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Bruton beskrev 1952 en pojke med
laga nivaer av gammaglobuliner.
Han kallade fyndet for agammaglo-
bulinemi. Senare undersokningar
har visat att det finns olika typer av
agammaglobulinemi. Exempelvis
har man kunnat urskilja en variant
som drvs med x-kromosomen som
har ett fel pa enzymet tyrosinkinas.
Den sjukdomen kallar vi nu for
Brutons sjukdom. Men det finns
dven andra sjukdomar som ger
agammaglobulinemi hos pojkar
som beror pa andra fel inom eller
utom x-kromosomen. De forsta
kdnda pojkarna i Sverige med sk
agammaglobulinemi hade inte
Brutons sjukdom utan en avsaknad
av genen for IgM-kedjan, en sk
p~deletion. Flickor kan ocksa fa a-
eller hypogammaglobulinemi men
ytterst sidllan Brutons variant.

Lite eller inget gammaglobulin
Agammaglobulinemi betyder
egentligen bara att gammaglobulin
saknas helt och hypogammaglobu-
linemi att gammaglobulinet dr min-
dre forekommande &n normalt, om
man ser till ordets betydelse. Det ar
mycket sdllan man ser fullstindig
avsaknad av gammaglobulin men
agammaglobulinemi anvéndes
forr lite mer generellt om individer
med mycket laga virden. Tidigare
hade man ju inte mdjlighet att méta
mycket 1dga virden och det blev da
naturligt att tala om agammaglobu-
linemi nir man inte sdg nagot. Nar
métmetoderna sedan forbattrades
blev det vanligare att tala om hypo-
gammaglobulinemi.

Begreppsforvirring

Fran att ha funnit enstaka patienter
med uttalade brister har vi nu fatt
mojlighet att &ven se mer begrin

Professor Janne Bjérkander

sade defekter. Detta har medfort
att en del ldkare talar om a- eller
hypogammaglobulinemi néir de
talar om individer med fullstdndig
avsaknad av eller siankt IgA, IgM,
IgG eller ndgon subklass dérav.
Jag har sttt pa kollegor som kallar
isolerad IgA-brist eller IgM-brist
for a- eller hypogammaglobuli-
nemi. Det dr darfor mangtydiga
ord som vi bor sluta anvénda.

Forvixlar med hyper-IgM

I svenskt sprakbruk har vi linge
anvant begreppet hypogammaglo-
bulinemi och da vanligen menat
att IgA varit mycket lagt, att [gG
varit under 3g/l och att IgM varit
lagt eller normalt. Nér IgM dére-
mot var hogt kallade vi syndromet
med lagt IgG, lagt IgA och hogt
IgM for hyper-IgM-syndrom. Nér
vi nu har lart oss att genetiskt un-
dersoka dessa patienter med ldga
IgA- och IgG-virden men med
hoga IgM visar det sig att dessa
patienter har olika typer av hy-
per-IgM-syndrom (1, 2, 3, 4 och
5 &n sa ldnge). Dessutom finner vi
andra individer som trots normala
eller laga IgM-nivaer dndd har
samma genetik som de sk hyper-
IgM-syndromen.

Lira oss vara mer specifika
Det har nu blivit s& komplicerat

E.
dig A

med begreppet hypogammaglo-
bulinemi att jag tycker att vi bara
skall lata dem anvénda det som
inte vet béttre. Vi maste ldra oss
att anvinda mer specifika termer
for dessa sjukdomar. Som sam-
lingsterm &r immunbrist béttre
dven om det dr ett vidare omrade
an hypogammaglobulinemi som
ritt anvant borde innebéra att allt
ar bra utom just gammaglobu-
linnivaerna, men sa har det inte
heller varit. Bland det vi kallat
hypogammaglobulinemi har det
ocksa oftast funnits ett storre
eller mindre inslag av T-cellsde-
fekt. Hypogammaglobulinemi
har alltsé inte varit ett uttryck for
isolerad B-cells sjukdom. De
fakto har man i vissa fall kunnat
stimulera B-cellerna fran ménga
individer med laga immunglobu-
liner pa laboratoriet till produktion
av immunglobuliner. Dvs det var
inte B-cellerna som fallerade utan
samspelet i kroppen.

