaktar och ser nér begreppet IEI blir :
det som anvénds av flertalet och en :
overenskommelse om en svensk :

beslut om ett ev. namnbyte.

Vi halsar alla
anmalda familjer
valkomna till
PIOs familjelager ©
-4 augusti
2022!

—



PIOs arsmote

Digitalt arsmeéte

PIOs arsmote holls ocksa i ar
digitalt och cirka 60 med-
lemmar deltog. Motesord-
forande Janne Bjorkander
lotsade deltagarna genom
motet och Maria Monfors
omvaldes till PIOs ordférande.
Efter arsmotet fanns maojlig-
het att lyssna pa tva forelas-
ningar. Docent och bitr. Over-
lakare Peter Bergman fore-
laste om covid9-vaccination
och professor Anders Fasth
bade forelaste och svarade pa
fragor om immunglobuliner.

Ordférande Maria Monfors gav en
kort sammanfattning av verksam-
hetsaret 2021, som precis som forra
aret varit nagot annorlunda till f6ljd
av pandemin. PIO har fortsatt att
fokusera pé att tillhandahélla fakta
och ge information och stdd till PIOs
medlemmar. For att utfora detta pa
bista sdtt har PIO haft ett stort stod
fran flera ldkare for att kunna for-
medla kvalitetssdkrad information.
For att mota den stora efterfragan
pa just information lanserades under
hosten en ny forbdttrad version av
PIOs hemsida. PIO har svarat pa tva
remisser géllande vaccinbevis som
smittskyddsatgird mot covid-19.
Under Virldsimmunbristveckan 22—
29 april genomfordes PIOs kampanj
“GoZebra”. Medlemmar, familjer,
kompisging och foretag promenerade
och samlade in minuter. Malet pa
700 timmar slogs och resultatet blev
hela 1 180 timmar.

Tack vare att smittspridningen av
covid-19 var ldgre under sommaren
och hosten kunde PIOs familjeldger
genomforas 1 augusti pa Uskavi-
garden utanfor Nora. Flera olika an-
passningar gjordes for att minska ris-
ken for smittspridning. Aven styrel-
sen och representanter fran PIOs re-
gionala foreningar kunde ses fysiskt
for styrelsemote i oktober. Ovriga

4

styrelsemdten holls digitalt. Fem nya
avsnitt av PIOs podd “Sa sjukt” pro-
ducerades varav ett om vaccinationer
och primdr immunbrist. Du kan ldsa
allt om verksamhetsaret 2021 i PIOs
arsberittelse som finns att ladda ner
fran PIOs hemsida www.pio.nu.

Styrelseledamot Ludvig Anderberg
redovisade balans- och resultat-
rapporten och arsmotesdeltagarna be-
viljade sedan enhdlligt styrelsen an-
svarsfrihet for rdkenskapsaret 2021.

Valberedningens forslag till ny sty-
relse presenterades och godkéndes.
Maria Monfors omvaldes till ordfo-
rande. Ovriga ledaméter i styrelsen ér
Johan Bechtel, Magdalena Doragrip,
Anders Fasth och Linda Zakrisson.
Suppleanter dr Freddy Godden,
Susanne Larsson, Camilla Nordmark,
Sophia Sandgren och Jennie Sefton.

Ordfoérande Maria Monfors tackade
avgdende Ludvig Anderberg, leda-
mot med ekonomiansvar, for ett vik-
tigt och fint arbete 1 PIO.

Efter arsmétesforhandlingarna fanns
mdjlighet att smaka pa fika som P1O
skickat ut per post till medlemmar
som anmaélt sig till dagen. Sedan
fortsatte programmet med att Peter
Bergman, docent och bitr. overlikare
vid Immunbristenheten, Karolinska
Universitetet foreldste om den senaste
forskningen om covid-19-vaccination

12-15 oktober ESID 2022

© 000000000000000000000000000000000000000000

26 mars Arsmote
med intressanta forelasningar.
22-29 april  Varldsimmunbristveckan

med bl.a. zebra-promenader.

lI-14 augusti Familjelager i Uskavi, utanfér Nora

Foto: Arkivbild, PIO.

hos personer med primir immun-
brist. Ett referat frdn foreldsningen
finns att ldsa pé sidan 5.

Dagens andra foreldsning holls av
Anders Fasth, professor vid Drot-
tning Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset, och handlade om immun-
globuliner. Efter foreldsningen fanns
mojlighet att stilla fragor till Anders
Fasth via en chattfunktion dir frigorna
sammanstilldes och formedlades av
moderator Camilla Ottosson.

Stort tack till Janne Bjorkander,
Peter Bergman, Anders Fasth och
alla ovriga medverkande, teknisk
support och medlemmar som var
med under dagen.

©00000000000000000000000000000000000000000000000000000000000 XX

Internationellt mote for lakare, sjukskoterskor och :
patientféreningar i Goteborg. For information om :
deltagaravgift m.m. se www.esidmeeting.org :

Besok PIOs hemsida www.pio.nu for aktuell information!
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PIOs arsmote

Covid-19-vaccination
hos Immunbristpatienter

Text: Magdalena Doragrip
Foto: UIf Sirborn

| samband med arsmotet
forelaste Peter Bergman, bitr.
Overlakare vid Immunbristen-
heten pa Karolinska Universi-
tetssjukhuset, Huddinge, om
den senaste forskningen om
covid-9-vaccination hos im-
munbristpatienter.

Studien han presenterade var
COVAXID-studien som involverade
fem olika grupper, dér alla pd nigot
satt haft ett nedsatt immunforsvar.
Denna studie dr av sérskilt intresse
for personer med nedsatt immun-
forsvar da den tidigare forskningen
kring mRNA-vaccinen mot covid-19
inte inkluderat personer med primér
immunbrist.

I COVAXID-studien inkluderades
fem olika grupper: personer med
primdr  immunbrist,  personer
med HIV, stamcellstransplanterade,
organtransplanterade, personer med
kronisk lymfatisk leukemi (KLL),
samt en kontrollgrupp med friska. I
gruppen med primér immunbrist in-
gick personer med variabel immun-
brist (CVID), X-kromosombunden
agammaglobulinemi (XLA), olika
monogena sjukdomar och idiopa-
tisk CD4+ cytopeni. Totalt tillfra-
gades 90 personer om att delta fran
vardera gruppen med undantag for
gruppen organtransplanterade dér
motsvarande siffra var 89 personer.
I studien maéttes antikroppsnivaerna
for covid-19 som bildats efter vacci-
nation. Detta gjordes for att se vilken
formaga dessa grupper hade att bilda
antikroppar efter vaccination. I sam-
band med forsta dosen togs dérfor ett
blodprov for att se den ursprungliga
antikroppsnivan. Direfter togs nya
blodprover 10, 21 respektive 35 dagar
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efter forsta dosen. Totalt studerades
antikroppsnivéerna och antikropps-
utvecklingen hos 468 personer som
fatt tva doser och inte haft genom-
gangen covid-19-infektion.

