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Jag foddes i oktober 1976, efter
nagon dag hemma fick jag bolder
pd kroppen och mina forildrar
tog mig till barnmottagningen.
Efter det kom vitklddda personer,
sjukhusmiljéer, provtagningar och
medicinering att bli en vilbekant
och viktig del av mitt liv. Proverna
man tog visade att jag led av en
allvarlig sjukdom och mina forild-
rar fick beskedet att deras élskade
barn skulle do. Olika sjukdomar
uteslots tills man kom fram till att
jag hade Morbus Kostmann.

Det fanns inte mycket aktuell in-
formation att f4 och det fanns ett
enda barn vid liv med denna sjuk-
dom; en flicka pa fem ar. Men det-
ta att hon levde vid fem ars alder
gav mina forédldrar hopp. De fick
dven veta att om de skulle skaffa
fler barn sé& var risken 4 att d&ven
detta barn skulle fa sjukdomen.
Mina forildrar har berdttat mycket
for mig om den forsta tiden 1 mitt
liv, om hur de tdnkte, vilka beslut
de tog. Mamma och pappa kom
Overens om att jag skulle fa leva
hemma i en s normal miljé6 som
mojligt och ndr mojligheten gavs
skulle jag fa syskon. Viktigast av
allt var andan som har genomsyrat
hela mitt liv — att allt skulle goras
for att jag skulle klara mig.

Strax innan jag fyllde tvé ar fick
jag en lillebror som man frén bor-

jan trodde var sjuk men som vi-
sade sig vara helt frisk. Nu f6ljde
nagra ar ndr jag var mycket sjuk
med bolder, mest pa slemhinnorna
men dven pd huden. Min mun-
hélsa blev ett allt storre problem,
men genom en hindelse fick min
mamma hdra talas om sjukhus-
tandvarden och fran den dagen
fick mina fordldrar &ntligen ratt
hjélp och skotseln av min munhy-
gien fordndrades mycket.

Mitt i allt detta virrvarr av besok
pa sjukhuset, trugande med anti-
biotika och olika rutiner for att
halla nere bakterie- och virusniva-
erna 1 vart hem, blev min mamma
gravid igen. Kort efter att jag
fyllde fyra ar fick jag en lillebror
till som ocksa var frisk. Trots att
jag varit sé sjuk och inte kunnat
vara ute bland méanniskor som an-
dra, har jag aldrig varit ensam el-
ler haft trékigt. Mina syskon blev
mina bésta kompisar och vi hade
en rolig och spdnnande uppvaxt
tillsammans. Nir jag var ungefar
fem ér borjade min ldkare disku-
tera benmdargstransplantation med
mina fordldrar. D4 var metoden
ung och riskerna att jag skulle do
ungefar 50%. Att min nya lillebror
visade sig vara en perfekt donator,
gladde naturligtvis mina fordldrar,
men inte tillrackligt for att utsitta
mig for risken att do. Sérskilt inte
nu nér allt gick s& bra. Men man
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. Jessica hade
Kostmanns
sjukdom

Text Jessica Eriksson
Foto Fam Eriksson

visste, om det behdvdes, att en
riskfylld utvig fanns.

Under en period hade jag mycket
problem med mina bihéalor och
fick ofta lata spola ur dem. Till slut
satte man in slangar genom ndsan
till bihalorna sa att det skulle ga
lattare. Nér det var dags att borja
skolan hade alla larare informerats
om min sjukdom och extra stad-
ning hade satts in. Till en borjan
kidnde jag mig otrygg i skolan,
men med tiden gick det bittre.
Trots att jag var mycket hemma
for att jag var sjuk, gick det bra i
skolan och mitt intresse for att ga
i skolan och att plugga vixte. Jag
fick ménga nya véanner och under
ett par ar gick det langre tid mellan
géngerna jag blev sjuk och mun-
hélsan blev ocksd béttre. Livet
gick faktiskt riktigt bra for oss.

