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Nar jag skriver detta har jag och fem andra
representanter fran PIO kommit hem fran det
internationella motet for patientorganisationer,
lakare och sjukskdterskor som den har gangen
holls i Florens. Dar fick vi lyssna pa manga
intressanta forelasningar och ta del av det
senaste inom forskningen. Vi traffade andra
patientorganisationer fran olika delar av varlden
som vi utbytte idéer och erfarenheter med.

| det har numret av PIObladet kommer flera
referat fran motet.

| detta dubbelnummer av PIObladet ar temat
forskning. Ann Gardulf reder ut begrepp och
Lennart Hammarstrom berattar om dagens
forskning och framtidsvisioner. Vanda Friman har
skrivit en artikel om IgA-brist. Och ni kommer att
fa lasa om PIO:s arliga, uppskattade familje- och
ungdomslager i Uskavi. )

| september i ar erbjod aven Agrenska en
veckas familievistelse pa Lilla Amundén, strax
utanfér Goteborg. Agrenska ar ett nationellt
kompetenscentrum for sallsynta sjukdomar.
Sist Agrenska arrangerade en familjevecka for
barn och ungdomar med primar immunbrist var
1998. Jag och Anneli Larsson var inbjudna en
eftermiddag for att beratta om PIO. Familien
Thornstrom-Hallengren delar med sig av sina
upplevelser fran dagarna pd Agrenska pa sid 18.

Nygammalt i det har numret ar en Fraga
Doktorn-spalt. En spalt som aterkommer da och
d, nar ni lasare har skickat in en fraga till oss. Ar
det nadgonting du funderar pa? Tveka inte, skriv
till PIObladet och fa svar av vara specialister
inom omradet. Ingen fraga ar fel och man far
vara anonym.

Ni kommer ocksa fa ta del av resultatet fran
PIO:s enkat om PIObladet.

Har skickas medlemsenkaten ut fran
PIO-kontoret med hjélp av volontarer.

Annat som har hant, PIO har lamnat svar

pa tva viktiga remissutredningar. Den ena

fran Arbetsmarknadsdepartementet via
Handikappférbunden, FunkA som galler
férandringar i stodet till personer i yrkesverksam
alder med funktionsnedsattning och beror

bl a Ibnebidrag och andra Iébnesubventioner.
Den andra till Socialstyrelsen om tandvard

for personer med vissa sjukdomar eller
funktionsnedsattningar.

PIO ar mycket glada dver det givande
samarbetet med representanter fran lakarnas
och sjukskoterskornas intresseforeningar for
primara immunbrister. Vi hade det arliga motet
i september dar vi utbytte information om

vad som ar pa gang i féreningarna och inom
immunbristomradet.

Nar ni sitter med PIObladet i handen har
hostens utbildning for lans/lokalavdelningar
och HAE-gruppen som handlar om insamling
och féreningskunskap genomforts. Och PIO har
bl a skickat ut en enkat for att ta reda pa hur
medlemmarna upplever att sjukvarden fungerar
och hur vardagen ser ut om man lever med
primar immunbrist. En liknande undersékning
gjordes 2009 och nu vill vi veta om ndgot

har férandrats. Vi hoppas att du som har fatt
enkaten tar tillvara mdjligheten att svara.
Resultatet blir ett viktigt verktyg i det fortsatta
arbetet for att alla som har primar immunbrist
ska fa adekvat sjukvard av hog kvalitet oavsett
var man bor i Sverige.

Jag onskar er en trevlig lasning!