Peter Bergman beréttade att det pre-
liminédra resultatet 1 studien hittills
visar pa att personer med immunbrist
generellt sett har en ldgre och nagot
langsammare produktion av anti-
kroppar mot covid-19. Det varierade
dock hur stort skydd individerna fick
1 de fem olika grupperna. Bland per-
soner med primdr immunbrist upp-
visade cirka 73 % ett antikroppssvar
efter vaccinationen, medan cirka
43 % uppvisade antikroppssvar
bland de som genomgatt organtrans-
plantation. Alla deltagare i kontroll-
gruppen borjade bilda antikroppar
mot covid-19 redan efter forsta
dosen, medan det for 6vriga fem
grupper generellt sett tog lite langre
tid. Den grupp som visade bést anti-
kroppssvar efter kontrollgruppen var
personerna med HIV. Personer med
CVID hade ett sémre och langsam-
mare antikroppssvar pa vaccinet.
Patienter med XL A saknar helt egen
B-cellsproduktion och kan inte bilda
egna antikroppar efter vaccination,
vilket ocksad bekriftades i studien.
Vaccination kan dock aktivera dessa
patienters T-celler, som kan bidra
till ett bra skydd mot svar covid-19-
sjukdom. Detta studerades dock inte
1 den aktuella studien, men ingér i en
annan uppfoljande studie dir resulta-
ten haller pa att sammanstillas. For
att undersoka effekten av T-celler pa
vaccination inkluderades &ven perso-
ner med létt sinkta nivaer av CD4+
T-celler. Intressant nog visade det
sig att dessa individer utvecklade ett
mycket bra antikroppssvar efter vac-
cination, vilket sannolikt motsvarar
ett bra kliniskt skydd, &ven om det ar

Peter Bergman, docent och bitr.
Overlakare vid Immunbristenheten,
Karolinska Universitetssjukhuset.

for tidigt att séga hur bra den kliniska
effekten dr hos de olika immunbrist-
grupperna.

De rapporterade biverkningarna av
allvarlig art (inldggning pé sjukhus)
till f6ljd av covid-19-vaccination
varierade mellan grupperna. De
som genomgatt en stamcellstrans-
plantation eller en organtransplanta-
tion rapporterade flest biverkningar
medan kontrollgruppen inte rappor-
terade nagra alls. Graden av svéra
biverkningar kunde dock i huvudsak
kopplas till andra sjukdomar utdver
immunbristen och det var fa biverk-
ningar som verkligen kunde knytas
till sjdlva vaccinationen. Aven
hur lang tid som hade gatt sedan
stamcellstransplantation paverkade
hur starkt antikroppssvaret blev och
aven hur svara biverkningarna var. Ju
langre tid som gétt sedan transplan-
tationen, desto starkare blev anti-
kroppssvaret. Daremot dr det viktigt
att se dver valet av ldkemedel bland
de patienter som transplanterats eller
behandlas for kronisk lymfatisk



leukemi, da vissa likemedel som ex-
empelvis ibrutinib och mykofenolat-
mofetil (MMF) kunde hdgmma eller
forsdmra bildandet av antikroppar
vid vaccination.

Denna form av forskning har varit
betydelsefull for att forbattra var-
den for immunbristpatienter i Sve-
rige idag, men dven for framtida
forskningsprojekt. Fortséttningen av
COVAXID-studien foljer upp anti-
kroppssvaret efter tolv manader och
aven antikroppssvaret efter den tredje

IPIC-mote

och fjirde dosen. Aven om manga
vaccinerats och fortsitter vaccinera
sig, forsvinner inte risken helt for att
drabbas av covid-19 och det &r inte
sdkert 4n att vaccinationen ger ett
skydd mot omikron-varianten. Men
tillgéngliga data indikerar starkt att
risken for att drabbas av allvarlig
sjukdom till f6ljd av covid-19 1 stort
sett forsvinner, eller 1 alla fall mins-
kar rejalt.

Nagot Peter Bergman berittade som
kan vara oroande, dr att personer

med sdmre immunforsvar ofta har
kvar virus ldngre i kroppen én en
person med normalt fungerande im-
munforsvar. Detta skulle teoretiskt
sett kunna ge upphov till att nya va-
rianter hinner bildas och att personer
med immunbrist d& skulle kunna bli
en kélla for nya varianter. Darfor ar
det viktigt att stilla korrekt diagnos
och fortsétta provta personer med
primér imunbrist och andra tillstdnd
som innebdr ett forsdmrat immunfor-
svar. Kontakta gérna din ldkare for
mer information. Il

Forsta fysiska IPIC-motet
| Europa sedan 20I9

Text: Anneli Larsson

Efter 2,5 ar av digitala méten
och forelasningar pa grund
av pandemin kunde antligen
lakare, sjukskoterskor och pa-
tientrepresentanter fran olika
delar av varlden ater samlas
for forelasningar och utbyte
av kunskap.

Efter att ha blivit framflyttat tva
ganger genomfordes [PIC-métet som
anordnas av IPOPI i Vilamoura i
Portugal. Fran PIO fanns jag, Anneli
Larsson, pé plats tillsammans med
Maria Michelfelder. Till att borja
med kéndes det bdde hogtidligt och
overkligt att f& vara pa ett riktigt
mote. Att sitta i en lokal med 500
personer var lite markligt, kanske
sdrskilt for de av oss som levt ett mer
isolerat liv de senaste aren. Ganska
snabbt vande man sig till viss del,
men handspriten akte fram efter
varje handhélsning.

Deltagarna kom fran olika delar av
virlden, men fran vissa liander var
det vildigt fa eller inga representan-
ter alls pa grund av covid-19 och pa
grund av kriget i Ukraina. Motes-
dagarnas varmaste och lingsta app-
lad fick de atta ldkare frdn Ukraina
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IPOPIs styrelse och anstallda. Foto: Maria Michelfelder.

som rest 1 flera dagar for att kunna
delta. Martine Pergent, ordforande i
IPOPI, tackade sjukvérdspersonalen
och lyfte det enastidende jobb de fort-
sitter att gora medan bokstavligen
bomberna faller. Hon tackade dven
de ldnder och patientorganisationer i
Europa som hjilpt till for att personer
med primdr immunbrist pa flykt frén
Ukraina ska fa vérd. I vissa lander

med begrénsad tillgang till immun-
globuliner har en del patienter erbju-
dit sig att dela sina immunglobulin-
doser med flyktningar fran Ukraina.
Kriget 1 Europa ndmndes av fler
foreldsare och en foreldsare paminde
om att vi alla & méanniskor och att
manga oskyldiga drabbas pé bada
sidor grénsen pa grund av inkompe-
tenta ledare. M
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Symtom, komplikationer
och samsjuklighet
vid primar immunbrist

Text: Anneli Larsson och Maria Michelfelder

lllustration: Lisa Wallin

Vid primara immunbrister fo-
rekommer symtom och kom-
plikationer som orsakas av fel
I immunsystemet, vilkket gor
att det uppstar en brist eller
ett fel i regleringen av immun-
systemets celler. Felet i im-
munsystemet kan leda till in-
fektioner, autoinflammation,
autoimmunitet och cancer.
Vilkken typ av symtom och
komplikationer man drabbas
av ar kopplad till viket fel man
har i immunsystemet. Det ar
mycket viktigt att upptacka
symtom och komplikationer
tidigt for att forhindra svar
sjukdom och for tidig dod.
Det ar ocksa viktigt att tanka
pa att primar immunbrist ofta
inte debuterar med infektion
utan med autoimmunitet.

Vid IPIC-moétet holls foreldsningar
om primér immunbrist och kompli-
kationer i mage/tarm och levern samt
om komplikationer i form av aller-
gier, hudproblem, astma, autoimmu-
nitet, inflammation och cancer, som
personer med primir immunbrist
kan drabbas av, utdver infektioner.
Vid motet diskuterades ocksd ge-
netisk diagnostik, uppfdljning och
framgangar vad géller behandling
och mojligheten till bot, samt om hur
kostnaden for nya dyra likemedel
ska finansieras. Vi fick ocksa lyssna
till en foreldsning om behandling av
virusinfektioner hos personer med
primér immunbrist.
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Professor Klaus Warnatz
Foto: IPOPI, arkivbild fran IPIC 2019.