CVID

Om vi nu aterigen anvander det da-
liga uttrycket hypogammaglobuli-
nemi och raknar bort det vi vet att vi
har en genetisk bittre definition for
enligt ovan och dven det vi tror att
vi har en bittre serologisk definition
for, exempelvis selektiv IgA-brist,
selektiv IgG-brist och IgG-sub-
klassbrister, vad far vi da kvar?

PIO-bladet Nr 1/2007



Da far vi vad vi nu kallar vanlig
variabel immunbrist eller pa eng-
elska common variable immuno-
deficiency (CVID). Det hors redan
pa namnet att detta inte heller &r ett
entydigt begrepp - utan en varia-
bel sjukdom. I Sverige har vi valt
att anvinda begreppet CVID for
patienter med IgG under 3g/l och
med lagt IgA (<0.07g/1), lagt eller
normalt IgM och dér vi uteslutit
andra kdnda orsaker till sjukdo-
men. Dessa orsaker finns listade
tillsammans med definitionerna pa
CVID, IgA-brist, IgG-subklass-
brist, XLA och SCID. Direktiven
ar framtagna av den svenska ar-
betsgruppen med immunbristin-
tresserade ldkare. PIO har &ven
haft synpunkter pa delar av be-
handlingsrekommendationerna
och Baxters finansiella bidrag har
gjort arbetet mojligt. Som gammal
immunbristlakare dr jag mycket
stolt 6ver den svenska arbetsgrup-
pens arbete och eftersom vi haft
lakare fran hela Sverige 1 gruppen
tror jag att detta arbete bidrar till
likformig och god utredning och
behandling av patienter i Sverige.
Direktiven kommer att finnas pa
PIO:s hemsida senare i var.

Gammaglobulin utan prut
CVID ér en diagnos som nédstan
alltid krédver livslang gammaglo-
bulinbehandling for att inte de
upprepade infektionerna skall ge
lungskada. Detta dr grunden for att
alla dessa patienter maste f4 gam-
maglobulin utan prut och i tillréck-
lig dos vare sig det &r standarddos
eller ovanligt hdga doser
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som erfordras. Gammaglobulinet
kan ges subkutant eller intravendst
efter patientens behov. Intramus-
kulédr tillforsel racker i allménhet
¢j. I samband med infektioner &r
det viktigt med antibiotika tidigt
och gérna i forlangd kur for att
undvika aterfall. Vikten av fysisk
aktivitet kan inte 6verskattas, bade
for allmént vélbefinnande och som
forebyggande behandling for att
rensa bort slem i luftvigarna.

Autoimmuna sjukdomar vanligt
CVID innefattar ofta en storre el-
ler mindre brist i T-cellsfunktionen
och CVID ér dérfor ibland forenat
med sa kallade autoimmuna sjuk-
domar. Man kan ofta se att &ven
andra slaktingar utan CVID har
okad forekomst av dessa autoim-
muna sjukdomar. Vanligen ror det
sig om pernicids anemi (vitamin
B 12-brist) eller skoldkortelsjuk-
domar men dven mer sillsynta
sjukdomar i andra kortlar, tarmar
eller leder forekommer. Den bésta
sammanstillningen hitintills  ar
gjord av Charlotte Cunningham-
Rundles 1999 och heter Common
variable immunodeficiency: clini-
cal and immunological features of
248 patients.

A- eller
amma-
globulinemi
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Ur forskningssynpunkt kommer
snart en ny rapport dar vi samman-
stillt data fran ca 500 patienter i
Europa. Forhoppningsvis kan vi
ge vissa preliminédrdata i PIO-bla-
det inom ett ar.

Immunbristtridet

Pa senare ar har ytterligare diag-
noser tillkommit som grenar pa
immunbristtradet. Det finns ett
fascinerande samspel mellan olika
celler och mellan olika delar inom
cellen. Det finns budbérare och
budmottagare i tusental. Blir det
fel pa adressen, pa meddelandet el-
ler i postlddan sé resulterar detta i
att posten inte kommer fram. Sa &r
det tex med HIGM1 dér receptorn
pé T-cellen (CD40L) inte fungerar
eller for HIGM3 dér motsvarande
receptor pa B-cellen (CD40) inte
fungerar. Kan man inte overfora
signalen fran CD40 kan felet ligga
i NEMO som ger HIGM4. Bristen
vid HIGMS har man lokaliserat till
en gen som vi kallar UNG.

