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Att leva med WHIM-syndromet

Text & Foto Johanna Thornesson

Johanna Thérnesson vagade inte ta till sig sitt sjuka barn, lycka forvandlades till
panik och radsla. Men i dag kan Johanna kanna gladje igen for sitt liv och sin famil.

I Sverige finns endast tva uppmark-
sammade fall av WHIM-syndromet —
jag och min dotter. Hos mig har det bli-
vit en nymutation, ett genfel och min
dotter drvde sjukdomen av mig.

Trodde det var leukemi

Min sjukdomshistoria borjade vid ca
1,5 érs alder med en langdragen ma-
ginfektion som varade i dver tre mé-
nader. Prover togs och man upptéckte
mina laga neutrofilvarden. Ingen visste
varfor men efter manader av kontroller
trodde de att jag hade — leukemi! Tack
och lov var det inte sé.

Vartor ett stort problem

Min barndom fylldes av téita kontroller,
langdragna sjukperioder samt manga
sjukhusvistelser. Jag fick allt ifran urin-
végsinfektioner, sérinfektioner med
roda strimmor, luftvigsinfektioner,
oroninflammationer till tandkéttsin-
fektioner, mm. Barnsjukdomar som t
ex. vattkoppor blev mer komplicerade
med infektioner 1 de flesta kopporna.
I lagstadiet borjade jag dven fa vértor
pa hiander och fotter. Senare 1 tonaren
bestod infektionerna mestadels av bi-
héleinflammationer och bolder efter
rakning, och jag led dven av dnnu fler
vartor. Mina hinder var fulla av dem
och jag vigade inte visa dem av ridsla
for att bli retad.

Réatt vard blev vandningen
Overgingen frén barn- till vuxenvérd
blev komplicerad da jag fick en all-
ménldkare pa vardcentralen. Vid en bi-
haleinflammation fick jag Kavepenin
trots mina protester — for vem lyssnar
pé en 18-aring... Jag blev jattesjuk
och det hela slutade med en spolning
av bihalorna. Min mor kontaktade min
barnlékare och jag fick direkt komma
till Infektionsmottagningen. Dé bdrja-
de det antligen hidnda ndgot! Jag fick
aka till Sahlgrenska Universitetssjuk-
huset 1 Goteborg pé en lang utredning
och dérefter borja med subkutan im-
munglobulinbehandling. For forsta
gangen 1 mitt liv madde jag béttre! In-
fektionerna blev farre och kortare, men
framfor allt kidnde jag mig PIGG!

Ar 2003 flyttade jag till Stockholm
men skrev mig inte hér forrdn ar 2004.
Och forst da fick jag komma till Im-
munbristenheten och Hematologen
péd Karolinska Universitetssjukhuset
1 Huddinge. Dir fick jag till slut min
nuvarande diagnos WHIM-syndromet
och borjade behandlas med Neupogen.
De forsta fyra manaderna hade jag
smartsamma biverkningar i form av
skelettvark, men de forsvann nar dosen
var instdlld efter mina vérden. Jag har
inte mérkt nagon storre skillnad infek-
tionsmassigt efter att jag borjat med

Neupogen. Den enda skillnaden ar att
mina neutrofiler héller sig pa en bra
nivd och tand- och sérinfektioner har
minskat. Dock fick jag tva téta Pseudo-
monasinfektioner 1 hostas pga rakning
och mina neutrofiler sjénk helt. Var-
blasor, strimmor och en vérk i kroppen
som jag aldrig ként forut..Lékarna tom.
avradde mig fran att gé till affdren! D4
blev jag riktigt radd.

Tack vare PIO har jag fatt kontakt med
andra familjer utanfor Sverige med
samma diagnos. Likarna uppskattar
att vi &r under 100 st uppmérksamma-
de fall i hela vérlden!