Jag fick allt oftare luftrorsinfek-
tioner och halsfluss nér jag kom
in 1 tondren. Bolder hade jag
fortfarande med ungefdr en ma-
nads mellanrum och mycket ont
i munnen. Nu nirmade sig dock
tidpunkten for en stor fordndring i
mitt liv. [ USA hade man hittat ett
nytt sitt att behandla neutropenti,
med en tillvaxtfaktor som gjorde
att granulocyterna i blodet mog-
nade och tog upp sin funktion. Det
drojde innan injektionerna kunde
komma till Sverige. Mina forald-
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rar pratade om att sdlja vért hus,
ja allt vi dger, och fara dit for att
fa medicinen, men man lovade att
trycka pa for att ldkemedlet skulle
godkdnnas dven i Sverige

Nu borjade det dven uppdagas att
bendgenheten for leukemi Okade
med den sortens sjukdom jag hade,
och jag fick borja ta benmérgsprov
en gang om aret. Mina fordldrar
pratade med mig om hur allvarligt
det var, men jag tror inte att de vi-
sade mig fullt ut hur det kdndes for
dem. Det kom nog fram mer som
daligt humor, trétthet och kort stu-
bin ibland, dock valdigt sillan om
jag i dag tanker pa hur detta maste
ha tért pa dem. Jag maste berémma
dem for att de ség till att vi hade det
sa bra och fullt med roliga upptag.

Jag gick nu pa hogstadiet inne i
Boden; en hirlig och jobbig tid. Nu
blev det tydligare att min ork inte
var som andras och jag hade svart
att hinga med i allt skolarbete. Be-
tyg fanns det ocksé och for forsta
gangen borjade jag jamfora mig
sjalv med andra. Det var tungt en
period och jag fick hemundervis-
ning for att klara av skolan. Sa kom
den dagen nér jag skulle fa fara till
Goteborg for att fd behandlingen
med den nya medicinen. Det var
en stor héndelse och jag var jatte-
glad forstas. Jag fick den magiska
sprutan och mitt liv ség aldrig mer
ut som forr. Bélderna forsvann och
tandkottet blev bittre. Provsvaren
visade inte ldngre pd neutropeni
(s& lange jag tog medicinen). Jag
minns att det kéindes markligt, men
anda sa naturligt.

Biverkningarna av medicinen var
att mitt har blev tunnare, trotthet,
oOkad risk for benskorhet och att jag
fick skelettvark, sdrskilt 1 armarna
och hénderna. Jag blev béttre, men
inte helt frisk. Munhélsan blev ald-
rig helt bra och jag fortsatte att vara
kénslig for luftvégsinfektioner. Be-
soken hos sjukhustandvarden blev
farre, men upphorde aldrig helt.
Trottheten var ocksd ndgot som
stannade kvar. Jag gick ur nian utan
nagra superbetyg och fick en speci-
ell kvot for att komma in pa den
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linje jag ville ga pa gymnasiet. Jag
hade &@ven fétt min forsta pojkvén.
Livet var fullt av allt annat 4n att
vara tjejen med Morbus Kostmann.

Nér jag hade gitt ur gymnasiet
flyttade vi sdderut ett ar, men un-
der den perioden blev jag sdmre.
Speciellt munnen stéllde till med
besvédr, men pa vintern fick jag
dven influensa som slutade med
en ambulansfird till Akademiska
sjukhuset. Efter det flyttade jag hem
till Boden igen. Val hemma fick jag
en jatteinflammation i munnen och
efter det blev min mun aldrig sé bra
igen som den var direkt efter att jag
hade borjat med Neupogen. Jag
fick aterigen gora frekventa besok
hos sjukhustandvéarden och nu var
statusen i sjilva tandkottet varre dn
nagonsin tidigare. Man satte in nya
behandlingar med antibiotika, nya
satt att rengdra munnen som, tro
mig, inte var skona. Jag var helt slut
efter besoken, men hade det inte va-
rit for dem s vet jag inte hur det hér
hade slutat. Jag triffade den man
som skulle komma att bli min fram-
tida make. Han visade sig vara en
alldeles fortrafflig kille pa att stélla
upp 1 allt som mina lékare sa skulle
vara bra for mig. Man fortsatte att ta
benmaérgsprov och samtalen mellan
mig och min ldkare om risken att
utveckla leukemi var mer allvarliga
nu ndr jag var vuxen”. Men dnnu
hade ingen med Kost-
mann fatt leukemi.