Primé&r immunbrist

hérjar som en skogsbrand

Motet inleddes med en presentation
av prof. Klaus Warnatz. Han be-
skrev pa ett nytt séitt de faser som
personer med olika typer av primér
immunbrist genomgér under sitt
liv med hénsyn till infektioner och
andra komplikationer. I vilken foljd
faserna uppstar och hur linge de
pagar dr individuellt och de olika
faserna kan ocksé dterkomma under
ett liv. Med bilder och symbolik
hidmtade fran skogsbrinder beskrev
Warnatz faserna som dold sjukdom
(tiden innan korrekt diagnos stills),
rasande sjukdom (fasen da kompli-
kationer uppstér och dr som mest in-
tensiva), pyrande sjukdom (fasen da
komplikationer som inte har kunnat
undanrdjas ligger kvar och péverkar
kroppen som en pyrande eld) och
slutligen den ackumulerande fasen
(tiden da effekter av upprepade tidi-
gare infektioner och komplikationer

byggs pad).

Sett utifran dessa faser innebér en
sjukdom som SCID, om den inte
hanteras korrekt, en kort tid av dold
sjukdom direkt vid fodseln fo6ljd
av en intensiv period med rasande
sjukdom. Vid CVID kan den dolda
sjukdomen uppkomma senare i livet,
foljas av omvéxlande faser med
rasande eller pyrande sjukdom for
att dérefter overgd i den ackumule-
rade fasen. Alla dessa faser medfor
ocksa olika utmaningar. Vid sidan av
bristande eller felaktig diagnos i den
inledande fasen ar den rasande perio-
den ofta svar, ibland livshotande och
ibland saknas bra behandling. Under
den pyrande fasen kan problem gé
oupptickta, riskerna med dessa sjuk-
domar underskattas och kan ibland
utvecklas till kroniska problem. Till
sist, under den ackumulerande fa-
sen, dr behandlingsalternativen idag
begrinsade och hér finns risk for
forsamrade organfunktioner och for
tidig dod.

Warnatz pekade pé vikten av att iden-
tifiera de olika faserna for att kunna
hantera dem pa bédsta sitt. Okad
kunskap om primér immunbrist,
nyfoddhetsscreening och genetiska
undersokningar &r bra hjalpmedel for
att forkorta fasen med dold sjukdom
och med ritt diagnos har vi mdjlig-
het att till viss del forutspa hur sjuk-
domen kan komma att utveckla sig.
Virdefulla insikter kan ocksé uppnas
genom att ga tillbaka och undersoka
journaler fran avlidna personer med
olika primira immunbristsjukdomar
for att inte bara forstd varfor de avled
utan vad som ledde fram till detta.

Mer kunskap behdvs for att vi ska
kunna screena for kdnda komplika-
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tioner, vid behov sétta in forebyg-
gande behandling och i ritt tid starta
effektiv behandling innan svara
skador uppstatt for att ge individen
bista mojliga livskvalitet och forhin-
dra for tidig d6d. Men vi saknar fort-
farande tillricklig forstaelse for hur
olika sjukdomar yttrar sig och det ir,
enligt Warnatz, viktigt att kartldgga
alla olika faser for att vi ska kunna
lara oss mer om hur olika tecken och
symtom ska kunna tolkas som indi-
kationer for framtida komplikationer.

De senaste aren har ménga studier
genomforts och kunskapen okar
standigt kring hur komplikationer
kan upptéckas och behandlas. I PIO-
bladet har vi publicerat flera refe-
rat fran foreldsningar i Sverige och
internationellt som handlar om just
symtom, diagnos, komplikationer,
uppfoljning och behandling. I PIO-
bladet nr 1 2022 finns exempelvis
referat om mag-tarmkomplikationer
och om allergier samt i PIObladet
nr 1 och nr 3-4 2021 och nr 1 2020
och 2019 finns fordjupande artiklar
om fler komplikationer samt behand-
lingar. Dessa nummer av PIObladet
finns att ldsa pa PIOs hemsida www.
pio.nu/piobladet.

Icke infektiésa komplikationer
Icke infektiosa komplikationer, det
vill siga komplikationer som inte or-
sakas av en infektion, dr bland annat:
* Autoimmunitet

o Allergier

e Autoinflammation

e Cancer

Dr Tadej Avcin berittade att de i
en slovensk studie sett att 29 % av
patienterna med primir immunbrist
hade icke infektiosa komplikationer.
Bland dessa hade hela 80 % diag-
nostiserats med autoimmun sjukdom
innan de fick sin immunbristdiagnos.
Dr Avcin menade att autoimmuna
sjukdomar som bryter ut tidigt i
livet, som &r av ovanligt slag eller dr
arftliga bor viacka en misstanke om
en bakomliggande monogen primér
immunbristsjukdom. (Nagot som
kan vara bra att ha i atanke vid fram-
tagande av riktlinjer for diagnostik
och viktigt att 1dkare inom andra spe-
cialistomraden dn primér immunbrist
kénner till for att diagnos ska kunna
stillas tidigare. Forf anm.)

Exempel pa autoimmuna sjuk-
domar som personer med primir

8

OVRE
LUFT-
VAGARNA
Bihale-
inflammation

LEVERN

Nodular regenerativ
hyperplasi, Granulomatos
Hepatit, Forstorad lever,
Levercirros,
Portahypertension

BUKSPOTT-
KORTELN

Akut
inflammation

Var finns de
storsta riskerna?

LUNGORNA

Lunginflammation,
Lungfibros, Bronkit,
Svampinfektion,
Pneumocystis-infektion,
Tuberkulos,
GLILD

MJALTEN
Splenomedgali

MAG- OCH
TARMSYSTEMET
Ulcerds Colit, Noro-virus,

Giardia, Campylobacter,
Inflammatorisk tarm-

sjukdom (IBD),
IBS.

Exempel pa organ/delar av kroppen och komplikationer som kan férekomma
ndr man har primar immunbrist. (Bild fran PIObladet nr | 2019)

immunbrist kan utveckla dr nodulér
regenerativ hyperplasi (godartade
svulster) i1 levern, immunologisk
trombocytopeni, ITP (minskat antal
blodpléttar som gor att blodet inte
kan levra sig normalt), reumatoid
artrit (ledgéngsreumatism), alopeci
(avsaknad/forlust av har dar det nor-
malt ska finnas) och inflammatorisk
tarmsjukdom.

Dr Cinzia Milito berédttade att lever-
sjukdomen noduldr regenerativ
hyperplasi drabbar 10 % av alla
med CVID. Leverpaverkan kan
vara “tyst”, det vill siga att personer
med leversjukdomen mérker inte av
nagra symtom i borjan. Dr Milito
menade att det darfor bor tas prover
3—4 génger per ar for att eventuell
leverpaverkan ska upptickas tidigt
s& att immunmodulerande behand-
ling kan séttas in. Tidig behandling
minskar risken for leversvikt.

Dr Nizar Mahlouli beréttade att det
ar farre personer med primir im-
munbrist som har allergier jamfort
med befolkningen som helhet, men
allergier forekommer hos ungefar
en fjirdedel av alla personer med
primdr immunbrist. Det finns inga
skillnader mellan kdnen i forekomst
av allergier. De vanligast forekom-
mande typerna av allergi &r allergi
i luftvdgarna, hudallergi och ldke-
medelsallergi.

Autoinflammatoriska sjukdomar
som personer med primdr immun-
brist kan drabbas av &dr exempelvis
GLILD (granulomatds lymfocytér
interstitiell lungsjukdom, kan drabba
fler organ dn lungorna), LIP (in-
flammation och fibros (drrvdavnad i
lungorna av olika orsaker)), celia-
ki-liknande enteropati (enteropati =
inflammation i tarmen), inflamma-
torisk tarmsjukdom (IBD), forstorad
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mjalte, lymfkortelforstoring med
mera.

