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Immunbristmöte i Tällberg

för produktionen av ²IL-12 samt 
den efterföljande produktionen av 
IFN-γ. Dessa två är nödvändiga 
för att skydda människan mot my-
kobakterier. Det finns emellertid 
inget test idag som kan visa om 
patienten har NEMO eller ej, be-
rättade dr Holland.

Ordförklaring
¹) = Interferon gamma (IFN-γ) 
produceras av aktiverade T-celler 
och NK-celler. IFN-γ ökar makro-
fagers förmåga att avdöda fagocy-
terade mikroorganismer och ökar 
uttrycket av MHC-molekylerna 
klass I och klass II transplanta-
tionsantigen hos en rad celltyper. 
Förmåga att bilda IFN-γ är viktig 
för det cellförmedlade immunsys-
temets funktion.
²) = Interleukiner (IL) produceras 
av vita blodkroppar och ingår 
i cytokiner. De påverkar andra 
vita blodkroppar (ex vis tillväxt). 
IL-12 bildas av monocyter/
makrofager, dendritiska celler och 
andra antigenpresenterande celler. 
IL-12 stimulerar T-celler och NK-
celler till att bilda IFN-γ och ökar 
deras cytotoxiska potential.

Ordförklarings-källa: 
http://www.transfusionsmedicin.se/
vgrtemplates/Page____41987.aspx

Granulibacter bethesdensis
En ny typ av infektion som drab-
bar CGD-patienter är den nyupp-
täckta bakterien Granulibacter 
bethesdensis. De symptom som 
drabbar CGD-patienterna vid 
infektion med denna bakterie är 
kronisk feber, viktnedgång och 
svullna lymfkörtlar. Det har före-
kommit fall både höst och vinter. 
Skälet till att bakterien inte har 
identifierats tidigare hos CGD 
patienter är att den inte växer 
fram på vanliga odlingsmedier 
för bakterier, utan kräver speciella 
odlingsbetingelser. 

Bakterien ingår i Acetobacteria-
ceae-familjen, vilket är den grupp 
bakterier som bl a omvandlar vin 
till vinäger. Dr Holland och hans 
forskarkollegor analyserade orga-
nismen som isolerades från patien-
ternas lymfkörtlar. Bakterien är 
inte dödlig men är svår att behand-
la och kräver ca två års behandling. 
Man har funnit den spridd i miljön, 
åtminstone i Nordamerika, berät-
tade dr Holland. Dr Holland och 
hans kollegor vill nu ta reda på 
varför denna bakterie kan orsaka 
skada hos en person med CGD 
och inte hos en frisk person. De är 
också intresserade av faktorer som 
årstid när patienten insjuknar. 

Immunbristmöte i Tällberg

påverka sårläkning och har effekt 
på förkylningar. Man har även 
kunnat se att stress har effekt på 
astma och allergi.

För att studera effekter på immun-
systemet vid psykisk stress under-
söktes läkarstuderande under en 
lugn studieperiod samt inpå den så 
avgörande prekliniska tentamen. 
Såväl allergiska som icke aller-
giska studenter ingick i studien, 
berättade doktor Lekander. Fors-
kargruppen vid Karolinska Insti-
tutet upptäckte att de regulatoriska 
T-cellerna ökade i antal vid stress, 

Hjärnan, psyket och immunsyste-
met fungerar som ett nätverk och 
påverkar och påverkas inbördes 
av varandra. Signaler skickas via 
bland annat neuropeptider (nerv-
vävnad) och deras receptorer 
(mottagare) runt om i kroppen.

Mängder av studier visar att im-
munsystemet kan styras med be-
tingning. Doktor Mats Lekander 
som föreläste i ämnet ”Hjärnan 
och immunsystemet” under SLI-
PI:s immunbristmöte i Tällberg, 
berättade att en smak eller lukt 
kan stärka eller hämma försvaret. I 
en studie har man ex vis fått hjärt-
transplanterade råttor att asso-
ciera det immundämpande ämnet 
cyklosporin A med en söt smak. 
Genom att ge råttorna något sött 
utsöndras cyklosporin A, immun-
försvaret dämpas och förhindrar 
avstötning av det transplanterade 
organet.

I PIO-bladet nr 1 2006 skrev vi om 
hur stress påverkar immunförsva-
ret. Kortvarig stress kan aktivera 
immunsystemet medan långvarig/
kronisk stress har nedtryckande 
effekt och kan störa regleringen av 
immunsystemet. Stress kan bl a 

inför tentamen. Regulatoriska T-
celler reglerar aktiviteten hos en 
mängd andra typer av immuncel-
ler. Ökningen sågs hos såväl de 
allergiska som icke-allergiska 
studenterna. Forskargruppen upp-
täckte vidare att de allergiska stu-
denterna hade förändrade nivåer 
av cytokiner i blodet. Cytokiner är 
ett protein med stimulerande eller 
hämmande effekt på immunceller. 
Cytokinbalansen rubbades i likhet 
med en allergisk inflammation. 
Nivån var däremot normal hos de 
icke-allergiska studenterna. 

Varför denna kommunikation 
mellan hjärna och immunsystem, 
frågade doktor Lekander och gav 
några exempel: När vi fryser (vid 
feber) skickas signaler till hjärnan 
och vi ändrar vårt beteende. Vi vill 
sitta stilla, svepa in oss i något 
varmt, inte slösa på energin genom 
att äta osv. När man är deprimerad 
minskar konditionen, sexlusten 
försvinner och smärtkänsligheten 
ökar. Jo, kommunikationen kan 
behövas för tillfrisknande. •

Atypiska mykobakterier
Det finns ett hundratal olika my-
kobakterier. Den vanligaste myko-
bakterien är M. tuberculosis. Sex 
gener har identifierats som kan 
associeras med ökad mottaglighet 
för M. tuberculosis. Tre är både 
dominanta och recessiva, berättade 
dr Holland. 

Mykobakterier är en grupp av bak-
terier som växer mycket långsam-
mare än vanliga sjukdomsfram-
kallande bakterier. En av de mest 
kända mykobakterierna är den som 
orsakar tuberkulos. De är vanligt 
förekommande i vår omgivning 
och kan orsaka allvarliga sjuk-
domstillstånd hos en person med 
CGD, medan en frisk person bara 
får lindriga eller inga infektioner 
alls. Atypiska mykobakterier finns 
t.ex. hos vissa djur (ex vis fåglar 
och nötkreatur), i jord, vatten och 
i vissa födoämnen. Infektioner 
med mykobakterier behandlas 
med vissa speciella antibiotika. 
Vid multiresistenta mykobakterier 
har dr Holland och hans kollegor 
upptäckt att ¹Interferon gamma 
(IFN-γ) har god effekt.

Man har även funnit att NEMO är 
en central gen för att kunna döda 
bakterien. NEMO är viktig 

Hyper-IgM-syndromet
Text Anders Fasth
Foto MS ClipArt

Det finns fyra immunbristsjukdomar 
som ingår i gruppen Hyper-IgM-syn-
dromet. De betecknas typ 1-4. Ge-
mensamt är att immunsystemet en-
bart kan producera immunglobulin 
M (IgM). Sjukdomarna leder till åter-
kommande bakteriella infektioner i 
lungorna. Vid två av formerna även 
till lunginflammationer orsakade av 
virus och svamp.