Varma halsningar
Maria Monfors
Ordférande
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Manga sprak men en rost
- Internationellt mote | Florens

Bilder fran det internationella moétet om primar immunbrist som holls i Florens den 3 - 6 oktober i ar.
Text Maria Monfors Foto Ann-Sofie | Nordmark & Maria Michelfelder

Vi var sex forvédntansfulla represen-
tanter fran PIO som anlénde till ett
sommarvarmt, vackert Florens i Ita-
lien. I ar var det den 15e gangen som
det gemensamma internationella
motet arrangerades 1 samarbete mel-
lan patienternas, ldkarnas och sjuk-
skdterskornas intresseorganisationer,
IPOPI (1), ESID (2) och INGID (3).
Motet halls vartannat ar. Hér far man
hora det senaste om forskning, tréffa
andra och utbyta idéer och informa-
tion. I ar kom det ca 1 800 deltagare.
De tre intresseorganisationerna har
varsitt program med olika forelds-
ningar.

IPOPI 20 ar

IPOPI-motet invigdes av ordforande
Jose Drabwell som hélsade oss vil-
komna till Italien. Hon beréttade att
det nu &r 43 stycken medlemsléander
varav 6 nya ldnder och i ar fyller
IPOPI 20 ar! IPOPI grundades av bl
a Bob le Bien fran IDF 1 USA, med
hjilp av Maj-Lis Hellstrom efter

ett méte i Oxford. [POPI bildades
formellt i Lugano, Schweiz 1992.
For att fira 20-arsdagen delades en
utmaérkelse ut till Bob le Bien. Jose
Drabwell tycker att det dr fantastiskt
att se hur IPOPI har vuxit genom aren
till en professionell organisation.

IPOPI, den internationella patientor-
ganisationen for primér immunbrist,
ar en sammanslutning av nationella
patientorganisationer for att dka med-
vetenheten samt tillgdngen till tidig
diagnos och optimala behandlingar
for personer med primér immunbrist
over hela virlden. [POPI arbetar som
den globala foresprakaren for patient-
gruppen i samarbete med de natio-
nella medlemsorganisationerna.

Jose Drabwell berittade att det &r
manga insatser och atgirder som har
genomforts de tva aren, sedan det se-
naste motet i Istanbul. Bl a har IPOPI
publicerat nya broschyrer, tagit fram
kommunikationsverktyg och stodpro-
gram for nya medlemsorganisationer

samt arbetat med véarldsimmunbrist-
veckan.

Sedan 2008 delas vid varje mote en
utmaérkelse ut till minne av Luciano
Vassalli, en ung pojke fran Schweiz
som hade en stor betydelse for priméar
immunbrist-virlden under sitt korta
liv. Priset ges till en ung person i virl-
den som har gjort mycket for priméar
immunbrist och sina medméanniskor.
Priset har instiftats av Lucianos
fordldrar och minnet av deras son
kommer att leva kvar i priset. 1 ar
var det en fransk 18-drig flicka som
har CVID som fick priset. Hennes
motto dr att leva ett sd normalt liv som
mojligt trots sjukdomen. Efter det att
priset hade delats ut holls en minnes-
ceremoni, ett ljus tindes som var tint
resten av motet.

Olika i varje land

Efter minnesceremonin hade vi ett
grupparbete dir vi diskuterade och
utbytte idéer om organisationernas
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Mette Larsen studerar deltagarlistan

arbete och resultat av olika projekt,
som vi sedan redovisade. Det sag
olika ut i varje land. Organisationerna
har olika resurser. I en del ldnder ar
organisationerna nystartade medan
andra har funnits ldnge. Varje land
har olika forutsédttningar och manga
medlemsorganisationer jobbar helt
ideellt. Ménga lander arbetar med
sina hemsidor, medlemstidningar,
Facebook, Twitter, familjeldger och
vérldsimmunbristveckan.

Har foljer exempel frén négra lander.
Island: Planerar infor det samnordiska

motet i Reykjavik 2014.

Norge: Anordnar utlandsresor for
sina ungdomar.

Finland: Organisationen har fétt en
nystart efter att ha varit nedlagd under
nagra ar.

Danmark: Har skrivit en bok om diag-
noser dér familjer beréttar sin historia.
De har ocksa tagit fram ett informa-
tionsvykort om foreningen som bl.a.
delas ut pa sjukhus.