Cancer 1 olika former forekommer
vid flera priméra immunbrister. Att
risken for att utveckla lymfom &r hog
men ocksa varierar beroende pa typ
av immunbrist, beskrevs av Dr Ton
Langerak, som ocksé pekade pa vik-
ten av tidig upptackt. Mer kunskap
kravs fortfarande, men det finns in-
dikationer pa att man med hjilp av
immungenetisk analys kan upptécka
forhandsstadier till lymfom. Aven
om det &r svart att genomfora bred
screening for detta for allmdnheten
skulle det kunna vara virdefullt for
riskgrupper, som t.ex. vissa typer av
primédra immunbristsjukdomar.

Dr Cinzia Milito berdttade om en
studie i Italien som visade att cancer
1 magtarmkanalen var den cancer-
form som ledde till flest dodsfall hos
personer med CVID. Eftersom man
har sett att 6verlevnaden adr mycket
battre vid upptickt i tidigt stadium
rekommenderas i Italien en noggrann
kontroll av mage-tarm hos personer
med CVID oavsett om de har mag-
tarm-problem eller inte. Till exempel
rekommenderas att endoskopiunder-
sokning gors en gang per ar. Andra
undersokningar som rekommenderas
regelbundet &r ultraljudsundersok-
ningar och att biopsier (vdvnads-
prover fran tarmen) tas i samband
med endoskopiundersdkningen.

Infektioner

Alla typer av smittimnen (bakterier,
virus, svamp och parasiter) kan or-
saka infektioner och komplikationer
for personer med primir immunbrist
och vara svarbehandlade, langvariga
och kroniska. Det kan vara infektio-
ner med ovanliga smittdmnen eller
med ovanlig lokalisation. Personer
med primédr immunbrist kan ocksa
drabbas av vissa infektioner i en alder
ndr personer med ett fungerande
immunforsvar vanligen inte drabbas
av den typen av infektion.

Vid IPIC-métet var det vid ett fore-
lasningspass fokus pa virusinfektio-
ner. Genom aren har det inte funnits
s& méinga behandlingar att erbjuda,
och virusinfektioner har kanske dar-
for inte diskuterats s& mycket vid
immunbristmoten. Professor Stephen
Jolles menade att det egentligen é&r
konstigt att virusinfektioner inte
uppmirksammas mer. Trots att virus-
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infektioner dr vanligare dn lungin-
flammationer raknar vi alla som job-
bar med primdr immunbrist antalet
lunginflammationer i till exempel
riktlinjer eller i studier om effekten
av immunglobulinbehandling. Jolles
menade ocksa att virusinfektioner
ar kopplade till en signifikant sjuk-
domsborda och kan vara mer svar-
behandlade dn bakterieinfektioner.
Virusinfektioner kan ocksd kompli-
ceras med efterfoljande bakterie-
infektioner.

Det ér glddjande nog behandlingar
pa gang mot flera olika virus, exem-
pelvis for behandling av noro-virus
(orsakar vinterkrdksjuka) som en del
personer med primér immunbrist har
stora problem med. Behandlings-
studier pagér just nu dir man testar
favipiravir mot bl.a. noro-virus och
covid-19. Preparatet anvinds redan
idag for att behandla influensa i
Japan.

Intressant var ocksd en metod som
ndmndes under motet for att behandla
noro-virus i mage/tarm didr man
genom att tillféra immunglobulin till
tarmen via en tub/sond framgéngs-
rikt Iyckats behandla kronisk noro-
virusinfektion i mag-tarmsystemet.
(Om man dricker immunglobulin
forstors antikropparna av syran in
magsécken. Forf. anm.)

Covid-19 har inte bara fysiska effek-
ter. Den nedstidngning av sambhéllet
som varit 1 manga lander har haft en
negativ paverkan pa den psykiska
hélsan. Dr Virgil Dalm beréttade att
man i en studie sett att personer med
primédr immunbrist och fordldrar till
barn med immunbrist har upplevt
en storre oro och fler har PTS (post-
traumatiskt stressyndrom) 4n befolk-
ningen i dvrigt.

Nir det géller fysiska symtom av
covid-19-infektion hos personer med
primdr immunbrist s har majori-
teten relativt milda symtom, men i
vissa subgrupper forekommer svara
symtom. Typ av primir immunbrist,
samsjuklighet som till exempel lung-
sjukdom och andra riskfaktorer som
inte dr kopplade till immunbristen
avgor hur allvarlig covid-19-infektio-
nen blir. Det &r viktigt att identifiera
vilka personer med primir immun-
brist som riskerar att drabbas av svér
covid-19-infektion, sa dr Dalm. Prof.
Klaus Warnatz berittade att de vid en

klinik 1 Tyskland till exempel sett att
personer med svar tarmsjukdom som
far sin niring via dropp (TPN, total
parenteral nutrition) l6pte stor risk
att bli svart sjuka och avlida vid en
covid-infektion.

Nér det giller vaccinsvar varierar
detta hos personer med primir im-
munbrist. Vissa svarar inte alls pa
vaccin mot covid-19 medan andra
svarar bra. Dr Dalm beréttade att de
1 Nederldnderna har sett att personer
med primér immunbrist svarar simre
pa vaccin ju fler autoimmuna kom-
plikationer de har till sin priméra im-
munbrist. Det dr viktigt att fundera
over om vaccinsvaret ar tillrackligt
bra eller om dven annan forebyg-
gande behandling behovs. Personer
med primédr immunbrist behdver
en individuell plan for hur ofta och
hur ménga vaccindoser de behover,
menade Dalm.

Mag-tarmkomplikationer

- genetiken avgér typ av
komplikation

Tarmens forméga att ta upp nédring,
tarmflorans sammanséttning och
mingden mikrober samt tarmslem-
hinnans tjocklek &r avgorande for
tarmfunktionen. Vanliga symtom
vid mag-tarmkomplikationer hos
personer med primdr immunbrist ar
vattniga diarréer, magsmaértor och
viktminskning. I studier har man
sett att hidlften av patienterna med
mag-tarmproblem har nérings-
brist, beréttade dr Cinzia Milito fran
Sapienza-universitetet i Rom.

Dr Fabienne Charbit-Henrion berét-
tade om en studie ddr man undersokt
en antal olika monogena priméra im-
munbrister (PI orsakad av mutation
1 en gen) for att utforska samspelet
mellan mag-tarmkanalen och im-
munsystemet. Studien visade att olika
typer av mag-tarmkomplikationer
kunde kopplas till vilken gen som
var muterad, dvs ocksa till vilken
primér immunbrist personen hade.
Personer med mutation i en gen
som leder till defekt i det medfodda
immunforsvaret drabbades av in-
flammation i tjocktarmen. En annan
grupp patienter hade en mutation i
en gen som leder till brist/fel i det
adaptiva immunforsvaret och de
drabbades av autoimmun inflamma-
torisk tarmsjukdom. En tredje grupp
hade en mutation som ledde till
defekt i immunforsvarets epitelceller
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och de drabbades av medfodda
diarréer med eller utan inflammation.
Forlust av vissa immunceller leder
till 6kad bakterietillvdxt och virus 1
tarmen.

Dr Charbit-Henrion beréttade ocksa
att olika delar av mag-tarmsystemet
har olika immunsystem och att dér-
med bakterier finns i olika méngd i
olika delar, vilket dr viktigt att tinka
pa vid provtagning. Forskningen som
gors om samspelet mellan monogena
immundefekter och tarmpaverkan
hoppas Fabienne Charbit-Henreion
ska forbittra diagnos och behandling
av tarmkomplikationer vid mer kom-
plexa immunbrister dér flera gener &r
paverkade.

Den genetiska revolutionen

Den avslutande foreldsningen holls
av Dr Luigi Notarangelo som kon-
staterade att det skett en genetisk re-
volution. I mitten av 80-talet kénde
man till ett fatal gener som om de
ar muterade orsakar primdr immun-
brist, i dag kdnner man till den ge-
netiska bakgrunden till 485 olika pri-
méra immunbrister varav vissa bara

finns dokumenterade hos en enda
patient. Det finns emellertid manga
utmaningar kvar nir det géiller att
tolka genetiska data.