Första gången syndromet beskrevs 
var 1961. Nio år senare nämns 
sjukdomen första gången i en 
förteckning över immunbristsjuk-
domar från WHO (Världshälso-
organisationen).

Orsak
T-lymfocyter har en central uppgift 
i vårt immunförsvar. De skyddar 
mot smittämnen som t ex virus och 
svamp. En annan viktig uppgift är 
att reglera och styra vårt immunför-
svar. De ger hjälp åt andra T-lym-
focyter och åt B-lymfocyterna och 
gör därmed att dessa effektivare 
bekämpar en infektion.

B-lymfocyterna producerar anti-
kroppar som svar på en infektion 
och skyddar framför allt mot 
bakterier. Kroppens alla antikrop-
par tillsammans utgör immunglo-
bulin (gammaglobulin). För att 
B-lymfocyterna skall producera 

antikroppar av hög kvalitet och  
immunglobulin av olika sorter 
krävs hjälp från T-lymfocyterna.

För att stimulera B-lymfocyterna 
till antikroppsproduktion måste T-
lymfocyterna binda till B-lymfocy-
terna, som en satellit dockar till en 
annan satellit. En av kontaktpunk-
terna utgörs av äggvite-ämnena 
CD40-receptorn (på B-lymfocy-
terna) och CD40-liganden (på T-
lymfocyterna). 

Cirka 80 % av de personer som har 
hyper-IgM-syndromet har typ 1.
Den är X-kromosombunden och 
orsakas av en förändring (muta-
tion) i genen för CD40-ligand. 
När CD40-liganden är defekt eller 
saknas, kan inte B-lymfocyterna 
växla från att göra immunglobulin 
av typen IgM (som är det första 
immunglobulinet som produceras 
av B-lymfocyterna) till de andra 
sorterna (IgG, IgA och IgE). Följ-
den blir att endast IgM produceras, 
men inget eller obetydliga mängder 
av andra immunglobuliner.

Vid hyper-IgM-syndromet typ 3 
är det istället genen för CD40-re-
ceptorn som är skadad. Effekten 
på immunsystemet blir densamma 
som vid CD40-ligand defekt. Vid

Hjärnan och immun-
försvaret

Text Ann-Sofie I Nordmark
Foto Anneli Larsson, MS ClipArt

Doktor Lekander, t v, samtalar med kollegor vid immunbristmötet i Tällberg

CGD och 
bakterier
Text Ann-Sofie Isaksson Nordmark

Foto MS ClipArt

Nu har jag hunnit bli vuxen och 
bor och arbetar i Göteborg. Nå-
gon gång per år försöker jag att ge 
mig iväg på resa; antingen mot sol 
och bad eller snö och skidåkning. 
När lusten faller på motionerar 
jag, spelar badminton, springer 
eller annat. Jag umgås också med 
goda vänner och går på konserter 
och idrottsevenemang. Frånsett 
min behandling tycker jag att jag 
idag lever ett helt normalt och bra 
liv.  •

hepatit C. Det var en jobbig tid 
som följde, medan jag behand-
lades med Interferon tre gånger 
varje vecka. Allt, skolan, kompi-
sarna och fotbollen, blev lidande 
pågrund av behandlingen, som 
påverkade mig väldigt negativt 
och gjorde mig kraftlös och håg-
lös. Behandlingen pågick ungefär 
ett år innan jag blev helt fri från 
hepatiten, men jag lyckades trots 
allt hänga med i gymnasiestudier-
na och tog studenten 1997.

typ 2 och 4 är orsaken skador i två 
gener som deltar i den komplice-
rade process som gör att B-lym-
focyterna växlar från att göra IgM 
till något av de andra immunglo-
bulinerna. Generna betecknas AID 
(Activation-Induced Cytidine Dea-
minase) för typ 2 och UNG (uracil-
DNA glycosylase) för typ 4.

Förekomst
Hyper-IgM-syndromet är sällsynt, 
man beräknar att det föds ca ett 
barn vart tredje år med sjukdomen, 
dvs. tre per en miljon födda. I 
Sverige känner man för närvarande 
till ett 10-tal personer med hyper-
IgM-syndromet, alla av typ 1. 

Ärftlighet
Sjukdomen är ärftlig. Typ 1 är 
X-kromosombunden recessivt 
ärftlig, övriga tre ärvs autosomalt 
recessivt.

X-kromosombunden recessiv 
nedärvning innebär att den ena för-
äldern är anlagsbärare av en skadad 
gen. Sjukdomen förekommer van-
ligen hos män och överförs i regel 
via friska kvinnliga bärare. Söner 
till kvinnliga bärare löper 50 % risk 
att ärva sjukdomen. Lika stor är ris-
ken att döttrarna blir friska bärare 
av en skadad gen.
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En lycklig liten pojke i de värm-
ländska skogarna. Han ser ut 
som vilken liten kille som helst. 
Men han har redan varit med 
om mycket som de flesta barn 
slipper, och han får regelbunden 
gammabehandling för sin primära 
immunbrist.

Den lille killen är jag, fast det har 
gått många år nu sedan den där 
lugna fina dagen i skogen. Jag föd-
des våren 1977. Jag kom en må-
nad för tidigt till världen och var 
inte särskilt stor. Som bebis åt jag 
bara lite, sov mycket och var all-
mänt slö. Efter min 1-årsdag blev 
jag så allt oftare sjuk. Hösten 1979 
fick jag hela tolv penicillinkurer. 
Så fort en kur tog slut blev jag då-
lig igen. Det var efter det som jag, 
tre år gammal, kom i kontakt med 
Karl-Axel Hederos på Karlstad 
sjukhus. Han började ta prover, 
bland annat för att undersöka mitt 
immunförsvar. Han misstänkte att 
något inte stämde där och efter att 
han hade fått provresultaten tog 
han kontakt med Anders Fasth, 
som kunde fastställa diagnosen 
Hyper IgM-syndrom.

Efter utredningen sattes jag på 
gammabehandling. Till en början 

fick jag mitt gamma intramuskulärt, 
men de stora doserna jag behövde 
gjorde att mina lår blev tjocka som 
limpor. Därför fick jag snart övergå 
till intravenös behandling, vilket 
innebar att jag fick läggas in en dag 
var tredje vecka under hela min 
grundskoletid. Numera åker jag 
bara in till Östra Sjukhuset ett par 
timmar var tredje vecka, eftersom 
jag nu kan få mitt gamma mer kon-
centrerat. Där träffar jag också min 
nuvarande läkare, Vanda Friman, 
en gång i halvåret. Sista veckan 
före en ny gammabehandling fick 
jag alltid ta medicinen Bactrim, för 
att få skydd före nästa behandling. 
Under åren har jag haft otaliga 
öroninflammationer och pga. pro-
blem med tandköttet har jag ofta 
fått gå till tandläkaren.

De första tio åren efter det att jag 
hade fått min diagnos gjorde jag 
och min mamma varje år ett besök 
i Göteborg och Drottning Silvias 
Barn- och ungdomssjukhus för att 
träffa Anders Fasth. Vi flyttade 
en del under min barndom, vilket 
innebar att vi fick besöka ett antal 
olika sjukhus och under åren har 
vi mött några mycket bra och för-
stående läkare, men även många 
mindre kunniga.