Tyskland: Har kommit ut med tva
stycken nya bdcker, en med patient-
berittelser och en bok om isolering,
skriven av en familj med ett barn med
svéar kombinerad immunbrist (SCID).
Frankrike: Har gjort en DVD dar sys-
kon berittar om hur det ar att leva i
en familj med primdr immunbrist. De
har ocksa tagit fram en broschyr om
livskvalité.

Polen: Forsoker synas sa mycket som
mojligt i media.

Australien: Anvinder sig av webb-
konferenser eftersom Australien &r
ett stort land. De har konferenser for
olika grupper t.ex. vuxna, fordldrar,
ungdomar och barn. De har ocksé
skrivit en bok om diagnoser och fa-
miljer som berittar sin historia.

Du vet val...

att det finns tva broschyrer
om primar immunbrist (PID)?
Kontakta din sjukskoterska
for mer information.

Baxter - en aktiv partner inom primar immunbrist

Baxter Medical AB
Box 63, 164 94 Kista
& (08) 632 64 00
www.baxter.se

PIObladet Nr 3-4/2012

Vi hade ocksa ett annat grupparbete
dar vi fick forbereda oss for att tréiffa
hélsoministern och hur man gér till-
véiga nir man ska anordna en press-
konferens. Vilka fragor man ska téinka
pa, hur man ska agera osv. Det var in-
tressant och givande att diskutera med
medlemmar fran andra lander.

Svensk represenation i styrelsen
Pa fredagen holls arsmotesforhand-
lingar, dér verksamheten och den
ekonomiska redovisningen presente-
rades. Foljande kandidater valdes som
styrelseledamoéter:  Jose  Drabwell,
Storbritannien, Marcia Boyle, USA,
Martine Pergent, Frankrike och Ro-
berta Pefia, Argentina. I ar blev Maria
Michelfelder invald som adjungerad
styrelseledamot i IPOPI, vilket vi i
PIO ér stolta och glada for. Forsam-
lingen vilkomnade ocksa Vitryssland,
Chile, Ruménien, Ryssland, Venezu-
ela och Uruguay som nya medlemsor-
ganisationer. °

[) = International Patient Organization for
Primary Immunodeficiency

2) = European Society for Immunodefi-
ciencies

3) = International Nursing Group for Immuno-
deficiencies

¢10g Jequeides 35470 ¢ LOTAH
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Nyupptackta immunbrister
som bryter ut sent | livet

Huvudforeldsningen under 6ppnings-
dagen handlade om nyupptickta im-
munbrister som bryter ut i vuxen al-
der. I en gigantisk sal samlades lékare,
skoterskor och patientrepresentanter
for att lyssna till forelésaren Dr: Steve
M Holland, verksam vid National
Institute of Health and Infectious Di-
seases i USA. Han berittade om tre
olika grupper av brister som nyligen
beskrivits.

Det finns &nnu inte s& manga fall
publicerade i den vetenskapliga litte-
raturen och Steve Holland uppmanade
sina kollegor att rapportera in ovan-
liga patientfall till Journal of Clinical
Immunology — det dr bara sa vi kan
lara oss mer! Om vuxna personer har
symtom som bakteriella infektioner i
huden, brist pA monocyter (en sorts
vita blodkroppar) och infektioner med
mykobakterier eller lungsjukdom sa
kan detta bero pa brister i immunfor-
svaret.

Grupp I. En typ av lunginflammation

som forekommer hos dessa patien-
ter kallas Pulmonary NTM disease
(lunginflammation som orsakas av
andra mycobakterier &n de som ger
tuberkulos). Lungsjukdomarna &r
ofta kroniska och hos personer med
Pulmonary NTM ro6r sig flimmerhéaren
langsammare &n normalt av okédnd
orsak. Sjukdomen bryter ut sent i livet
och drabbar vanligen kvinnor. I lung-
orna finns flimmerhér - cilier - som
transporterar bort slem ur lungoma.
Det dr dessa som skadas hos rokare
och da ger lungsjukdomen KOL med
slembildning och infektioner i lungan.
Vad som orsakar de langsamma cilie-
rorelserna vid Pulmonary NTM vet
man inte. Det finns studier som pekar
pé att det kan vara en arftlig sjukdom.
Om detta dr en immunbristsjukdom
kan diskuteras. Skadan finns ju inte i
immunsystemet utan i flimmerharen.