Bland annat saknas en samlad re-
surs diar man tydligt kan se en viss
genetisk mutation 1 direkt korrela-
tion till hur sjukdomen som orsakas
av den genmutationen visar sig kli-
niskt. Okad kunskap pa den nivan
skulle inte bara vara anvéndbar inom
forskningen utan skulle dven kunna
anvéndas for att utveckla precisions-
medicin. I dag paverkar information
om den genetiska orsaken bara i
begrénsad utstrickning den slutliga
diagnosen och behandlingen. Ett
spannande initiativ som arbetar just
med att ta fram ett standardiserat
ramverk for att pa ett metodiskt satt
kunna samla information om vilken
klinisk effekt en viss genetisk
mutation har dr ClinGen, Clinical
Genome Resource.

Aven dr Sophie Hambleton fram-
hidvde alla mojligheter som exakt
genetisk diagnos medfor, bade for
enskilda drabbade familjer och andra

Anneli Larsson och Maria Michelfelder
fran PIO diskuterar dagens IPIC-
férelasningar tillsammans med

Eva Brox, ordférande i norska immun-
bristféreningen. Foto: Anders Fasth.

individer, men dven att det ar svart att
hantera och filtrera all data pa rétt satt
for att hitta relevanta samband. En-
ligt en undersékning som Hambleton
presenterade diar 878 patienter med
misstdnkt primdr immunbrist hade
undersokts genetiskt kunde man bara
faststélla exakt vilken eller vilka ge-
ner som orsakar sjukdomen hos 498
av dessa (ca 57 %). Sa dven om kun-
skapen om och tillgdngligheten till
genetisk diagnostik okar finns det
fortfarande mycket kvar att gora. ll

Det har tar
jag med mig
ﬁm IPIC 2022

Professor Anders Fasth, Drottning
Silvias barn- och ungdomssjukhus,
Géteborg.

Motet var mycket vélorganiserat och
gav manga virdefulla uppdateringar
av vara kunskaper. En liten bit hér
och en liten bit dér for en som varit
med i manga ar. En mer trist infor-
mation kom utanfér métet och pra-
tades om i pauserna. Orchard som é&r
det stora foretaget inom kommersiell
genterapi slutar att investera i gen-
terapi for immunbristsjukdomar och
avslutar pagaende forsok och utveck-
ling. Ironiskt nog var Orchard en av
sponsorerna av motet. Sa det kidndes
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litet konstigt att lyssna pa framgang-
arna med genterapi och utveckling
av nya metoder med geneditering,
se Orchard lysa pa bandet om halsen
med deltagarkortet och veta att nu
ar det slut. I alla fall till dess man
forhoppningsvis hittar en ny firma
villig att satsa pa immunbrist och
genterapi.

En mycket intressant session hand-
lade om etik och vad vi kan ha rad
med. Ett exempel var ett barn med
SCID dér genterapi bedomts av be-
handlade ldkare vara den bidsta be-
handlingen men behandlande sjuk-
hus bedomt att detta inte var kost-
nadseffektivt och sade nej. Debatten
var intressant och slutsatsen fran
deltagande etiker var att han ansag
sjukhuset gjort en felbedomning.

Det var stimulerande att lyssna pa
Steven Holland som talade om den
snart publicerade uppdateringen fran
IUIS (International Union of Immu-
nology Societies) av antalet immun-

bristsjukdomar. Vi dr nu uppe i 485
olika och tva nya grupper har tillfo-
gats. Den ena gruppen dr forvirvade
brister som beror pa att personen har
bildat autoantikroppar mot viktiga
signalproteiner inom immunsystemet
som antikroppar mot IL-6 och Th17.
Personer med dessa brister far en
sjukdomsbild som liknar den vid
medfodd brist pa dessa signalprotei-
ner. Den andra gruppen ar forvédrvade
monoklonala brister dar den sjuk-
domsorsakande fordndringen i en
gen inte skett i nagon av konscel-
lerna utan nidgon gang senare i livet.
En s&dan sjukdom som blivit mycket
omskriven och forskad pa &r VEXAS
(akronym for vacuoles, E1 enzyme,
X-linked, autoinflammatory, soma-
tic) som drabbar en gen pa x-kromo-
somen. Vuxna mén insjuknar och ett
intressant fynd som gor att man kan
misstinka sjukdomen dr att deras
vita blodkroppar innehéller typiska
vakuoler (sma blasor) som syns som
vita prickar ndr man undersoker de
vita blodkropparna i mikroskop. H
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Att vara sjuk i primar immunbrist ar svart

— memdatmb’ppna/@wdémwfb’r '

Text: Vida RamsSak Marceta
Foto: Anneli Larsson

Jag heter Vida Rams$ak
Marceta, jag ar 24 ar gammal
och jag kommer fran Slove-
nien. Nar jag var fyra ar gam-
mal blev jag inlagd pa sjukhus
for att jag hade en svar vari-
cellainfektion. Sma arr fran
infektionen finns fortfarande
kvar i mitt ansikte. Nar jag
fyllde sex ar blev jag hastigt
sjuk i lunginflammation och
jag var tvungen att aka till
sjukhus igen. Efter forsta lung-
inflammationen hade jag tva
andra under de foljiande tva
aren.

Lakarna visste inte varfor jag var sa
sjuk och de testade mig for manga
olika sjukdomar som cystisk fibros
och HIV men allt var negativt. De
visste varken in eller ut och inte heller
mina fordldrar som var oroliga och
bara ville att jag skulle bli frisk. Efter
att ha haft tre lunginflammationer
blev mina lungor kroniskt skadade
och sedan dess hostar jag varje mor-
gon. Dock mina hélsoproblem upp-
horde inte dér; samtidigt slutade min
langd att utvecklas och dérfor fick
jag behandling med tillvixthormon.
Men till min stora besvikelse hjélpte
det mig aldrig att véixa mer d4n min
nuvarande lingd som é&r bara 143
cm. Dessutom blev jag allergisk mot
pollen, katt- och hésthar. Hemma
hade vi tur for det eftersom vi hade
en harlig hund som vi inte ville ge
bort.

Antligen fick Slovenien sin forsta
immunolog och jag fick min diag-
nos: T-cellslymfopeni. Jag har en tva
ar yngre bror med samma diagnos
och som ocksd dr kortare men aldrig
haft s& manga halsokomplikationer
som jag. Var immunolog satte bada
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pa profylax med antibiotika. Min
diagnos foridndrade inte sd mycket
for mig eftersom jag fick veta att det
inte finns nagon behandling forran
de vet orsaken till mitt medicinska
tillstdnd. Sa ar det fram till idag. Men
sa blev min onskan att veta mer om
immunologi starkare och efter gym-
nasiet flyttade jag till Frankrike for
att studera molekylarbiologi. Jag
blev sa passionerad for det att jag
bestimde mig for att fortsdtta mina
studier pa masternivd pa Stockholms
universitet.

For 1,5 ar sedan flyttade jag till Sverige.
Hittills har jag en géng traffat immu-
nolog Emilie Wahren Borgstrom pa
Immunbristenheten pé Karolinska
institutet. Under mitt forsta besok
hos henne forklarade jag min hélso-
status, vad vi vet om min primar
immunbrist fran blodundersokningar
som gjordes i Slovenien. Efter-
som den genetiska orsaken till min
immunbristsjukdom fortfarande &r
okéand diskuterade vi att det vore bra
att gora genetiska analyser en gang
till och se om vi kan f& veta mer nu
nér mer avancerad analys dr mojlig.