Jag började spela fotboll när jag 
var sju år och det intresset höll i 
sig länge. Trots att jag var lite min-
dre till växten än mina jämnåriga 
medspelare kunde jag hålla jämn 
fart med dem alla och gav alltid 
allt jag kunde både vid match och 
vid träning. Jag växte inte i samma 
takt som mina jämnåriga kamrater 
och var vid 13 års ålder bara ca. 
130 cm lång. När det blev dags att 
ta steget upp till högstadiet kändes 
det extra jobbigt att vara mindre 
än alla kamraterna. På Drottning 
Silvias Barn- och ungdomssjuk-
hus i Göteborg tog man min oro 
på allvar och då fick jag träffa 
Otto Westphal som utredde och 
tog prover för att se om jag skulle 
kunna dra nytta av behandling 
med tillväxthormon. Proverna 
visade att mitt eget tillväxthormon 
inte var för lågt, men eftersom jag 
ändå hade stått så gott som stilla i 
växten under några år beslöt man 
att, på prov, ge mig tillväxthor-
mon. Det innebar ännu en spruta, 
som jag fick lov att ta två gånger 
per dag, morgon och kväll. Men 
hormonet gav mycket gott resultat. 
Jag drog iväg 7 cm på längden och 
gick upp 5 kg under första året, 
vilket fick läkarna att förmoda 
att det var immunbristen som bar 

Tema diagnos PID

En liten pojke med 
hyper-IgM-syndromet

Text Per Karlsson och Maria Löfving
Foto Berit Löfving

skulden till min tillväxthämning. 
Jag fick därför fortsätta behand-
lingen, fortsatte att växa, och 
fick som en positiv bieffekt sam-
tidigt avsevärt färre infektioner.

En stor chock och omvälvande 
situation för hela min familj 
kom det året då jag fyllde 16 år. 
Genom helt fel kanaler fick min 
mamma på ett mycket uppröran-
de sätt reda på att jag, genom mitt 
gamma, hade blivit smittad av Dr Steven Holland från National 

Institute of Health, NIH i USA var 
gästföreläsare vid SLIPI:s möte 
i Tällberg, september 2007. Han 
föreläste om CGD och Atypiska 
mykobakterier men inledde 
med att berätta om upptäckten 
av bakterien Granulibacter be-
thesdensis hos några patienter 
med CGD. 
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för att skydda människan mot my-
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rättade dr Holland.
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deras cytotoxiska potential.
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Hyper-IgM-syndromet
Text Anders Fasth
Foto MS ClipArt

Det finns fyra immunbristsjukdomar 
som ingår i gruppen Hyper-IgM-syn-
dromet. De betecknas typ 1-4. Ge-
mensamt är att immunsystemet en-
bart kan producera immunglobulin 
M (IgM). Sjukdomarna leder till åter-
kommande bakteriella infektioner i 
lungorna. Vid två av formerna även 
till lunginflammationer orsakade av 
virus och svamp.

Första gången syndromet beskrevs 
var 1961. Nio år senare nämns 
sjukdomen första gången i en 
förteckning över immunbristsjuk-
domar från WHO (Världshälso-
organisationen).

Orsak
T-lymfocyter har en central uppgift 
i vårt immunförsvar. De skyddar 
mot smittämnen som t ex virus och 
svamp. En annan viktig uppgift är 
att reglera och styra vårt immunför-
svar. De ger hjälp åt andra T-lym-
focyter och åt B-lymfocyterna och 
gör därmed att dessa effektivare 
bekämpar en infektion.

B-lymfocyterna producerar anti-
kroppar som svar på en infektion 
och skyddar framför allt mot 
bakterier. Kroppens alla antikrop-
par tillsammans utgör immunglo-
bulin (gammaglobulin). För att 
B-lymfocyterna skall producera 

antikroppar av hög kvalitet och  
immunglobulin av olika sorter 
krävs hjälp från T-lymfocyterna.

För att stimulera B-lymfocyterna 
till antikroppsproduktion måste T-
lymfocyterna binda till B-lymfocy-
terna, som en satellit dockar till en 
annan satellit. En av kontaktpunk-
terna utgörs av äggvite-ämnena 
CD40-receptorn (på B-lymfocy-
terna) och CD40-liganden (på T-
lymfocyterna). 

Cirka 80 % av de personer som har 
hyper-IgM-syndromet har typ 1.
Den är X-kromosombunden och 
orsakas av en förändring (muta-
tion) i genen för CD40-ligand. 
När CD40-liganden är defekt eller 
saknas, kan inte B-lymfocyterna 
växla från att göra immunglobulin 
av typen IgM (som är det första 
immunglobulinet som produceras 
av B-lymfocyterna) till de andra 
sorterna (IgG, IgA och IgE). Följ-
den blir att endast IgM produceras, 
men inget eller obetydliga mängder 
av andra immunglobuliner.

Vid hyper-IgM-syndromet typ 3 
är det istället genen för CD40-re-
ceptorn som är skadad. Effekten 
på immunsystemet blir densamma 
som vid CD40-ligand defekt. Vid

Hjärnan och immun-
försvaret

Text Ann-Sofie I Nordmark
Foto Anneli Larsson, MS ClipArt

Doktor Lekander, t v, samtalar med kollegor vid immunbristmötet i Tällberg

CGD och 
bakterier
Text Ann-Sofie Isaksson Nordmark

Foto MS ClipArt

Nu har jag hunnit bli vuxen och 
bor och arbetar i Göteborg. Nå-
gon gång per år försöker jag att ge 
mig iväg på resa; antingen mot sol 
och bad eller snö och skidåkning. 
När lusten faller på motionerar 
jag, spelar badminton, springer 
eller annat. Jag umgås också med 
goda vänner och går på konserter 
och idrottsevenemang. Frånsett 
min behandling tycker jag att jag 
idag lever ett helt normalt och bra 
liv.  •

hepatit C. Det var en jobbig tid 
som följde, medan jag behand-
lades med Interferon tre gånger 
varje vecka. Allt, skolan, kompi-
sarna och fotbollen, blev lidande 
pågrund av behandlingen, som 
påverkade mig väldigt negativt 
och gjorde mig kraftlös och håg-
lös. Behandlingen pågick ungefär 
ett år innan jag blev helt fri från 
hepatiten, men jag lyckades trots 
allt hänga med i gymnasiestudier-
na och tog studenten 1997.

typ 2 och 4 är orsaken skador i två 
gener som deltar i den komplice-
rade process som gör att B-lym-
focyterna växlar från att göra IgM 
till något av de andra immunglo-
bulinerna. Generna betecknas AID 
(Activation-Induced Cytidine Dea-
minase) för typ 2 och UNG (uracil-
DNA glycosylase) för typ 4.

Förekomst
Hyper-IgM-syndromet är sällsynt, 
man beräknar att det föds ca ett 
barn vart tredje år med sjukdomen, 
dvs. tre per en miljon födda. I 
Sverige känner man för närvarande 
till ett 10-tal personer med hyper-
IgM-syndromet, alla av typ 1. 

Ärftlighet
Sjukdomen är ärftlig. Typ 1 är 
X-kromosombunden recessivt 
ärftlig, övriga tre ärvs autosomalt 
recessivt.