Grupp 2. Olika mutationer i GATA-2-
genen som orsakar Pulmonary NTM
och andra infektioner. Personerna har
lagt antal av monocyter och makrofa-

Text Anneli Larsson Foto Ann-Sofie | Nordmark

ger samt dendritiska celler (celler som
presenterar frimmande d&mnen for an-
dra av immunsystemets celler). Detta
ar en allvarlig sjukdom da paverkan
pa monocyterna s& smaningom leder
till leukemi. Stamcellstransplantation
ar den enda botande behandlingen.
Sjukdomen kan ge olika symtom
hos olika individer. Det finns alltsa
inget samband mellan genotyp (typ
av gendefekt) och fenotyp (typ av
sjukdomsbild).

Grupp 3. En annan orsak till svéra
infektioner som bryter ut senare i livet
kan vara bildandet av autoantikroppar.
Autoantikroppar dr antikroppar som
kroppen bildar mot sina egna vévnader
eller celler. Denna ’sjukdom’ har man
sett ar vanligare i vissa befolknings-
grupper. Till exempel visade det sig i
en studie att bland thailédndska patien-
ter med allvarliga infektioner hade 90
% autoantikroppar som neutraliserade
interferon-gamma. Interferon-gamma
ar en cytokin (signalsubstans som
fungerar som budbérare mellan olika
celler och som oftast bildas av nagon
av immunsystemets celler) och som
ar en viktig del av immunforsvaret.
Dessa patienter ska behandlas med
antibiotika, medel mot svamp och
dven rituximab som ar en monoklonal
antikropp riktad mot de celler som
producerar antikroppar, B-cellerna.
Da antalet B-celler minskar sa mins-
kar produktionen av autoantikroppar. I
andra fall har man sett antikroppar mot
en tillvaxtfaktor for vita blodkroppar,
GM-CSF, som forklaring till infek-
tionskénsligheten. °

) SODI

SWEDISH ORPHAN BIOVITRUM

Swedish Orphan Biovitrum &r ett svenskt ldkemedelsféretag som fokuserar pa att utveckla
och distribuera speciallakemedel for patienter med séllsynta sjukdomar och stora medicinska behov.
Hereditart angio6dem (HAE) ar en av dessa sjukdomar.

Swedish Orphan Biovitrum AB, 112 76 Stockholm

Tfn 08-697 20 00, www.sobi.com
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Fler liv kan komma tt raddas

| samband med PKU-test pa nyfodda hoppas man kunna inféra screening av svara immunbristsjukdomar i

Sverige. Det ar redan verklighet i delar av USA.

Att rutinmédssigt undersdka nyfodda
for nagra av de svaraste formerna av
primdr immunbrist genom s.k. scre-
ening &r nu verklighet och har borjat
ta fart. Wisconsin 1 USA var forst ut,
ar 2008. Dérefter har manga delstater
1 USA foljt efter. Och resultaten &r
goda. 1 Sverige borjade man testa
metoder for screening ar 2010 och
ar 2014 ska studien utvérderas och
eventuellt implementeras.

Inte bara SCID

Frén borjan var tanken att finna en me-
tod for att identifiera SCID i samband
med PKU-test pad nyfodda, eftersom
dessa barn dor om de inte upptécks i
tid och fér ratt behandling. Resultatet
har blivit att flera svéara former av pri-
mir immunbrist kan identifieras.

For att identifiera SCID (svar kombi-
nerad immunbrist) méts antal TRECs
(delar av T-cell receptorns gener) i
DNA, i blodet. Mitningen visar inte
bara SCID utan “pé kopet” d&ven andra
allvarliga T-cellsbrister.