Att ha min immunolog 1 Sverige &r
viktigt for mig eftersom jag plane-
rar att hitta ett jobb inom medicinsk
forskning. Jag trivs véldigt bra hir
och under mina studier har jag fatt
veta om olika intressanta medicinska
forskningsprojekt som pégar i Sve-
rige och hur avancerad forskningen
ar 1 jamforelse med forskningen i
Slovenien. Jag tycker om hur 6ppen
vetenskapskommunikationen &r hér
i Sverige. Innan mitt forsta besok
pa immunbristenheten fick jag ett
brev med inbjudan till blodprov och
broschyrer som forklarade vad en
primir immunbrist 4r som en sjuk-
dom och hur det fungerar med natio-
nella register for primir immunbrist.
Jag tyckte om att kunna ldsa om
primdr immunbrist och nationella

/

Vida Ramsak Marceta deltog som
representant fran den slovenska
patientorganisationen pa IPIC-motet.

register. I Slovenien fir man inte
broschyrer hemskickade och man
gor blodprovet under besoket hos
immunologen. En sak jag saknar
mest i Sverige ar att ha mer sol och
langre var men jag antar att jag maste
vinja mig vid det 1 framtiden.

For tio ar sen bildades den slovenska
organisationen for primédr immun-
brist och det som var bra med att fa
min diagnos var att jag blev medlem
i denna organisation. Jag &r patientre-
presentant och jag deltar i nationella
kongresser om primédr immunbrist.
Dar triffar jag patientrepresentanter
fran utlandet och det gor mig verkli-
gen glad nér jag kan dela min historia
och hora dem frén andra. Det var
jattetrevligt att kunna traffa Maria
Michelfelder och Anneli Larsson pa
arets kongress i Vilamoura.

Trots att jag &r valdigt trott ibland pa
grund av min sjukdom forsoker jag
leva ett normalt liv och ldra mig nya
sprak — efter franska dr det nu dags
for svenska. Och jag hoppas att jag
en dag kommer att kunna bidra med
min kunskap till framsteg inom diag-
nostik av primar immunbrist.



ESID

European Society for

Immunodeficiencies
uy ESTD —pm:édmtem perspekté{r

Text: Isabelle Meyts
Oversattning: Maria Michelfelder

European Society for Im-
munodeficiencies (ESID) grun-
dades 1994 som en ideell or-
ganisation av lakare som ville
se framsteg inom omradet
primar immunbrist.

Sedan fOrsta borjan har det varit
ESIDs vision att bade klinisk och
vetenskaplig kunskap ska komma
alla barn, unga och vuxna med ett
medfott fel 1 immunsystemet till
nytta sd att de ska kunna leva sina
liv och utveckla sin fulla potential.
For att uppna denna vision fokuserar
ESID pa att sprida kunskap och arbe-
tar fOr att forbattra diagnos, behand-
ling och var grundlidggande forstaelse
av primdr immunbrist, genom ut-
bildning, genom att sprida riktlinjer
med bésta praxis, genom forskning
och utvérdering av utfall for pa-
tienter tack vare ESID-registret, ett
webbaserat registreringsverktyg for
patienter med primir immunbrist
som anvinds av olika centra i flera
lander.

ESID uppmuntrar forskning, utbild-
ningsprogram och framjar samarbete
mellan alla inblandade i diagnostik,
behandling och vérd av dessa sjuk-
domar. ESID kan inte uppna dessa
mal sjélvt och arbetar dérfér hand
i hand med patientorganisationer,
sjukskoterskeorganisationer,  all
sjukvardspersonal och myndigheter.
Faktum &r att ESID har varit ledande
inom vard och forskning inom

12

primir immunbrist, en forebild for
nuvarande EU-organisationer. ESID
har varit extremt framgangsrikt i fraga
om att arrangera utbildningstréffar
(s& kallade Summer Schools) och
stora vetenskapliga mdten vartannat
ar, som det som kommer att arrange-
ras 1 Goteborg 1 oktober 2022. ESID
ar organiserat i1 olika arbetsgrupper,
en klinisk arbetsgrupp, en arbets-
grupp for medfédda defekter (i sam-
arbete med europeiska sammanslut-
ningen for blod- och benmérgstrans-
plantationer, European Group for
Blood and Marrow Transplantation),
en arbetsgrupp for genetik, en junior-
arbetsgrupp, en utbildningsarbets-
grupp, en registerarbetsgrupp och
en arbetsgrupp for primédr immun-
brist 1 utveckling. Alla arbetsgrupper
verkar genom ledningsgrupper och
har som mal att organisera minst en
utbildning eller ett vetenskapligt eve-
nemang under sin mandatperiod.
ESID arbetar ocksé intensivt for att
kunna ldmna stipendier och bidrag
till personer for att delta i forskning
eller kliniskt arbete pd europeiska
centra och for deltagande vid méten,
1 syfte att uppna sin mission. ESID
ar de facto ett gigantiskt natverk som
mojliggdr snabba reaktioner pa nya
utvecklingar och frimjar forskning
men dven utbyte av klinisk expertis
i en vilvillig milj6 med patienten 1
fokus.

ESID-métet i Weimar 2004 var det
allra forsta som jag deltog i — da var
jag barnldkare under utbildning och
arbetade pd min doktorsavhandling.

Redan innan det visste jag att jag ville
utbilda mig inom omradet primér im-
munbrist, utifran ett djupt vetenskap-
ligt och kliniskt intresse. Min forsta
upplevelse av ESID fyllde mig med
stor respekt for lakarna och forskarna
som var aktiva inom dessa séllsynta
sjukdomar och det vickte en stravan
1 mig att fi veta och ldra mig mer
om priméra immunbristsjukdomar
och att sjélv — en dag — bli en expert.
2006 fick jag mojligheten att delta
vid ESID Summer School, dar prof.
Anders Fasth och prof. Jean-Laurent
Casanova fanns med som ldrare och
den internationella miljon stérkte
verkligen min ambition. Jag upp-
levde ESID som en gemenskap, en
familj och jag kénde ett starkt band
till mina kollegor som alla hade
malet att leverera bésta mdjliga vard
till patienter 1 hela vérlden, genom
framsteg badde inom forskning och
klinisk kunskap. Ar 2016, ménga &r
senare, blev jag vice president och
2018 president for min édlskade orga-
nisation, den forsta kvinnliga presi-
denten ar vért att tillagga.

Det fyllde mig med stolthet men dven
en vildig ansvarskénsla och det kéin-
des som en édra att fa folja i de tidi-
gare presidenternas fotspar, personer
som jag tdnker pa med mycket stor
respekt. De hade byggt upp ESID,
som hade vuxit till en mycket stor
organisation med moten vartannat ar
som tar emot 6ver 2 000 deltagare,
ungefar hélften praktiserande lakare
och hilften forskare. Det fanns en
tanke om att testa ett uppldgg med
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fokusmoten de udda aren, som var
lyckade men det gjorde ocksa att den
relativt lilla styrelsen avldgsnade sig
fran ESIDs hjartefragor: att arbeta
med paverkansarbete, utbildning
och riktlinjer samt frimja forskning,
dven utanfor dessa moten. Jag ville
att ESID skulle bli starkare och ater-
igen bli en organisation dir sma men
ofta forekommande gemensamma
evenemang och mojligheter till en-
gagemang skapar en kénsla av ge-
menskap. Jag forestillde mig att vi
skulle arbeta med riktlinjer, att vi
skulle anordna fler och mindre ut-
bildningstillfdllen och att vi skulle
vinda blicken osterut och soderut
och bli mer inkluderande och diver-
sifierade. Jag kan inte séga att jag &r
100 % ndjd med vad ESID har upp-
nétt under de senaste dren men jag
tror att vi har tagit ndgra spannande
steg, tack vare en grupp av styrelse-
ledamdter som ar lika besatta som
jag av primir immunbrist och som
ar villiga att ge oerhort mycket av
sin tid ideellt for att arbeta for ESID-
gemenskapen. Jag dr mycket stolt
over den kliniska arbetsgruppens ut-
talande om covid-19, de framgangs-
rika s.k. “grand rounds” (ett kliniskt
kort mote fokuserat pa ett tema),
Summer School med forsok att
bygga kontakter med grekiska
lakare, ESIDs allra forsta forsknings-
bidrag och arbetsgruppen for primér
immunbrist och genetiks nya sympo-
sium och motet ”PID Care in Deve-
lopment” som ska anordnas for allra
forsta gdngen i ar med fortsdttning
framé&ver.