X-kromosombunden recessiv 
nedärvning innebär att den ena för-
äldern är anlagsbärare av en skadad 
gen. Sjukdomen förekommer van-
ligen hos män och överförs i regel 
via friska kvinnliga bärare. Söner 
till kvinnliga bärare löper 50 % risk 
att ärva sjukdomen. Lika stor är ris-
ken att döttrarna blir friska bärare 
av en skadad gen.

●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●●

En lycklig liten pojke i de värm-
ländska skogarna. Han ser ut 
som vilken liten kille som helst. 
Men han har redan varit med 
om mycket som de flesta barn 
slipper, och han får regelbunden 
gammabehandling för sin primära 
immunbrist.

Den lille killen är jag, fast det har 
gått många år nu sedan den där 
lugna fina dagen i skogen. Jag föd-
des våren 1977. Jag kom en må-
nad för tidigt till världen och var 
inte särskilt stor. Som bebis åt jag 
bara lite, sov mycket och var all-
mänt slö. Efter min 1-årsdag blev 
jag så allt oftare sjuk. Hösten 1979 
fick jag hela tolv penicillinkurer. 
Så fort en kur tog slut blev jag då-
lig igen. Det var efter det som jag, 
tre år gammal, kom i kontakt med 
Karl-Axel Hederos på Karlstad 
sjukhus. Han började ta prover, 
bland annat för att undersöka mitt 
immunförsvar. Han misstänkte att 
något inte stämde där och efter att 
han hade fått provresultaten tog 
han kontakt med Anders Fasth, 
som kunde fastställa diagnosen 
Hyper IgM-syndrom.

Efter utredningen sattes jag på 
gammabehandling. Till en början 

fick jag mitt gamma intramuskulärt, 
men de stora doserna jag behövde 
gjorde att mina lår blev tjocka som 
limpor. Därför fick jag snart övergå 
till intravenös behandling, vilket 
innebar att jag fick läggas in en dag 
var tredje vecka under hela min 
grundskoletid. Numera åker jag 
bara in till Östra Sjukhuset ett par 
timmar var tredje vecka, eftersom 
jag nu kan få mitt gamma mer kon-
centrerat. Där träffar jag också min 
nuvarande läkare, Vanda Friman, 
en gång i halvåret. Sista veckan 
före en ny gammabehandling fick 
jag alltid ta medicinen Bactrim, för 
att få skydd före nästa behandling. 
Under åren har jag haft otaliga 
öroninflammationer och pga. pro-
blem med tandköttet har jag ofta 
fått gå till tandläkaren.

De första tio åren efter det att jag 
hade fått min diagnos gjorde jag 
och min mamma varje år ett besök 
i Göteborg och Drottning Silvias 
Barn- och ungdomssjukhus för att 
träffa Anders Fasth. Vi flyttade 
en del under min barndom, vilket 
innebar att vi fick besöka ett antal 
olika sjukhus och under åren har 
vi mött några mycket bra och för-
stående läkare, men även många 
mindre kunniga.

Jag började spela fotboll när jag 
var sju år och det intresset höll i 
sig länge. Trots att jag var lite min-
dre till växten än mina jämnåriga 
medspelare kunde jag hålla jämn 
fart med dem alla och gav alltid 
allt jag kunde både vid match och 
vid träning. Jag växte inte i samma 
takt som mina jämnåriga kamrater 
och var vid 13 års ålder bara ca. 
130 cm lång. När det blev dags att 
ta steget upp till högstadiet kändes 
det extra jobbigt att vara mindre 
än alla kamraterna. På Drottning 
Silvias Barn- och ungdomssjuk-
hus i Göteborg tog man min oro 
på allvar och då fick jag träffa 
Otto Westphal som utredde och 
tog prover för att se om jag skulle 
kunna dra nytta av behandling 
med tillväxthormon. Proverna 
visade att mitt eget tillväxthormon 
inte var för lågt, men eftersom jag 
ändå hade stått så gott som stilla i 
växten under några år beslöt man 
att, på prov, ge mig tillväxthor-
mon. Det innebar ännu en spruta, 
som jag fick lov att ta två gånger 
per dag, morgon och kväll. Men 
hormonet gav mycket gott resultat. 
Jag drog iväg 7 cm på längden och 
gick upp 5 kg under första året, 
vilket fick läkarna att förmoda 
att det var immunbristen som bar 

Tema diagnos PID

En liten pojke med 
hyper-IgM-syndromet

Text Per Karlsson och Maria Löfving
Foto Berit Löfving

skulden till min tillväxthämning. 
Jag fick därför fortsätta behand-
lingen, fortsatte att växa, och 
fick som en positiv bieffekt sam-
tidigt avsevärt färre infektioner.

En stor chock och omvälvande 
situation för hela min familj 
kom det året då jag fyllde 16 år. 
Genom helt fel kanaler fick min 
mamma på ett mycket uppröran-
de sätt reda på att jag, genom mitt 
gamma, hade blivit smittad av Dr Steven Holland från National 

Institute of Health, NIH i USA var 
gästföreläsare vid SLIPI:s möte 
i Tällberg, september 2007. Han 
föreläste om CGD och Atypiska 
mykobakterier men inledde 
med att berätta om upptäckten 
av bakterien Granulibacter be-
thesdensis hos några patienter 
med CGD. 
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Riksstämman 2007

Text Ann-Sofie I Nordmark
Foto MS ClipArt

Att livsstilen - med syfte på bl a 
alkohol, rökning, kost och sexual-
vanor - påverkar vår hälsa, tycks 
hälsovetenskaperna vara eniga om. 
Om livsstil även kan påverka våra 
geners aktivitet diskuterades av pa-
nelen vid det ”Allmänna mötet” på 
Riksstämman.

Under de senaste åren har uppkom-
sten av ohälsa och sjukdom alltmer 
kopplats till genetik, parallellt 
med en mer eller mindre uttalad 
förhoppning om att manipulation 
av gener ska kunna göra oss till 
friskare, och kanske rent av bättre, 
människor. Sedan den mänskliga 
genuppsättningen fastställdes har 
det blivit möjligt att påvisa att vissa 
gener och gengrupper finns över-
representerade (alt. saknas, förf. 
kommentar) bland personer med 
olika ohälsotillstånd.

Genförekomst (eller avsaknad) 
tillåter att en sjukdom uppkom-
mer, men är inte nödvändigtvis 
orsaken. Arvet utgör en svag 
punkt, men genens samverkan med 
andra gener samt inre och yttre 
miljöfaktorer har också betydelse.

större populationer och tids-
förlopp för att också få syn på 
bakomliggande strukturer och 
skeenden.

Att kunna ta ansvar i enlighet 
med evidensbaserad medicin, na-
tionella riktlinjer och etablerade 
arbetssätt kräver goda kunska-
per om evidens (klarhet), egna 
värderingar och reflektioner, 
menade Mats Roman, överläkare 
i medicin vid Centrallasarettet 
Växjö. Att föra dialog med pa-
tienten om delat ansvar kräver 
individualiserat bemötande. 
– Patientens ansvar bygger på 
information, motivation och det 
egna valet, enligt Roman. 
Men oron för skuld, om patien-
tens val visar sig misslyckat, kan 
göra att läkaren bibehåller det 
auktoritära ansvarsutövandet.