Pa samma sdtt kan vi identi-
fiera patienter med diagnoser
som tidigare kallats CVID via
forandring av specifika receptorer/
ytmarkorer, bérarproteiner eller
enzym. Var god se bilden som jag
till viss del lanat av Lennart Ham-
marstrom. ®
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Livets mojligheter med diagnosen

CVID

Text Anette Andersson Foto Anette Andersson, Anneli Larsson

Att aka motorcykel ar lycka i livet for Anette Andersson

Tank att jag fyller 50 ar i ar!
Ser jag i backspegeln har jag
sakert sammanlagt varit sjuk
flera av dessa ar.

Under min barndom var jag ofta
infekterad. Kommer ihég resorna
till provinsialldkaren och lukten
dér, stick i fingret och medicin. En
del mediciner smakade gott, andra
illa. Under skolaren var jag ofta
sjuk pa loven. Nér mina kamrater
gick pa Lucia- och julfest lag jag
oftast hemma i sédngen och var
sjuk. I var lilla by fanns ett café.
Nér jag var sjuk var det en hgjd-
punkt, nidr nagon kom pa besok
och hade med sig lite godis till
mig fran caféet.

Infektionerna avléste varann
Aren gick och infektionerna avlos-
te varandra. Det var virus, dronin-
flammationer och sondervérkta
trumhinnor, maéssling, péssjuka
med hjarnhinneinflammation som
foljdsjukdom, lunginflammatio-

ner, halsfluss, halsbold och borto-
peration av tonsiller.

Jag hade tur!

En sommar i borjan av 1980-talet
var vi flera familjer som édkte pa
semester tillsammans och bodde
i samma hus. Jag var lite dalig i
min mage fore avresan och ingen
fordndring skedde under semes-
terveckan for min del, men alla 1
reseséllskapet blev under veckan
magsjuka. Da mina diarréer inte
gav med sig, blev jag tvungen att
uppsoka ldkare nir jag kom hem.
Jag hade tur, for doktorn tog sig
tid och borjade ldsa mina journaler
och dessutom hade han kunskap
om immunbristsjukdomar. Nu
borjade det hianda saker. Blodpro-
ver togs och man fann att det var
nagot fel pa mina vita blodkrop-
par. Leukemi var min forsta tanke,
for inte visste jag att det fanns
sjukdomar i immunforsvaret. Nar
upptickten gjordes var jag gravid
med mitt andra barn, sa infor for-
lossningen fick jag

stora méngder Gammonativ intra-
venOst. Barnet foddes friskt, och
visar én idag inte ndgra tecken
pa att hon drvt min sjukdom. Dér-
emot mitt forsta barn, fodd 1980,
har 14ga subklassvérden och gér pa
regelbundna kontroller. Hittills har
han inte behandlats for detta.

Oforglomlig promenad

Cirka ett &r efter det att mitt andra
barn fotts fick jag komma till dr.
Bjorkander i Goteborg, for utred-
ning av min sjukdom. Glommer
inte promenaden dr. Bjorkander
tog mig med pa i Botaniska Trad-
garden. Det var véar och jag hade
en lunginflammation sa det var
jobbigt att ga i backarna i parken.
Utredningen ledde till diagnosen
hypogammaglobulinemi med IgG
och subklassbrist , [gM och agam-
maglobulinemia IgA (pa den tiden
icke métbara virden av IgA).

Frihet och flexibilitet
Nu borjade jag behandlas med
gammaglobulin intramuskulart,
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10 ml var 14:e dag. Allt eftersom
forskningen gétt framat och nya
ron kommit fram har méngden
successivt Okats upp och idag
skoter jag mina behandlingar
sjdlv hemma genom subkutanbe-
handling 60 ml per vecka. Ténk
vilken befrielse det var nir jag
- efter mycket tjat till en borjan
- fick 14na hem en infusionspump
fran IVA Gver helgen fran mitt
hemsjukhus och ta mina behand-
lingar hemma istillet for att dka
in till sjukhuset. Hembehandling
passar mig utmarkt. Det ger fri-
het och flexibilitet trots livslang
behandling.