Under de senaste aren har vi ocksa
aktivt stottat aktiviteterna inom
J-Project, med ursprung i ESID, som
utfor ett mycket viktigt arbete i Ost,
bortom Europa. Personligen gléder
det mig att ESID har byggt upp ett
starkt partnerskap med IPOPI. Vi ar
sannerligen s& mycket starkare till-
sammans.

Slutligen, de fyra ar som jag har varit
president har gatt sa fort och jag har
inte hunnit uppné alla mal som jag
hade for ESID, delvis eftersom vart

Professor Isabelle Meyts. Foto: Bart Daneels.

fokus dndrades av pandemin med
alla dess konsekvenser. Inte desto
mindre kénner jag att ESID dr redo
for framtiden, inte minst for att vi
ocksa har tagit det enorma steget att
separera organisationen fran motes-
arrangemangen och jag dr glad dver
att kunna ldmna &ver organisationen
till Fabio Candotti med atminstone
ndgra 6vervunna hinder.

Goteborg ar verkligen den perfekta
platsen for att anordna nésta
ESID-méte vid vilket jag kommer
att avgd som president. Jag tidnker
forstas fortfarande vara aktiv inom
ESID pé ett mer stodjande, mindre
direkt sétt och lagga min uppmérk-
samhet pa omraden diar mer arbete
krévs, som det gigantiska och un-
derskattade ESID-registret, en riklig
kélla till kunskap om primér immun-
brist. Jag dr emellertid ocksa glad
over att aterigen kunna fokusera pa

mitt personliga kliniska arbete och
min forskning om primér immun-
brist vid universitetet i Leuven. Jag
ser fram mot att tillbringa mer tid 1
laboratoriet, med mina studenter, att
arbeta mot att uppticka nya priméra
immunbrister hos patienter och for-
soka forsta ADA2-brist, att vara en
mentor till unga ldkare och forskare,
samtidigt som jag vill frimja mang-
fald inom forskning och medicin, ett
tema som ligger mig varmt om hjar-
tat som jag hoppas att jag har kunnat
bidra med i nagon man.

Jag vill avsluta genom att uttrycka
min tacksamhet till mina foregangare
inom omradet primir immunbrist
som har fungerat som mentorer for
mig, direkt eller indirekt, aktivt eller
passivt, och till ESID-medlemmarna
som gav mig fortroendet att vara
deras president, och till sist till Gote-
borg som vilkomnar oss.

®  PIO pa YouTube: youtube.com/user/PIOriks

(=4
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PIOs regionala féreningar

Valkommen till PIOs
regionala foreningar

Vill du triffa andra med primir
immunbrist och ta del av deras
erfarenheter och dela med dig av
dina? D4 ér de traffar och aktivite-
ter som PIOs regionala foreningar
arrangerar utmiirkta tillfillen. De
ordnar ocksa foreldsningar inom
olika imnen och du har méjlighet
att ge foreslag till din regionala for-
ening pa vad du vill veta mer om.

PIO har fem aktiva regionala foren-
ingar runt om i landet som omfattar
elva lan. Som medlem i PIO ar du
automatiskt och utan extra kostnad
medlem i den regionala féreningen,
om det finns nagon séddan dér du bor.

Utover olika medlemsaktiviteter har
de regionala foreningarna mojlighet
att paverka regionalt i fradgor som
ar viktiga for dig med primér im-
munbrist och nérstdende. Du ar vél-
kommen att kontakta din regionala
forening om du ér intresserad av att
hjélpa till 1 styrelsen eller har forslag
pa nagon aktivitet eller foreldsning.

Vill du starta en regional forening
dér det saknas kan du hora av dig
till PIO-kontoret. Ta gérna chansen
att lira dig mer, pdverka vad din
forening driver for fragor och
stotta PIO genom att delta ndsta gang
du far en inbjudan frén din regionala
forening. Ditt stod ar viktigt. Stort
varmt tack till alla volontirer i sty-
relserna 1 PIOs regionala foreningar
for ert fina jobb och den tid ni ger for
att forbattra livet for personer med
primir immunbrist.

(Antal medlemmar som anges i
presentationerna dr per den 31
december 2021.)

Tips: PIO har ett slutet
medlemsforum pa Facebook
dir du som PIO-medlem kan
utbyta erfarenheter.

Las mer pa PIOs hemsida:
www.pio.nu/sociala-medier

|4

PIO Skane - Blekinge

PIO Skéne-Blekinge bildades 2010.
Syftet med foreningen &r att skapa
mojlighet for personer med primér
immunbrist att triffa andra i samma
situation och utbyta erfarenheter
och goda rad med varandra.

Arsmoten brukar hallas i borjan av
februari och har de senaste tva dren
héllits digitalt gemensamt med an-
dra regionala foreningar. I samband
med arsmotet brukar en extern fore-
lasare bjudas in. Styrelsen brukar
anordna fysiska triaffar en gdng om
aret och har forsokt sprida dessa
over upptagningsomrddet Skane
och Blekinge. Styrelsen ser digitala
foreldsningar via Zoom som ett bra
alternativ till fysiska foreldsningar
framdver da det gor det littare att
hinna med att delta, man slipper
restid till foreldsningslokal och risk
for smitta. PIO Skane-Blekinges
styrelse satter upp informations-
material om PIO och primér immun-
brist pa informationstavlor pd Lunds
Universitetssjukhus samt Malmos
universitetssjukhus och sjukhuset
i Kristianstad. Vi samarbetar med
Patientutbildningscentrum Syd och
med Patientforum vid universitets-
sjukhusen, dér vi delar information
om oss och immunbrist samt organi-
serar gemensamma foreldsningar. W

PIO Skanes medlemmar deltog vid
PIO-riks arsmote i Malmo 2017.

Antal medlemmar: 106

Ordf: Camilla Ottosson

Tel: 070-262 18 14

E-post: skane-blekinge@pio.nu
(Anvind gdrna e-post vid kontakt)

PIO Smaland

Ar 2002 bildades lokalavdelningen
PIO Jonkdping med Jonkdpings lén
som upptagningsomrade. Pa ars-
motet 2014 beslutades att utdka
upptagningsomradet till hela Sma-
land. Numera heter den regionala
foreningen PIO Smaland.

Ett av foreningens mal &r bland an-
nat att du ska & mdjlighet att traffa
personer som &r i samma situation
som du. Vi i PIO Smaland ordnar
medlemstraffar, bade med och utan
foreldsare. Vissa av vara triffar
berér &mnen omkring vér sjukdom.
Medan vi vid andra triffar gor helt
andra saker och fokuserar pa det
friska — det vi kan!

Bilden ar frdn en foreldsning med
Ramona Fust och Carina Hagstedt.
Foto: Anette Andersson.

PIO Smalands arsmoéte hélls i
februari och i samband med detta
anordnas vanligtvis intressanta
foreldsningar for vara medlemmar.
Under Virldsimmunbristveckan, i
april varje ar, brukar vi dela med oss
av var kunskap om priméra immun-
bristsjukdomar genom att anordna
foreldsningar och bemanna informa-
tionsbord pa flera sjukhus i ndrom-
radet. Du ar hjértligt vilkommen till
oss i PIO Smaland! W

Antal medlemmar: 99

Ordf: Anette Andersson

Tel: 070-226 15 60

E-post: smaland@pio.nu
(Anvind gdrna e-post vid kontakt)
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PIO Stockholm - Uppsala

I PIO Stockholm-Uppsalas styrelse
har alla sjédlva en primir immun-
brist och/eller har barn med primér
immunbrist. De senaste dren har vi
framfor allt fokuserat pa att f4 var
omgivning att bli mer medveten
om vad primér immunbrist innebér.
Exempelvis har vardinrdttningar
fatt information om att PIO finns
och vad vardpersonal ska uppméirk-
samma som kan tyda pa en brist i
immunforsvaret.