Samhällets ansvar
Samhället måste också i flera av-
seenden ta ansvar för individens 
hälsa. Olycksförebyggande är ett 
gott exempel på hur olika ansvar-
snivåer kan samspela på ett fram-
gångsrikt sätt. Samspelet mellan 
föräldraansvar och samhällsan-
svar har minskat olyckorna bland 
barn med ca 80% de senaste 50 
åren, enligt Christer Petersson, 
distriktsläkare i Växjö.

En tragisk olycka i slutet på 
70-talet, då två barn krupit in i 
en sopcontainer och krossades 
till döds när den skulle tömmas, 
ledde till omkonstruktion för att 
omöjliggöra att barn kunde krypa 
in. Visserligen slogs en och annan 
knoge blodig och man kunde inte 
längre kasta in hela papperskas-
sar med tidningar, men knappast 
något som gjorde livet surare för 
gemene man.

Men det bästa kan även bli det 
godas fiende, menade Petersson: 
– När barnen på daghem genom 
lagar hindras att bygga egna hyd-
dor pga skaderisken, då hamnar 
man livsfarligt nära en trygg-
hetens dystopi som inskränker 
möjligheten till ett rikt liv. •

Kunskaper om vilka yttre faktorer 
som kan trigga igång en potentiell 
ohälsoskapande gen är intressant 
för sjukvården.

Panelen diskuterade frågor som 
väcks parallellt med genetikens 
framsteg, såväl positiva som ne-
gativa: Har sjukvården tillräcklig 
kunskap för att utifrån fastställd 
risk ge anlagsbäraren korrekt väg-
ledning om lämplig livsstil för att 
undvika aktivering av den sjuka 
genen? Kommer vi i framtiden 
att hellre välja att via genma-
nipulering förändra genen eller 
dess yttringar än att ändra livsstil? 
Och kommer genkartläggning att 
kunna vara ett önskemål från ar-
betsgivare vid anställning eller på 
annat sätt kunna användas oetiskt? 
Panelen gav vissa svar men inga 
lösningar.

Mats G. Hansson, docent i etik vid 
Uppsala Universitet, tyckte att man 
bör ge hälsobevarande råd om livs-
stil, men att man inte kan göra det 
utan mer kunskap om hur livsstils-
faktorer är kopplade till hälsorisker, 
råd om attityder och hur de formas 
(ex vilken roll spelar media och 
kultur) samt om faktorer som ger 
en förändrad livsstil. •

Dåliga vanor och 
sjuka gener
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Ansvar beskrevs omfatta två 
begrepp: Ansvar som man kan 
påverka (kausalt), ex vis: Pelle 
kan påverka sin hälsa, samt ansvar 
som kan berömmas eller klandras 
moraliskt eller juridiskt (norma-
tivt), ex vis: Pelle bör klandras 
om hans hälsa i vissa avseenden 
försämras.

Ett visst ansvar går inte att tilldela 
någon: den biologiskt uppbyggda 
hälsan.

Individens ansvar för hälsan
För att ta ett hälsoansvar krävs 
vissa förmågor, förklarade Sofia 
Kjellström som har skrivit en av-
handling med rubriken ”Ansvar, 
hälsa och människan”. Förmågor 
att göra medvetna hälsosamma 
livsval, kritiskt ifrågasätta råd och 
auktoriteter samt att ha självkän-
nedom. 

I stället för att följa gruppens eller 
samhällets krav och värderingar 
hjälper förmågorna individen 

Vem har ansvar för hälsan?
Text Ann-Sofie I Nordmark

av läkemedel och metoder (gör att 
man kan göra alltmer) leder till att 
sjukvårdens tillgängliga resurser 
inte räcker till för att göra allt för 
alla.

Hur ser ansvarsbegreppet ut i 
detta scenario? Ur läkarens per-
spektiv tar han/hon ett ansvar för 
patienten, för sjukvårdsekonomin 
och för den totala hälsonivån ge-
nom att tillämpa sina medicinska 
riktlinjer. Men ska läkaren också 
ställa krav på patienten och begära 
ansvar om sundare livsstil? Hittills 
har man ofta undvikit det. Läkaren 
värjer sig för att tilldela patienten 
skuld. Enklast är att följa riktlinjer 
och etablerade arbetssätt.

– Vi måste ha tilltro till människors 
egen kapacitet och beslut, menade 
Malin André, allmänläkare i Fa-
lun. Hon ansåg att uppgiften för 
allmänläkare måste vara att stödja 
patienten.
– Men vi måste ibland byta per-
spektiv från den enskilda till

att sålla och välja det som passar 
honom/henne bäst. Därmed blir 
det enklare att leva hälsosamt, me-
nade Kjellström. 

Men hur står det till med förmå-
gorna? Samhället i dag ställer om-
fattande krav på ansvarstagande 
och personliga val inom olika om-
råden, men människors individu-
ella förmåga att klara alla livsval 
och allt ansvar har inte utvecklats 
i samma takt. Forskning visar att 
människor i praktiken i mycket 
varierande grad kan och vill ta på 
sig hälsoansvaret.

Människor utvecklas av krav, 
anser Kjellström, men det behövs 
bättre förutsättningar och stöd för 
att klara av dem. Informationen 
finns men förmågan att hantera 
den saknas. 

Läkarens ansvar
Fler patienter till följd av den väs-
terländska livsstilen (rik på stress) 
samt en aktiv utveckling 

Ja, vem har egentligen ansvaret för hälsan? Är det individen, sjukvården eller samhället? Kan man tilldela 
någon ansvar för hälsan i alla lägen? Och vad är ansvar? 
Ansvarsfrågan vilade tungt på symposiet ”Bättre sund och stark än sorgsen och svag” vid Svenska Läkare-
sällskapets Riksstämma 2007.

Foto MS ClipArt

Dricksvattnet måste därför alltid 
kokas eller filtreras.

Skola/Arbete
Det är som regel inte lämpligt att 
barn med hyper-IgM-syndromet 
vistas på daghem eller att vuxna 
med immunglobulinbrist arbetar 
med förskolebarn, detta med tanke 
på den stora smittrisken bland barn 
i 2-4 årsåldern. En liten grupp av i 
första hand äldre förskolebarn och 
skolbarn hos dagmamma fungerar 
däremot ofta bra.

Skolan är sällan samma problem 
då friska barns infektionskäns-
lighet minskar drastiskt efter 6-
7-årsåldern. I regel behövs inga 
särskilda åtgärder, men givetvis 
behöver skolan vara informerad 
för att förstå varför skolfrånvaron 
kan vara ökad och att barnet i 
förebyggande syfte hålls hemma 
vid speciella tillfällen under infek-
tionsperioder.

Vad gäller yrkesval bör en person 
med immunbrist inte välja ett 
yrke som innebär kontakt med 
många människor, pga. smittrisk. 
Arbetsgivaren bör informeras för 
att öka förståelsen för frånvaro 
vid egna och ibland även andras 
infektioner.

Framtida behandlingar
Vad framtiden lovar vet vi inte 
säkert, men jag hyser stora för-
hoppningar om att vi kommer att 
bemästra de problem som gentera-
pin lider av idag.  Klarar vi svårig-
heterna då har vi  en möjlighet att 
varaktigt bota personer med hyper-
IgM-syndromet och barnen med de 
svåra formerna slipper genomgå en 
stamcellstransplantation. •

Noggrann munhygien och regel-
bundna besök hos tandläkare är 
viktiga för att förebygga infektio-
ner i munnen. Vid större ingrepp i 
munnen, t ex tandutdragning, skall 
antibiotika ges för att förebygga 
spridning av munhålans bakterier 
till blodet med risk för allvarliga 
infektioner.