Vid det internationella motet i Flo-
rens holls flera foredrag om resultat
av screening.  Den amerikanska
utvirderingen visade att 29 fall av
SCID hade upptickts bland 2 106 560
nyfodda. Dértill 43 barn med T-cells
defekter som DiGeorge (22q11-dele-
tionssyndromet), CHARGE, etc. och
28 barn med lag niva av T-celler pa
grund av sekundira orsaker som ex
vis hjartfel.

PIObladet Nr 3-4/2012

Det svenska forskarteamet har dven
inkluderat KRECs som ar kopplade
till B-cellerna. Den kombinerade sok-
ningen identifierar dnnu fler svéara
medfodda immunbristsjukdomar
orsakade av avsaknad av T- och/eller
B-celler, som SCID, XLA, DiGeorge,
CHARGE och Ataxia telangiectasia.

Andra orsaker kan paverka

Nér ett prov visar onormalt 1aga nivaer
av TRECs och/eller KRECs gors yt-
terligare en test for att verifiera resul-
tatet och undersoka orsaken. I manga
fall beror de onormala nivaerna pa
annat &n en allvarlig T- och/eller B-
cellsbrist. For tidigt fodda barn har
ofta ett underutvecklat immunforsvar.
Barn med medfodda hjartsjukdomar
och barn med Downs syndrom visar
ocksa onormala nivaer av KRECs och
TRECs. Man har dven kommit under-
fund med att heparin (ldkemedel som
forsvéarar koagulering och forhindrar
blodproppar) péaverkar resultatet vid
provtagning via en CVK (central ven-
kateter) eller en Port-a-cath.

Forskning pa screening i Sverige

I Sverige har forskarteamet borjat med
att undersoka 10 000 anonyma PKU-
prov fram tills nu. En 6ppen pilotscre-
ening startas under 2013 och kommer
att omfatta cirka 30 000 nyfodda per
ar innan man hoppas kunna infora
screeningen i Sverige for de svara im-
munbristsjukdomarna, ar 2014.

Professor Lennart Hammarstrom

Text Ann-Sofie Isaksson Nordmark Foto Flickr.com

presenterade den svenska studien vid
motet 1 Florens och framférde dven
en forhoppning om att kunna enas i
Europa om vilka metoder och rutiner
som ska anvindas “sa att alla talar
samma sprak”. e

FAKTA
Neonatal screening - PKU-test
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enetik och dess utveckling

Text och foto Ann-Sofie | Nordmark

Professor Alain Fisher uppmarksammades for sina forskarinsatser vid det
internationella P-motet,. dar han bl a talade om genetik dg, nu och i framtiden.

Alain Fischer, professor i1 pediatrisk
immunologi vid Necker Hospital
i Paris ar en renommerad och vél-
anlitad foreldsare vid de internatio-
nella motena. Han ar delaktig i flera
forskningsprojekt som har varit av
stor betydelse for upptéckten av nya
gener och forstaelsen av olika priméar
immunbristsjukdomar. [ samband
med invigningen av 2012 ars mote
1 Florens uppmédrksammades en
glatt Overraskad professor Fischer
for sitt engagemang och mangariga
arbete inom primdr immunbrist med
Honorary ESID lifetime achievement
award.

Vid sjukskoterskornas  (INGIDs)
sammankomst beréttade prof. Fi-
scher om genetik och dess utveck-
ling och borjade med att forklara
hur érftligheten vid ndgra av primér
immunbristsjukdomarna ser ut.

Arftlighet
De flesta former av SCID (svar
kombinerad immundefekt), Ataxia

Telangiectasia, HLH (Hemofagocy-
terande lymfohistiocytos) och LAD
(Leucocyte Adhesion Deficiency)
drvs autosomalt recessivt. Dvs bada
fordldrarna ar friska men bérare av
den sjuka genen. For varje barn som
paret far finns det 25 % chans att
barnet blir friskt och inte bérare av
den sjuka genen, lika stor &r risken
att barnet fir sjukdomen medan 50
% blir friska bdarare av den sjuka
genen.