Jag och min sambo
blev man och hustru
och lidngtade efter
barn. Vi tog upp detta
med min ldkare och
olika experter kontak-
tades 1 fragan. Risken
att barnet skulle fa
min sjukdom var nés-
tan obefintlig. Innan
vi skulle skaffa barn
ville jag ma Dbéttre
och nu boérjade man
ge upp hoppet om att
kunna rddda mina tin-
der, da de till sist blivit
angripna av tandloss-
ningsbakterier. Man
forsokte allt, olika

starka antibiotika, klinisk rengo-
ring genom att skira upp tandkottet
kring tinderna for att rengdra pa
djupet och ta bort angripet tand-
kott. Till slut drog man ut mina
visdomsténder. Jag fick vara pa
Sandtrask rehabiliteringscenter for
att vila upp mig, fa nya verktyg att
hantera den smirta jag hade och
for att komma i form. Den ména-
den gjorde underverk for mig. Jag
kinde mig sa stark och frisk. Man
fortsatte att dra ut tdnder och jag
kéinde att for varje tand som drogs
ut fick min kropp styrka. Jag fick en
tjusig delprotes som limmades fast
1 6verkédken och en som gick att ta
loss 1 underkéken.

Efter en lang period av bakslag
lyckades vi antligen bli med barn.
Var storsta Onskan hade besannats,
vi skulle bli mamma och pappa.
Provsvaren pa det benmirgsprov
jag hade tagit nagon ménad innan
jag blev gravid kom tillbaka och
tyvarr visade de en fordndring/
mutation i DNA 1 vissa av mina
celler i benmirgen. Denna mutation
enbart innebar inte att jag skulle fa
leukemi utan det krévdes en speci-
fik mutation till. Lakarna hoppades
att graviditeten skulle paverka min
kropp pa ett positivt sdtt sa att den
sjalv skulle ta hand om och forstora
mutationen. Det kéndes verkli-
gen sa, for jag madde sé otroligt

Testerinforforsta Neupogen-behan
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bra. Fostret i min mage var vél
Overvakat, vi gick pa specialistmdd-
ravarden dar flera ultraljud gjordes.
Tre veckor 6ver tiden fodde jag en
vélskapt son. Allt gick bra med am-
ning och skotsel av var lilla guld-
klimp. Min man tog sin sjuksko-
terskeexamen och livet fortsatte sin
gilla géng. Ingen av oss forvintade
det telefonsamtal som kom fran min
lakare den forsta april.

Jag hade gjort ett nytt benméirg-
sprov strax efter det att min son
foddes och det var svaret pa detta
som nu kom. I dag minns jag mest
kénslan och smértan i min ldka-
res rOst ndr han var tvungen att
berétta att man hittat den andra
mutationen. Hela min vérld foll
samman den dagen. Jag skulle fa
leukemi om jag inte genomgick
en stamcellstransplantation. An
en ging visade sig min bror vara
det bésta alternativet. Det var en
mycket jobbig tid, att i all den dér
gladjen som bara ett barn kan ge,
veta vad som véntar. Min man tog
allt vdldigt hart och under perioder
var vi bada sjukskrivna. Men pre-
cis som mina foréldrar, bestimde vi
oss for att det hér skulle gé végen.
Jag fick sluta amma i forvig, olika
tester gjordes pa Sunderby sjukhus
och mina sista tdnder drogs ut. Vi
traffade vénner och familj, ett sorts
farvil.

Den forsta oktober gick resan till
Ronald McDonalds hus vid Ka-

rolinska Universitetssjukhuset i
Stockholm, dar vi fick bo. Mina
fordldrar anlinde nagon dag se-
nare for att sedan finnas vid var
sida hela tiden jag var inlagd dar.
Innan transplantationen maste im-
munforsvaret slas ut med cellgifter
sd att de nya cellerna inte blir bort-
stotta. I borjan tyckte jag inte att
det var sa farligt, men sedan blev
jag helt slut, vissa dagar kommer
jag inte ihdg. Min son och min
man fick vara med mig under hela
proceduren.