Jobba for ett biittre liv

Nér jag fick min diagnos, upplev-
de jag en enorm kénsla av léttnad.
Antligen fick jag ett svar pa varfor
jag sa ofta var infekterad, trott och
inte pigg som andra runt omkring
mig. Att sjukdomen &r kronisk, har
jag genom aren varit tvungen att
acceptera. Det har skett stegvis.

Ju mer jag lart mig om min sjuk-
dom och hur jag sjdlv kan hjilpa
till for att undvika infektioner,
desto mer har min livssituation
forbattrats. Det géller att forsoka
jobba med sig sjilv, och da resultat
visar sig genom férre infektioner
och antibiotikakurer finner man
motivation.

PIO - betydelsefull

Redan vid mitt besdk pa Sahlgren-
ska 1984 fick jag veta att det fanns
en patientforening. PIO har genom
aren betytt mycket for mig. Jag har
mott manniskor i samma situation,
vi pratar samma sprak och de for-
star vad jag menar da jag berittar
att jag ar trott. Genom PIO har jag
fitt information om bl.a. senaste
nytt inom forskning och utveck-
ling av olika behandlingar och
mediciner.

Ord som fastnat

For tva ér sedan var jag som pa-
tientmedlem med pa PIO:s inter-
nationella konferens i Paris. Pa en
foreldsning sa en doktor Vi kan
hjélpa Er till viss del, men Ni har
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vad hjdlper det att jag gar till
doktorn da jag far en infektion
om jag sjalv t ex utsitter mig for
stora folksamlingar eller besdker
kopcentrum 1 forkylningstider.
Att handla en fredagseftermiddag
ar mindre bra tycker jag, darfor
forsoker jag handla i en mindre
butik pd méndagar istéllet. Jag an-
véinder ofta skinnhandskar da jag
vistas i offentliga miljder dar man
kommer i kontakt med handtag/
ledsténger av diverse slag. Arm-
bagar och fotter gar ocksa bra att
anvinda for att 6ppna entrédorrar.

Nodvindigt byta yrke

Att arbeta som kassorska pa ett
varuhus var inte lampligt for mig,
hur mycket jag &n trivdes med det.
Dérfor bestimde jag mig for att
lasa upp mina betyg pa KomVux
och det resulterade i ett kontorsar-
bete dadr kundkontakt var obetyd-
lig. Nu arbetar jag pa kontor som
ordersamordnare pa ett av Sverige
storsta foretag for bets-, lack- och
fargtillverkning till den industri-
ella trdindustrin med hela vérlden
som marknad.

Ta vara pé livet

Utover CVID har jag sarcoidos
med bl.a. engagemang i lungor
och priméar pulmonell hyperten-
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sion. Med dessa diagnoser i ’rygg-
sdcken” géller det att ta vara pa li-
vet och se de mdjligheter man har,
inte ldgga energi pa det man inte
kan eller klarar av.

Lycka for mig é&r att ha ett arbete
att ga till varje dag, promenera i
skog och mark, cykla i langsamt
tempo - utan att anstringa sig,
triffa vdnner, resa och aka mo-
torcykel.

Startade P10 Jonkoping

For fyra ar sedan var jag med och
startade lokalavdelningen PIO
Jonkoping.

PIO Jonkoping har genom éren
anordnat foreldsningar om att
leva och ma bra med en immun-
bristsjukdom, medicinska forelds-
ningar, informationskvillar med
sjukgymnast, kurator och Forsék-
ringskassan. Ett behov finns runt
om i vart land att triffa manniskor
1 samma situation, kanske bara for
att fa prata av sig.

Dirfor slér jag hér ett slag for lo-
kalavdelningarna. Nista gang du
far en inbjudan, hoppas jag du har
mdjligheten att komma.

Ma Gott/Anette Andersson, Eksjo

PIO betyder mycket for Anette Andersson. Har som monterpersonal pa Riksstamman i
Goteborg tillsammans med Maria Monfors fran PIO Stockholm.