Vid bl a Hyper-IgE-syndromet typ
1, DiGeorge och Neutropeni drvs
anlaget autosomalt dominant. En
av fordldrarna har sjukdomen, den
andra r frisk/icke bérare. Parets ge-
mensamma barn har 50 % chans att
bli friska utan att bira pa arvsanlaget
och 50 % riskerar att bli sjuka.

X-kromosombunden recessiv
neddrvning sker vid bl a X-bunden
SCID, XLA (X-kromosombunden
agammaglobulinemi/Brutons ~ sjuk-
dom), CGD (kronisk granulomatos
sjukdom) och Wiskott Aldrich syn-
drom. Vanligast ar att mamman &r

anlagsbirare och att sjukdomen
drabbar sonerna (de har 50 % risk att
bli drabbade), medan doéttrarna bara
kan bli barare (50 % risk).

I samtliga fall kan en ny mutation
ske hos barnet, dvs den har inte ti-
digare funnits 1 slidkten. Sjukdomen
blir dérefter arftlig.

Metoder for genanalys
I dag har forskare funnit fler an 200
gener som orsakar primir immun-
brist. Metoderna for att finna gener
har utvecklats genom aren. Fram till
ar 1985 kartlade man gener genom
ett verktyg (polymorfiska markdorer)
for genetisk analys som sérskiljer
DNA-sekvenserna 1 tva likvardiga
kromosomer. I dag kan man bestdm-
ma DNA-sekvenser (sekvensiera) en
individs hela genuppsittning (ge-
nom) och det pa relativt kort tid.
Next-generation sequensing (6ver-
satt: Nésta generations sekvensie-
ring) dr ett begrepp som omfattar
olika metoder for sekvensiering som
man anvinder redan i dag och som
kommer att vidareutvecklas. Syftet
ar att kunna ldsa av stora méngder,
inom kort tid och till l4gre kostnader
an med den utrustning som &r stan-
dard i dag.

Fran mutation till sjukdom
Det finns s& manga mutationer
(forandringar) i gener att det ar
en utmaning att ta reda pa ifall
de orsakar immunbrist eller inte,
menade professor Alain Fischer.
— Det géller att lira sig fOrstd
vilka mutationer som &r daliga
och vilka som ar mindre daliga.
Samverkan mellan drftlighet och
miljo 1 forhallande till individens
arvsanlag dr ocksd nagot som har
fdngat forskarnas intresse mer och
mer. Vilka faktorer som kan pa-
verka en sjukdomsdebut. Varfor
en sjukdom kan debutera senare
och varfor vissa sjukdomar forvir-
ras eller kanske t o m fOrsvinner.
Alain Fischer ar intresserad av att
ta reda pa hur variationer i mutatio-
nerna paverkar generna, s k genmo-
difiering, for att veta hur allvarlig
defekten dr. Och hur mutationer i
somatiska (kroppsliga) celler kan
modifiera grundsjukdomen.
Utveckling av nya behandlings-
metoder sker genom att studera

PIObladet Nr 3-4/2012
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sjukdomsmekanismen, menade prof.
Fischer. Genforskningen leder bl
a till storre forstaelse for olikheter
inom samma sjukdom. Det i sin tur
ger mojligheter att utveckla rutiner
for mer triaffsdker diagnostik och
adekvat behandling. Forskningen
oOkar ocksé chansen for att genterapi
ska bli en sdkrare behandlingsform
for bot av fler immunbristsjukdomar.
Genterapi dr en metod som professi-
onen tror starkt pa. Utvecklingen gar
framét. Alain Fischer och hans team
undersoker om fler sjukdomsgrupper
an SCID och WAS kan vara aktuella
for genterapi, som HLH, IPEX-syn-
dromet, CGD och LAD.
Prof. Alain Fischer genomforde
de forsta forsoken med genterapi i
vérlden och ér fortfarande den mest
drivande personen bakom behand-
lingen. Enligt hans studier &r det i
dagslaget 90 % overlevnad om man
ser till hela gruppen.
Vid genterapi for man in en kopia