Nu var det min brors tur att fullfolja
sin ovérderliga del av transplanta-
tionen. Samma morgon som trans-
plantationen skulle ske fick min
bror veta att han slagit stamcells-
donatorrekord. Tva sjukskoterskor
kom in med de pésar som inneholl
min framtid, det kéndes bade
otroligt och skrdammande. Jag var
isolerad nu, men péa kvillarna efter
klockan sex fick jag g ut och ga.
Cellgifterna och medicinerna jag
fick paverkade orken och smaksin-
net, mitt har lossnade och jag
madde illa. Personalen gjorde allt i
sin makt for att jag skulle ma s& bra
som mojligt med 6nskekost, filmer,
lakemedel, peppande samtal m.m.
Sa kom det goda nyheter och varje
dag dérefter talade proverna sam-
ma svar, ndgot vixte i min kropp
och producerade blodkroppar. Allt
blev langsamt, langsamt béttre. Var
sons l-arsdag firades pa Ronald
McDonalds hus, dit jag fick

komma tillbaka ndr min isolering
var héavd.

Efter jul drabbades jag av vinterk-
réksjukan och fick ldggas in pé in-
fektionsavdelningen. Nér jag kom
tillbaka till Ronald McDonald fick
jag veta att en tjej jag tyckte mycket
om blivit hastigt sjuk och dott. Det
var tungt. Men dagarna gick vidare,
jag at skonkost och aptiten var da-
lig. Det positiva var att alla prover
visade att mitt immunforsvar
sakta byggdes upp, sjukgymnastik
starkte svaga muskler. Hemgangen
skots upp sé det tog till slutet av
januari innan vi fick klartecken for
en testrunda hem. Det kindes helt
otroligt! Jag var mycket, mycket
trott under flera manader och min
man var hemma med vér son. Mina
fordldrar och syskon hjilpte oss
med det mesta. Det tog mycket
langre tid att aterhdmta sig dn jag
trott, men varenda kdmpig dag var
vard det. 1 dag, dryga 3 ar efter
transplantationen, har jag tagit
korkort, kopt hus och utbildat mig
till underskoterska. Min familj har
arr efter det vi varit med om, men
ocksa en djup insikt i vad som dr
viktigt i livet. Gladjen jag kénner
varje dag jag vaknar och ser min
sons leende dr ibland sa stor att
det kdnns som om jag ska spricka.
Sé stanna upp 1 ditt liv, ta ett djupt
andetag och njut av det du har. En
dag dr det kanske inte sa sjdlvklart
att det kommer att finnas kvar.
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Svar medfodd neutropeni

Kostmanns sjukdom

Text Goran Carlsson
Foto Maria Monfors, MS ClipArt

Vid svar medfodd neutropeni (pa
engelska severe congenital neu-
tropenia, forkortat till SCN) fods
man med laga nivier av de vita
blodkroppar som kallas neutro-
fila granulocyter. SCN é&r en grupp
sillsynta medfddda immunbrist-
sjukdomar som medfor allvarliga
bakteriella infektioner. I dag vet
man att flertalet av dessa sjukdo-
mar orsakas av skador (mutationer)
i arvsanlag (gener).

Neutrofila granulocyter viktiga
for det medfodda immunforsva-
ret

Neutrofila granulocyter &r en vik-
tig del av vart medfodda immun-
forsvar. De tar hand om skadliga
smittdimnen som kommer in i krop-
pen (vanligtvis bakterier men éven
svamp) genom att éta (fagocytera)
dem eller genom att utsondra dm-
nen som skadar dem. Neutrofila
granulocyter har ocksd betydelse
for var samexistens med vara egna
bakterier for att forhindra att de
blir for manga sé att de kan skada
oss. Det finns ett samband mellan
infektioners ~ svarighetsgrad och
antalet neutrofila granulocyter; ju
lagre antal neutrofila granulocyter
vi har, desto svarare infektioner
far vi. Om antalet neutrofila gra-
nulocyter stidndigt ligger under
0.5x10%liter sa handlar det om
svar neutropeni och risken for
allvarliga livshotande infektioner
ar stor. Barn med sjukdomen far
ofta infektioner tidigt, redan under
de forsta levnadsmanaderna och
de kan da fa infektioner i naveln, 1
huden som boélder samt i slemhin-
nor som sar i munnen (aftsa sar).
De far ocksd oroninflammationer
och infektioner i luftvigarna, men
ockséd allvarliga infektioner som
blodforgiftning (sepsis). Det ar vik-
tigt att dessa infektioner behandlas
med antibiotika, annars finns det
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risk att de utvecklas till livsho-
tande infektioner.