Vid resa utanför Skandinavien 
måste personer med hyper-IgM-
syndromet vara medvetna om att 
Cryptosporiumparasiten är vanli-
gare förekommande i dricksvattnet.

Anders Fasth
Professor i pediatrisk immunologi 

vid Drottning Silvias barn- och 
ungdomssjukhus, Göteborg

hematopoetisk stamcellstrans-
plantation (”benmärgstransplanta-
tion”). Med hematopoetisk stam-
cellstransplantation är prognosen 
mycket bättre. I Sverige har ca 
fem personer med hyper-IgM-
syndromet typ 1 transplanterats. 
Vid typ 2 och 4 är det enbart B-
lymfocyterna som är defekta och 
personer med dessa typer behand-
las på samma sätt som andra per-
soner med immunglobulinbrist.

Oavsett typ av hyper-IgM-syndro-
met är målet med behandlingen att 
minska antalet infektioner och på 
så vis lindra symptomen och und-
vika utveckling av skador på andra 
organ. Behandlingen består främst 
av tillförsel av immunglobulin 
(gammaglobulin) kombinerat med 
andra infektionsförebyggande 
åtgärder som t ex antibiotikabe-
handling vid infektioner. Det är 
viktigt att alla infektioner tas på 
allvar och behandlas tidigt.

variga infektioner i slemhinnor 
och hud.

Lymfkörtelförstoring på hals 
och i svalg förekommer. I vissa 
fall medför den andningsbesvär. 
Lymfkörtelförstoring var mer van-
ligt förr än vad den är nu. Det kan 
bero på att omhändertagande och 
behandling är effektivare nu.

Övriga symptom är besvär från 
tarmen med kronisk diarré som 
kan leda till näringsbrist. Parasiten 
Cryptosporum är en vanlig orsak 
bakom diarréerna, särskilt utanför 
Skandinavien. Cryptosporium 
kan även orsaka inflammation i 
gallgångar och lever. Risken för 
cancer är ökad vid många im-
munbristsjukdomar, så även vid 
hyper-IgM-syndromet. Särskilt 
gäller detta leukemi och lymfkör-
telcancer.

Hur ställer man diagnosen
Upprepade allvarliga bakteriella 
luftvägsinfektioner skall leda 
till att halten av immunglobulin 
i blodet undersöks. Typiskt för 
sjukdomen är mycket låg halt 
eller total avsaknad av IgG och 
IgA med normalt eller i en del fall 
högt IgM. Vid speciallaboratorier 
kan typ av hyper-IgM-syndrom 
analyseras.

Det är viktigt att som barnläkare 
tänka på hyper-IgM-syndromet 
om ett spädbarn insjuknar med 
lunginflammation orsakad av 
Pneumocystis jerovici eller CMV. 
Det är även av största vikt att 
skilja denna form av immun-
globulinbrist från andra former, 
med tanke på behandling med 
stamcellstransplantation (se under 
rubriken ”Behandling”).

Behandling
Behandlingen blir delvis olika för 
de olika formerna av hyper-IgM-
syndromet. Vid typ 1 och 3 är 
prognosen allvarlig. Komplikatio-
ner i samband med infektioner och 
ökad cancerrisk förkortar livsläng-
den för flertalet. För dessa former 
rekommenderas i första hand

skadade genen ärver samtliga barn 
den skadade genen men får inte 
sjukdomen. Om en person med 
en autosomalt recessiv sjukdom 
får barn med en bärare av den 
skadade genen i enkel uppsättning 
är det 50 % risk att barnet får sjuk-
domen och i 50 % av fallen blir 
barnet frisk bärare av den skadade 
genen.

Symptom
Som regel inträffar de första in-
fektionerna först efter ett halvt års 
ålder, när det nyfödda barnets för-
råd av immunglobulin har sinat. 
Ett förråd som barnet har fått från 
mamman via moderkakan under 
den senare delen av fosterlivet.

Luftvägsinfektioner dominerar 
vid hyper-IgM-syndromet men 
personerna drabbas även av upp-
repade infektioner i öron, svalg, 
bihålor och lungor. Risken är stor 
för allvarliga bakteriella infektio-
ner som blodförgiftning (sepsis), 
hjärnhinneinflammation (menin-
git) och infektion i benvävnaden 
(osteomyelit). 

Vid hyper-IgM-syndromet typ 
2 och 4 är bara B-lymfocyterna 
drabbade vilket medför enbart 
bakteriella infektioner i framför 
allt luftvägarna. Vid typ 1 och 3 
är däremot såväl T- som B-lym-
focyternas funktion drabbad. Det 
är allvarligare och leder ofta till 
livshotande lunginflammationer 
orsakade av svamp (Pneumocys-
tis jerovici) och cytomegalovirus. 
Många gånger är lunginflamma-
tioner med Pneumocystis jerovici 
eller ett herpesvirus den första in-
fektionen som drabbar barn med 
typ 1 och 3. 

De flesta personer med hyper-
IgM-syndromet typ 1 utvecklar 
någon gång neutropeni, dvs brist 
på neutrofila granulocyter (en sorts 
vita blodkroppar med uppgift att 
äta upp/fagocytera smittämnen). 
Neutropeni ökar risken ytterli-
gare för allvarliga infektioner och 
märks framför allt genom smärt-
samma sår i munslemhinnan och

En man med en X-kromosombun-
den recessivt ärftlig sjukdom kan 
inte överföra den till sina söner 
men alla döttrarna blir bärare av 
den skadade genen.

Autosomalt recessiv nedärvning 
betyder att bägge föräldrarna är 
bärare av en skadad gen.
Barnet löper 25 % risk att få sjuk-
domen. I 25 % av fallen får barnet 
inte sjukdomen och blir inte heller 
bärare av den skadade genen. I 50 %
av fallen blir barnet friskt men bä-
rare av den skadade genen, liksom 
föräldrarna.

En person med en autosomalt 
recessiv sjukdom har två skadade 
gener. Om personen får barn med 
någon som inte är bärare av den

Tema diagnos PIDRiksstämman 2007
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Riksstämman 2007

Text Ann-Sofie I Nordmark
Foto MS ClipArt

Att livsstilen - med syfte på bl a 
alkohol, rökning, kost och sexual-
vanor - påverkar vår hälsa, tycks 
hälsovetenskaperna vara eniga om. 
Om livsstil även kan påverka våra 
geners aktivitet diskuterades av pa-
nelen vid det ”Allmänna mötet” på 
Riksstämman.

Under de senaste åren har uppkom-
sten av ohälsa och sjukdom alltmer 
kopplats till genetik, parallellt 
med en mer eller mindre uttalad 
förhoppning om att manipulation 
av gener ska kunna göra oss till 
friskare, och kanske rent av bättre, 
människor. Sedan den mänskliga 
genuppsättningen fastställdes har 
det blivit möjligt att påvisa att vissa 
gener och gengrupper finns över-
representerade (alt. saknas, förf. 
kommentar) bland personer med 
olika ohälsotillstånd.