#GoZebra-promenad i Enkdping
under Varldsimmunbristveckan.

Under Varldsimmunbristveckan har
vi arligen arrangerat gemensamma
promenader i bdde Uppsala- och
Stockholmsomradet, ofta i nirheten
av vara egna hemorter. Vi har dven
under veckan engagerat bide skol-
klasser och idrottsforeningar till att
ga och springa for P1O. Lokalradion
har dven intervjuat en medlem om
livet med barn med immunbrist.

Vi i styrelsen deltar dven pd méten
med bland annat Funktionsrétt
Stockholm och Regionen. Vi deltar
for att fa senaste informationen om
nytt som hinder inom varden pa re-
gional niva samt med hopp om att
kunna paverka. l

Antal medlemmar: 174

Ordf: Camilla Nordmark
Tel: 073-024 57 34
E-post: camilla.nordmark.
niska@gmail.com
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PIO Vast - Halland

Genom manga ar har vi i PIO
Vist-Halland varit en mdtesplats
for vuxna och barn med priméra im-
munbrister tillsammans med deras
familjer. Vi triffas tvd gdnger om
aret, en gang pa véren i samband
med Vérldsimmunbristveckan och
sé har vi en medlemstraff pa hosten.
Under vira medlemstriaffar har vi
atit gott tillsammans och dven sett
eller upplevt nagot trevligt i var re-
gion. Vi har bland annat gatt rund-
vandring pa Marstrand, akt ut till
Oarna 1 Goteborgs skdrgard och be-
sokt Varbergs fastning for att ndimna
négra.

PIO Vist-Halland har arsmote varje
ar 1 februari, dir bjuder vi in till in-
tressanta foreldsningar med klassisk
rakmacka, som blivit en tradition pa
vara arsmoten. Vi trdffas pa Drott-
ning Silvias barnsjukhus och har en
trevlig stund tillsammans.

Medlemstraff med PIO Vast-Halland
till Skars Gard. Foto: Henrik Viberg.

Vara fortsatta mal &r att fler patien-
ter, familjer och stddmedlemmar i
Vist-Halland skall bli en del av var
forening. Vi som redan &r en del av
detta, uppskattar utbytet av erfaren-
heter och information samt att vi
alltid har det sa trevligt tillsammans
nér vi triffas, bada vuxna och barn.
Vi hoppas fler vill vara med oss. Bl

Antal medlemmar: 175

Ordf: Marthe Viberg
Tel: 073-374 44 28
E-post: marthenesbak@
hotmail.com

PIOs regionala féreningar

PIO Orebro - Vastmanland

Konstvandring pa Kvarntorpshogen.

Efter en informationstraff om
primér immunbrist pi Universitets-
sjukhuset i Orebro den 29 april 2002
bildades PIO Orebro av atta med-
lemmar som sig behovet av en lokal
forening. 1 ett senare skede inforli-
vades dven Vistmanlands ldn och
den regionala foreningen fick da
sitt nuvarande namn PIO Orebro-
Vistmanland.

PIO Orebro-Vistmanland har rs-
mote 1 borjan av februari varje ar
och verkar for att skapa kontaktytor
for individer med primir immun-
brist samt att pa olika sitt sprida
kunskap om primér immunbrist.

Medlemsaktiviteter anordnas som
regel tva ganger per ar, en gang
pa varen och en gang pa hdsten.
Aktiviteterna syftar bade till att 6ka
kunskapen hos medlemmarna och
att erbjuda kontaktmdjligheter for
individer med primdr immunbrist
bosatta i Orebro och Vistmanlands
lan.

Informationsmaterial om PIO
ldmnas ut via infektions- och barn-
klinikerna pa Orebro universitets-
sjukhus samt Vistmanlands sjukhus
Visteras for att na ut till individer
som nyligen fatt diagnos. H

Antal medlemmar: 79

Ordf: Mathias Tjaderbéck

Tel: 070-380 40 96

Sekr: Anita Doragrip

Tel: 070-112 55 92

E-post: anitadoragrip@yahoo.se



Varldsimmunbristveckan

Varldsimmunbristveckan
#GoZebra 22-29 april - varje ar!

Text: Ulrika A Jondelius
Foto: privat

Arets #GoZebrakampan ge-
nomfordes mestadels i harligt
varvader. Totalt promenerade
vi tillsammans 55 620 minuter
dvs 927 timmar. Ett fint resul-
tat och det ar roligt att se
bilder pa zebra-promenader
fran olika platser runt om i
Sverige, med sno i norr och
grona grasmattor i soder.

#GoZebra pa en bronsplats

467 stycken registreringar gjordes
pa PIOs hemsida trots att alla som
deltog inte registrerade sina prome-
nader separat. Vi slog inte forra arets
rekord i &r men érets totala prome-
nadtid hittar vi pd en fin bronsplats,
det vill sdga tredje hogsta antalet
timmar sedan #GoZebra-kampanjen
startades 2017.

Det ér glidjande att se att manga P1O-
medlemmar berdttar om kampanjen
och ocksd inspirerar slidktingar, vin-
ner, grannar och arbetskompisar att
engagera sig, promenera och samla

in minuter. Vi har fatt manga trevliga
och positiva mejl fran deltagare som
uppskattar “att ga zebra”. Genom
detta fantastiska engagemang har
PIO fatt 34 050 kr via insamlingar
fran medlemmar/supporters och stod
fran kampanjens samarbetspartners
att fordela mellan PIOs forsknings-
fond och att ta fram informations-
material for att sprida mer kunskap
om primér immunbrist.

PIO har varit extra aktiva med inldgg
pa sociala medier under veckan. Vi
vill tacka alla som delat och hjalpt till
att sprida exempelvis PIOs tva infor-
mationsfilmer vidare och som ocksa
har lagt upp egna inldgg och bilder
fran sina promenader.

Det var ocksd mycket lyckat att Af-
tonbladet publicerade en fin artikel
just denna veckan dér tva familjer
intervjuades och berittade om sina
pojkar, Filip och Santiago, som bada
foddes med sjukdomen SCID.

World Pl Week

Det var den internationella patient-
organisationen [POPI som startade

#GoZebra

, #worldP|Week

Virldsimmunbristveckan, World PI
Week, ar 2011. Syftet &r att 6ka kun-
skapen och sprida kdnnedom om pri-
mira immunbristsjukdomar hos all-
ménhet, vardpersonal och besluts-
fattare. [ ar var ett av veckans fokus-
omraden vikten av tillgang till sjuk-
vard. Runt om i vérlden anordnas
aktiviteter, las mer pa kampanjsidan:
www.worldpiweek.org.

I Sverige gar vi som zebror

Varfor en zebra? Zebran anvinds
for att forklara och sprida kunskap
om ovanliga sjukdomar. Om du hor
klappret av hovar, dr det naturliga att
tanka “hdst”. Men tdnk om det fak-
tiskt dr en zebra som kommer? Leta
efter det ovanliga, det kan vara pri-
mér immunbrist!

Stort tack till er som deltagit i kam-
panjen, for gavor till PIOs forsknings-
fond och till arets samarbetspartners
Nordic Infucare och Steripolar.

GAR £
YY e g
PRIMAR
World PI Weelk IMMUNBRIST
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Varldsledande utveckling
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allvarliga och sallsynta sjukdomar.
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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!
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