Neutropeni pavisas med blod-
prov

Neutropeni ar létt att pavisa om ett
blodprov tas och man analyserar
olika blodkroppar (blodstatus) och
fordelningen av vita blodkroppar
(differentialrdkning). Ett sadant
blodprov tas ofta vid misstanke
om bakteriella infektioner. Om
antalet neutrofila granulocyter ar
lagt och om det ar bestdende lagt
kan man misstidnka svar medfodd
neutropeni. Man bor di gora en
benmairgsundersokning och finner
man att bildningen av neutrofila
granulocyter dr himmad sé &r det
sannolikt svar medfodd neutro-
peni. LL-37, som ér ett antibak-
teriellt amne som neutrofila gra-
nulocyter producerar, kan ocksa
bestdmmas och ar det lagt stéirks
misstanken. Om patienten har né-
gon av de kdnda mutationerna kan
en mutationsanalys sékerstélla
diagnosen.

Sviar medfédd neutropeni ir
sillsynt

Svar medfodd neutropeni ar
ovanligt, man har beréknat att den
forekommer hos 1-2 personer per
miljon invanare. Det skulle inne-
bara att det finns 15-20 personer
med sjukdomen i Sverige. Vi vet i
dag inte exakt hur manga i Sverige
som har sjukdomen.

Den svenske barnldkaren Rolf
Kostmann var den forste i varl-
den som 1950 i Lékartidningen
beskrev sjukdomen som en drftlig
sjukdom. Fore det trodde man att
sjukdomen hade forvérvats, dvs
orsakats av nagon yttre paverkan
eller annan infektionssjukdom.
Kostmann fick ge namn at sjukdo-
men svar medfodd neutropeni.

HAXI1-mutation — recessiv svar
medfodd neutropeni

Kostmann fann flera patienter
med kronisk neutropeni i en stor
familj i Norrbotten och forstod att
sjukdomen maste vara &rftlig. Han
bedomde att sjukdomen nedérvts
recessivt, dvs bada fordldrarna var
bérare av varsitt sjukdomsanlag
men sjdlva friska. Forst i fjol kunde
man pavisa mutationen bakom den
recessiva formen av svar medfodd
neutropeni. Det visade sig vara en
mutation i en gen som heter HAX1
och som kodar for ett protein som
bl a reglerar celldod i celler. I dag
anvands beteckningen Kostmanns
sjukdom vid den recessiva formen
av SCN.

ELA2-mutation — dominant svar
medfodd neutropeni

I borjan av 2000-talet upptickte
man mutationer i en gen som or-
sakar cirka 60 procent av fallen
av svar medfodd neutropeni. Det
ar dominanta mutationer, dvs det
racker med ett sjukdomsanlag.
Mutationerna fanns 1 nagra fa-
miljer dér sjukdomen drvts. Hos
majoriteten av patienterna dr dock
sjukdomen sporadisk, dvs finns
inte i familjen och uppstar spontant
som en ny mutation. Det rér sig om
mutationer i genen for ELA2 som
kodar for proteinet neutrofil elastas.
Man har inte kunnat visa hur dessa
mutationer ger bristen pa neutrofila
granulocyter, men man tror att ett
felaktigt protein péverkar cellen sa
att den dor i fortid.