Genförekomst (eller avsaknad) 
tillåter att en sjukdom uppkom-
mer, men är inte nödvändigtvis 
orsaken. Arvet utgör en svag 
punkt, men genens samverkan med 
andra gener samt inre och yttre 
miljöfaktorer har också betydelse.

större populationer och tids-
förlopp för att också få syn på 
bakomliggande strukturer och 
skeenden.

Att kunna ta ansvar i enlighet 
med evidensbaserad medicin, na-
tionella riktlinjer och etablerade 
arbetssätt kräver goda kunska-
per om evidens (klarhet), egna 
värderingar och reflektioner, 
menade Mats Roman, överläkare 
i medicin vid Centrallasarettet 
Växjö. Att föra dialog med pa-
tienten om delat ansvar kräver 
individualiserat bemötande. 
– Patientens ansvar bygger på 
information, motivation och det 
egna valet, enligt Roman. 
Men oron för skuld, om patien-
tens val visar sig misslyckat, kan 
göra att läkaren bibehåller det 
auktoritära ansvarsutövandet.

Samhällets ansvar
Samhället måste också i flera av-
seenden ta ansvar för individens 
hälsa. Olycksförebyggande är ett 
gott exempel på hur olika ansvar-
snivåer kan samspela på ett fram-
gångsrikt sätt. Samspelet mellan 
föräldraansvar och samhällsan-
svar har minskat olyckorna bland 
barn med ca 80% de senaste 50 
åren, enligt Christer Petersson, 
distriktsläkare i Växjö.

En tragisk olycka i slutet på 
70-talet, då två barn krupit in i 
en sopcontainer och krossades 
till döds när den skulle tömmas, 
ledde till omkonstruktion för att 
omöjliggöra att barn kunde krypa 
in. Visserligen slogs en och annan 
knoge blodig och man kunde inte 
längre kasta in hela papperskas-
sar med tidningar, men knappast 
något som gjorde livet surare för 
gemene man.

Men det bästa kan även bli det 
godas fiende, menade Petersson: 
– När barnen på daghem genom 
lagar hindras att bygga egna hyd-
dor pga skaderisken, då hamnar 
man livsfarligt nära en trygg-
hetens dystopi som inskränker 
möjligheten till ett rikt liv. •

Kunskaper om vilka yttre faktorer 
som kan trigga igång en potentiell 
ohälsoskapande gen är intressant 
för sjukvården.

Panelen diskuterade frågor som 
väcks parallellt med genetikens 
framsteg, såväl positiva som ne-
gativa: Har sjukvården tillräcklig 
kunskap för att utifrån fastställd 
risk ge anlagsbäraren korrekt väg-
ledning om lämplig livsstil för att 
undvika aktivering av den sjuka 
genen? Kommer vi i framtiden 
att hellre välja att via genma-
nipulering förändra genen eller 
dess yttringar än att ändra livsstil? 
Och kommer genkartläggning att 
kunna vara ett önskemål från ar-
betsgivare vid anställning eller på 
annat sätt kunna användas oetiskt? 
Panelen gav vissa svar men inga 
lösningar.

Mats G. Hansson, docent i etik vid 
Uppsala Universitet, tyckte att man 
bör ge hälsobevarande råd om livs-
stil, men att man inte kan göra det 
utan mer kunskap om hur livsstils-
faktorer är kopplade till hälsorisker, 
råd om attityder och hur de formas 
(ex vilken roll spelar media och 
kultur) samt om faktorer som ger 
en förändrad livsstil. •

Dåliga vanor och 
sjuka gener
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Ansvar beskrevs omfatta två 
begrepp: Ansvar som man kan 
påverka (kausalt), ex vis: Pelle 
kan påverka sin hälsa, samt ansvar 
som kan berömmas eller klandras 
moraliskt eller juridiskt (norma-
tivt), ex vis: Pelle bör klandras 
om hans hälsa i vissa avseenden 
försämras.

Ett visst ansvar går inte att tilldela 
någon: den biologiskt uppbyggda 
hälsan.

Individens ansvar för hälsan
För att ta ett hälsoansvar krävs 
vissa förmågor, förklarade Sofia 
Kjellström som har skrivit en av-
handling med rubriken ”Ansvar, 
hälsa och människan”. Förmågor 
att göra medvetna hälsosamma 
livsval, kritiskt ifrågasätta råd och 
auktoriteter samt att ha självkän-
nedom. 

I stället för att följa gruppens eller 
samhällets krav och värderingar 
hjälper förmågorna individen 

Vem har ansvar för hälsan?
Text Ann-Sofie I Nordmark

av läkemedel och metoder (gör att 
man kan göra alltmer) leder till att 
sjukvårdens tillgängliga resurser 
inte räcker till för att göra allt för 
alla.

Hur ser ansvarsbegreppet ut i 
detta scenario? Ur läkarens per-
spektiv tar han/hon ett ansvar för 
patienten, för sjukvårdsekonomin 
och för den totala hälsonivån ge-
nom att tillämpa sina medicinska 
riktlinjer. Men ska läkaren också 
ställa krav på patienten och begära 
ansvar om sundare livsstil? Hittills 
har man ofta undvikit det. Läkaren 
värjer sig för att tilldela patienten 
skuld. Enklast är att följa riktlinjer 
och etablerade arbetssätt.

– Vi måste ha tilltro till människors 
egen kapacitet och beslut, menade 
Malin André, allmänläkare i Fa-
lun. Hon ansåg att uppgiften för 
allmänläkare måste vara att stödja 
patienten.
– Men vi måste ibland byta per-
spektiv från den enskilda till

att sålla och välja det som passar 
honom/henne bäst. Därmed blir 
det enklare att leva hälsosamt, me-
nade Kjellström. 

Men hur står det till med förmå-
gorna? Samhället i dag ställer om-
fattande krav på ansvarstagande 
och personliga val inom olika om-
råden, men människors individu-
ella förmåga att klara alla livsval 
och allt ansvar har inte utvecklats 
i samma takt. Forskning visar att 
människor i praktiken i mycket 
varierande grad kan och vill ta på 
sig hälsoansvaret.

Människor utvecklas av krav, 
anser Kjellström, men det behövs 
bättre förutsättningar och stöd för 
att klara av dem. Informationen 
finns men förmågan att hantera 
den saknas. 

Läkarens ansvar
Fler patienter till följd av den väs-
terländska livsstilen (rik på stress) 
samt en aktiv utveckling 

Ja, vem har egentligen ansvaret för hälsan? Är det individen, sjukvården eller samhället? Kan man tilldela 
någon ansvar för hälsan i alla lägen? Och vad är ansvar? 
Ansvarsfrågan vilade tungt på symposiet ”Bättre sund och stark än sorgsen och svag” vid Svenska Läkare-
sällskapets Riksstämma 2007.

Foto MS ClipArt

Dricksvattnet måste därför alltid 
kokas eller filtreras.

Skola/Arbete
Det är som regel inte lämpligt att 
barn med hyper-IgM-syndromet 
vistas på daghem eller att vuxna 
med immunglobulinbrist arbetar 
med förskolebarn, detta med tanke 
på den stora smittrisken bland barn 
i 2-4 årsåldern. En liten grupp av i 
första hand äldre förskolebarn och 
skolbarn hos dagmamma fungerar 
däremot ofta bra.