Planerad graviditet blev kompice-
rad

D4 min kropp inte kan laka ut HPV,
humant papillomvirus, som orsakar
vartor har jag fatt cellfordndringar pa
livmodertappen och den enda behand-
lingen som finns for mig ar konisering
(en ytlig bit av livmodertappen avlags-
nas). Min spec. lidkare pad gyn. hade
lange papekat att vi nog ska borja tinka
pé barn. April 2009 tog vi beslutet och
blev tack och lov gravida direkt! Efter
en komplicerad senare del av gravidi-
teten pga. olika infektioner valde min
kropp att paborja en forlossning med
for tidig vattenavgéng. Sen hénde inte
ett smack. Efter att ha véntat en vecka
inlagd pa sjukhus blev jag igéngsatt.
Detta funkade inte och blev enligt mig
ett totalt fiasko, med endast vérkstor-
mar som avslutades i ett akut kejsar-
snitt. Men den 4 dec 2009 kom var lilla
smula, Emma Linnea, 2235 g och 49
cm —sex veckor for tidigt. ..

Greps av panik

Frén den stunden vattnet gick greps
jag av panik och den har knappt slappt
annu. Inget blev som det “skulle”. Ett
litet barn som inte ens skulle varit fott,
med en immunbrist likadan som min
vuxna kropp knappt klarat av, det kun-
de aldrig bli en bra kombination! Nér
ultraljudet visade att vi skulle f4 en
tjej bara visste jag att hon skulle drva
sjukdomen. Mutationstester togs direkt
och nér svaret kom tre ménader senare
hade hon redan péborjat Neupogenbe-
handling da vérdena var laga fran fod-
seln. Emma sondmatades forsta veck-
an och fick lite hjélp med att halla vér-
men av en varmedyna. Stark och envis
redan da! Jag sjdlv hade inga krafter
alls och drabbades av flera infektioner.
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Dé jag vardades pa BB och Emma péa
Neonatalen var pappa Anders var SU-
PERHJALTE! Det tog mig en vecka att
ta mig pa fotter.

Maj 2010 blev det dags igen for opera-
tion nr tva av livmodertappen. Vi bad
om “uppskov” och ville forsoka fa ett
syskon till Emma. An en gang blev
jag gravid direkt. Helt fantastiskt! Min
kropp kunde gora nagot bra!

1 april 2010 kom vér nalle, William,
4018 g och 53 cm med planerat snitt.
Antligen fick vi uppleva hur det kan
kénnas utan komplikationer! Jag var pa
fotterna redan dagen efter och hemma
efter tre dagar.

Min kropp var vid det laget shutkérd
bade fysiskt och psykiskt. Men sa lyck-
lig! Vi hade nu tva underbara barn!

Fick forlossningsdepression
Har forstatt nu senare att jag drabbades
av en forlossningsdepression efter att

Emma foddes. Jag vagade inte ta till
mig mitt dlskade barn! Jag vagade inte
kénna nagot! Ingen verkade forsta! Det
tog tid och har varit mycket tunga och
morka ar innan jag hittade rétt i sam-
talsterapier, antidepressiv behandling,
mm. Men éntligen har familjen borjat
komma pa fotter igen och njuter nu for
fullt av livet tillsammans. Senaste aret
har vi jobbat med familjeradgivning,
familjestod for att stédrka min och Em-
mas relation samt min egen depres-
sionsterapi. Och jag kan dntligen vara
en glad och bra mamma. Orken har inte
funnits och radslan for vad som “kan
hénda” har &tit upp mig inifran. Detta
har jag méarkt dr véldigt svart for an-
dra att forstd och de vet inte hur de ska
forhalla sig till var familj. For vart gar
egentligen grénsen for frisk och sjuk
och vad som kan vara farligt for vissa
och inte for andra “vanliga’?

Emma har klarat sig vildigt bra infek-
tionsmadssigt och jag borjar nu kunna
slappna av i Overvakandet av henne.
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Hon svarar bra pa Neupogen och im-
munglobulin och dr mycket duktig vid
behandlingarna!

Ser ljuset nu

Jag har alltid burit pa mycket ilska
och besvikelse for att inte fa leva ett
normalt friskt liv. Det &r valdigt latt
att fastna i en nedatgdende spiral dér
minsta motgang blir tyngre och tyngre.
Men nu borjar jag antligen se ljuset ef-
ter en vildigt lang tid.

Da inte detta handikapp alltid syns -
om inte man 4r jattesjuk, dr det svart
for andra att forstd hur man méar och
att man inte har samma ork som andra.
Fér ofta kénslan att man har sin sjuk-
dom att skylla pA om man inte vill eller
orkar olika saker. Trottheten finns alltid
dér, frisk som sjuk.

Ta hand om varandra men framforallt
ersjilval °