Behandling med G-CSF

Fore 1970-talet dog de flesta
barnen med svar medfodd neutro-
peni pga svara infektioner. Nyare
antibiotika och bittre omvérdnad
forbattrade dverlevnaden, men den
stora fordndringen skedde i borjan
av 1990-talet da en ny medicin
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blev tillgénglig, granulocytkolonis-
timulerande faktor (G-CSF). Svér
medfodd neutropeni behandlas i
dag med G-CSF, som gor att an-
talet neutrofila granulocyter okar
och blir normalt eller ndst intill
normalt hos fler an 90 procent av
patienterna. De svara infektionerna
minskar och livskvaliteten forbatt-
ras. Behandlingen botar dock inte
sjukdomen. Manga har kvar pro-
blem med bakteriella infektioner,
speciellt 1 tandkottet.

Risk for leukemi

Vid svar medfodd neutropeni finns
en Okad risk, ungefir 20 procent,
for att utveckla leukemi. Leukemin
foregas ofta av kromosomforand-
ringar i benmérgsceller som kan
upptéckas innan leukemin uppstar.
Vid misstanke om att leukemi hal-
ler pa att utvecklas kan en hemato-
poetisk stamcellstransplantation

Doktor Goran Carlsson, nar han 2006 tog emot PIO:s forskningsstod

/

("benmargstransplantation”) bota
patienten, men om transplantatio-
nen gors forst efter att leukemi har
utvecklats dr chansen att behand-
lingen ska lyckas mindre. Detta &r
anledningen till att personer med
svar medfodd neutropeni bor ge-
nomgéd en benmirgsundersokning
varje ar. Det ar ocksa viktigt med
regelbundna kontroller av blodsta-
tus och lakarbesok.

Man vet i dag inte om utvecklingen
av leukemi har samband med be-
handlingen med G-CSF eller om
den ar en foljd av sjukdomen. Vi
tror inte att G-CSF orsakar leuke-
min, men den kan troligen stimu-
lera leukemiceller nér de har upp-
stitt. Leukemi har &ven uppstatt
hos patienter med svar medfodd
neutropeni som inte har behandlats
med G-CSF, sa sannolikt &r risken
for leukemi en f6ljd av sjukdomen.

Tema diagnos PID

Den enda behandling som kan
bota svar medfodd neutropeni &r
hematopoetisk stamcellstrans-
plantation. Den begriansas dock
av tillgangen pa lampliga givare.
Transplantation kan bli aktuellt
dven om leukemi inte har utveck-
lats under fOrutséttning att det
finns en bra stamcells-donator,
t ex om patienten inte svarar pa
behandling med G-CSF.

Andra kvarstaende problem
Behandling med G-CSF minskar
de allvarliga och livshotande
infektionerna, men det kvarstar
problem med bakteriella infektio-
ner, speciellt i munslemhinnan,
och parodontit kan uppsta. Déarfor
finns fortsatt behov av antibiotika
och det dr viktigt med regelbundna
kontroller hos tandlikare.

Sjukdomen kan ocksé orsaka ned-
satt bentithet, vilket kan leda till
benskdrhet (osteoporos). Orsaken
till den nedsatta bentétheten dr inte
klarlagd. Kontroll av bentithet re-
kommenderas.

Andra former av kronisk neu-
tropeni

Langvarig bestdende neutropeni
forekommer dven vid andra éarft-
liga sjukdomar, som cyklisk neu-
tropeni, Shwachman-Diamonds
syndrom,  Cohens  syndrom,
Barths syndrom och glykogenin-
lagringssjukdom typ 1b. Aven vid
vissa primédra immunbristsjukdo-
mar, som hyper-IgM-syndromet,
agammaglobulinemi och svar
kombinerad immunbrist, kan kro-
nisk neutropeni forekomma.

Kronisk neutropeni kan ocksa
uppsta niar som helst i livet (for-
vérvad neutropeni). Den vanligas-
te kroniska neutropenin hos barn
ar autoimmun neutropeni. Sjuk-
domen forekommer hos bade barn
och vuxna, men hos barn dr den
som regel overgaende. Infektions-
bendgenheten kan variera, men &r
sillan svar. Kronisk neutropeni
av okénd orsak kallas idiopatisk.
Kortvarig (akut) neutropeni kan
bland annat orsakas av infektioner
och ldkemedel.
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Forskning