Skolan är sällan samma problem 
då friska barns infektionskäns-
lighet minskar drastiskt efter 6-
7-årsåldern. I regel behövs inga 
särskilda åtgärder, men givetvis 
behöver skolan vara informerad 
för att förstå varför skolfrånvaron 
kan vara ökad och att barnet i 
förebyggande syfte hålls hemma 
vid speciella tillfällen under infek-
tionsperioder.

Vad gäller yrkesval bör en person 
med immunbrist inte välja ett 
yrke som innebär kontakt med 
många människor, pga. smittrisk. 
Arbetsgivaren bör informeras för 
att öka förståelsen för frånvaro 
vid egna och ibland även andras 
infektioner.

Framtida behandlingar
Vad framtiden lovar vet vi inte 
säkert, men jag hyser stora för-
hoppningar om att vi kommer att 
bemästra de problem som gentera-
pin lider av idag.  Klarar vi svårig-
heterna då har vi  en möjlighet att 
varaktigt bota personer med hyper-
IgM-syndromet och barnen med de 
svåra formerna slipper genomgå en 
stamcellstransplantation. •

Noggrann munhygien och regel-
bundna besök hos tandläkare är 
viktiga för att förebygga infektio-
ner i munnen. Vid större ingrepp i 
munnen, t ex tandutdragning, skall 
antibiotika ges för att förebygga 
spridning av munhålans bakterier 
till blodet med risk för allvarliga 
infektioner.

Vid resa utanför Skandinavien 
måste personer med hyper-IgM-
syndromet vara medvetna om att 
Cryptosporiumparasiten är vanli-
gare förekommande i dricksvattnet.

Anders Fasth
Professor i pediatrisk immunologi 

vid Drottning Silvias barn- och 
ungdomssjukhus, Göteborg

hematopoetisk stamcellstrans-
plantation (”benmärgstransplanta-
tion”). Med hematopoetisk stam-
cellstransplantation är prognosen 
mycket bättre. I Sverige har ca 
fem personer med hyper-IgM-
syndromet typ 1 transplanterats. 
Vid typ 2 och 4 är det enbart B-
lymfocyterna som är defekta och 
personer med dessa typer behand-
las på samma sätt som andra per-
soner med immunglobulinbrist.

Oavsett typ av hyper-IgM-syndro-
met är målet med behandlingen att 
minska antalet infektioner och på 
så vis lindra symptomen och und-
vika utveckling av skador på andra 
organ. Behandlingen består främst 
av tillförsel av immunglobulin 
(gammaglobulin) kombinerat med 
andra infektionsförebyggande 
åtgärder som t ex antibiotikabe-
handling vid infektioner. Det är 
viktigt att alla infektioner tas på 
allvar och behandlas tidigt.

variga infektioner i slemhinnor 
och hud.

Lymfkörtelförstoring på hals 
och i svalg förekommer. I vissa 
fall medför den andningsbesvär. 
Lymfkörtelförstoring var mer van-
ligt förr än vad den är nu. Det kan 
bero på att omhändertagande och 
behandling är effektivare nu.

Övriga symptom är besvär från 
tarmen med kronisk diarré som 
kan leda till näringsbrist. Parasiten 
Cryptosporum är en vanlig orsak 
bakom diarréerna, särskilt utanför 
Skandinavien. Cryptosporium 
kan även orsaka inflammation i 
gallgångar och lever. Risken för 
cancer är ökad vid många im-
munbristsjukdomar, så även vid 
hyper-IgM-syndromet. Särskilt 
gäller detta leukemi och lymfkör-
telcancer.

Hur ställer man diagnosen
Upprepade allvarliga bakteriella 
luftvägsinfektioner skall leda 
till att halten av immunglobulin 
i blodet undersöks. Typiskt för 
sjukdomen är mycket låg halt 
eller total avsaknad av IgG och 
IgA med normalt eller i en del fall 
högt IgM. Vid speciallaboratorier 
kan typ av hyper-IgM-syndrom 
analyseras.

Det är viktigt att som barnläkare 
tänka på hyper-IgM-syndromet 
om ett spädbarn insjuknar med 
lunginflammation orsakad av 
Pneumocystis jerovici eller CMV. 
Det är även av största vikt att 
skilja denna form av immun-
globulinbrist från andra former, 
med tanke på behandling med 
stamcellstransplantation (se under 
rubriken ”Behandling”).

Behandling
Behandlingen blir delvis olika för 
de olika formerna av hyper-IgM-
syndromet. Vid typ 1 och 3 är 
prognosen allvarlig. Komplikatio-
ner i samband med infektioner och 
ökad cancerrisk förkortar livsläng-
den för flertalet. För dessa former 
rekommenderas i första hand

skadade genen ärver samtliga barn 
den skadade genen men får inte 
sjukdomen. Om en person med 
en autosomalt recessiv sjukdom 
får barn med en bärare av den 
skadade genen i enkel uppsättning 
är det 50 % risk att barnet får sjuk-
domen och i 50 % av fallen blir 
barnet frisk bärare av den skadade 
genen.

Symptom
Som regel inträffar de första in-
fektionerna först efter ett halvt års 
ålder, när det nyfödda barnets för-
råd av immunglobulin har sinat. 
Ett förråd som barnet har fått från 
mamman via moderkakan under 
den senare delen av fosterlivet.

Luftvägsinfektioner dominerar 
vid hyper-IgM-syndromet men 
personerna drabbas även av upp-
repade infektioner i öron, svalg, 
bihålor och lungor. Risken är stor 
för allvarliga bakteriella infektio-
ner som blodförgiftning (sepsis), 
hjärnhinneinflammation (menin-
git) och infektion i benvävnaden 
(osteomyelit). 

Vid hyper-IgM-syndromet typ 
2 och 4 är bara B-lymfocyterna 
drabbade vilket medför enbart 
bakteriella infektioner i framför 
allt luftvägarna. Vid typ 1 och 3 
är däremot såväl T- som B-lym-
focyternas funktion drabbad. Det 
är allvarligare och leder ofta till 
livshotande lunginflammationer 
orsakade av svamp (Pneumocys-
tis jerovici) och cytomegalovirus. 
Många gånger är lunginflamma-
tioner med Pneumocystis jerovici 
eller ett herpesvirus den första in-
fektionen som drabbar barn med 
typ 1 och 3. 

De flesta personer med hyper-
IgM-syndromet typ 1 utvecklar 
någon gång neutropeni, dvs brist 
på neutrofila granulocyter (en sorts 
vita blodkroppar med uppgift att 
äta upp/fagocytera smittämnen). 
Neutropeni ökar risken ytterli-
gare för allvarliga infektioner och 
märks framför allt genom smärt-
samma sår i munslemhinnan och

En man med en X-kromosombun-
den recessivt ärftlig sjukdom kan 
inte överföra den till sina söner 
men alla döttrarna blir bärare av 
den skadade genen.

Autosomalt recessiv nedärvning 
betyder att bägge föräldrarna är 
bärare av en skadad gen.
Barnet löper 25 % risk att få sjuk-
domen. I 25 % av fallen får barnet 
inte sjukdomen och blir inte heller 
bärare av den skadade genen. I 50 %
av fallen blir barnet friskt men bä-
rare av den skadade genen, liksom 
föräldrarna.

En person med en autosomalt 
recessiv sjukdom har två skadade 
gener. Om personen får barn med 
någon som inte är bärare av den

Tema diagnos PIDRiksstämman 2007