Pa flera sitt har jag gatt i Rolf
Kostmanns fotspar. Jag har arbetat
som barnldkare pa barnkliniken i
Boden och kom da i kontakt med
patienter med Kostmanns sjukdom
och har sedan ca 20 ar tillbaka varit
ansvarig for deras vard. Sedan ca
10 éar tillbaka forskar jag ocksa pa
Kostmanns sjukdom och dispu-
terade 2004 pa en avhandling om
Kostmanns sjukdom. Jag tillhor
en grupp forskare i Stockholm och
i samband med 50-arsjubileet av
Rolf Kostmanns banbrytande av-
handling frén 1956 rapporterade vi
2006 i Lakartidningen om diagnos-
tik och behandling av Kostmanns
sjukdom samt om svenska forsk-
ningsinsatser kring sjukdomen. Vi
beskrev for ett par ar sedan en dkad
apoptos (programmerad celldod) i
forstadier till neutrofila granulocy-
ter i benmérgen hos patienter med
Kostmanns sjukdom. Vi fann ocksé

att G-CSF hidmmade cellddden.
Utifran dessa observationer drog vi
slutsatsen att den okade graden av
apoptos troligen ligger bakom den
av Rolf Kostmann beskrivna mog-
nadshdmningen i benmirgen hos
patienter med medfodd neutropeni.
Vi har ocksa visat att det vid svar
medfodd neutropeni finns en brist
pa LL-37, som &r en antibakteriell
peptid (ett mindre protein). LL-37
finns i neutrofilerna och &r en del av
vart medfodda immunforsvar. Bris-
ten pa LL-37 forklarar sannolikt de
kvarstdende problemen med in-
fektioner trots G-CSF-behandling.

I samarbete med tyska forskar-
kollegor kunde vi i fjol for forsta
gangen avsloja den genetiska for-
klaringen till den recessiva formen
av Kostmanns sjukdom. Mutation i
genen for HAX1 kunde pévisas hos
de svenska patienter som tillhdrde
den ursprungliga familjen som Rolf

Kostmann studerade 1 sin avhand-
ling.

Forskningen kring denna ovanliga
sjukdom har saledes lart oss myck-
et om regleringen av den normala
blodbildningen, och visar att den
genetiska regleringen av apoptos
ar avgorande for utvecklingen
av neutrofila granulocyter. Dessa
resultat innebdr dven att en for-
battrad genetisk diagnostik av svar
medfédd neutropeni nu dr majlig.
Dock aterstar manga fragor som vi
arbetar vidare med. Viktigt ar att
klarldgga varfor sa manga patienter
med medfodd neutropeni utvecklar
leukemi senare i livet. Gar det att
paverka? Vi vill ocksa forsta varfor
LL-37 ar lagt i neutrofila granu-
locyter, men inte andra proteiner.
Vidare planerar vi att ta reda pd hur
ménga patienter med svar medfodd
neutropeni det finns i Sverige i dag
och hur sjukdomen utvecklas. ¢

Jag heter Emelie Monfors. En dag
fick jag ett brev fran min sjuksko-
terska Mia pa Barnens Sjukhus i
Huddinge. Sa hér stod det i brevet:

”Hej, jag undrar om du skulle vilja
folja med till Globen pa Hovet dér
Djurgérden spelar och tréffa nagra
i laget.” Det gjorde vi pa sportlo-
vet, jag och pappa akte till Hovet
(bredvid Globen). Vi gick in och
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Mote med Djurgardens IF

Emelie Monfors tillsammans med DIF:s malvakt Stefan Riddewall

bytte om till skridskor och sedan
gick vi in och dér stod de pé isen
och skot pd malvakten. Sedan gick
vi in och spelade lite, jag skot pa
Djurgérdens malvakt och gjorde
mél. Det var jéttekul men sedan
blev jag trott. Vi gick och tog lite
kakor och saft.

Sedan fragade de om vi ville spela
en match och mitt lag vann.

W

Foto Hakan Monfors

P& slutet fick vi en godispase var
och vi fick se deras omkladnings-
rum. De hade hockeytrojor och
motionscyklar som de virmde upp
pa. Klubborna stod i ordning och
trojorna hangde i ett enda rum och
sé fick vi autografer och ta foton.

Den dagen var jéttekul!
Emelie Monfors
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