av en normal gen i cellerna via virus
som har formaga att bygga in sina
gener i virdens DNA (virala vekto-
rer). Avsikten dr sedan att kopiorna
okar 1 samband med T-cellernas del-
ning och ersétter de skadade generna
och personen blir botad. Problemet
ar fortfarande att det ar en ineffek-
tiv metod dé cellerna sillan delar
pa sig och att de fa celler med den
korrigerade genen pa sikt kan do och
sjukdomen aterkommer. Det finns
ocksa risk for att kopian hamnar pa
fel stélle och orsakar andra sjukdo-
mar vilket blev fallet vid nagra av de
forsta forsoken, da ett par barn drab-
bades av leukemi.

Genetisk radgivning

I samband med en graviditet kan
man undersoka om barnet dr drab-
bad av en svér, drftlig sjukdom.
Tidigare togs prov fran moderkakan,
med viss risk for missfall. I dag kan
man ta blod fran mamman, berittade

Vad intresserade dig vid motet i Florens?

Anders Fasth, professor i klinisk
pediatrik: ”Steve Hollands inled-
ningsforeldsning om nya immun-
defekter hos vuxna som beror pa
autoantikroppar mot vart immunsys-
tem, t.ex antikroppar mot interferon
gamma och GM-CSF. Det var spén-
nande. Sedan bjod Luigi Notarang-
elo pa en fin Oversikt pd inducerade
pleuropotenta stamceller - som ju
passade bra med tanke pa arets
nobelpris. Och det tredje var Italien
och engineered nucleaser som ett

sétt att laga genetiska defekter utan
de problem som dagens genterapi
ger. Lang vig kvar men som princip
oerhort intressant.”

Mette Larsen, styrelseledamot i
PIO: “En hjirtlig virme och intresse
for olika landers villkor och verklig-
het. Viktig motesplats for lakare,
sjukvardspersonal och patientforen-
ingar. Nya kontakter har tagits och vi
har fatt nya mojligheter till framtida
samarbeten.”

IL-1B kan vara en viktig faktor vid CGD och

tjocktarmsinflalmmation

Dr. Frank van de Veerdonk fran
Nederlidnderna talade om tarmin-
flammationer med fokus pa kronisk
granulomatds sjukdom, CGD. Hans
studier har som mal att undersoka
orsaken till de inflammatoriska
tillstand som drabbar personer med
CGD. Tjocktarmsinflammation som
liknar den inflammatoriska tarm-
sjukdomen Crohns sjukdom drabbar
ibland personer med CGD. Det ar
okant vilka bakomliggande mekanis-
mer som orsakar denna tjockstarms-
inflammation, men Crohns sjukdom
har tidigare associerats med felaktigt
fungerande autofagocytos (fagocytos
betecknar den process dér fagocyter
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1 blodet eller vivnaden tar upp och
bryter ner exempelvis bakterier). Van
de Verdoonks studier har nu visat att
den felaktigt fungerande autofagocy-
tos som CGD-patienter uppvisar har
ett samband med en 6kad produktion
av cytokinet IL-1B (interleukin-1
beta). Fragan som di stélls ar vad
bristande autofagocytos innebir vid
det inflammatoriska svaret. Teorin
ar att autofagocytos hdmmar IL-1
och tvdrtom, om autofagocytosen
begrinsas sa Okar IL-1f. Slutsatsen
ar alltsa att CGD-patienter som lider
av tjocktarmsinflammation skulle
kunna vara hjilpta av att man block-
erar [L-1B. -

prof. Fischer. Detta &r fortfarande pa
forskningsstadiet, men ar nagot som
kommer att underlétta mycket inte
bara vid provtagningen utan dven
vid planering for ev isolering och be-
handling vid barnets fodsel, om for-
lossningen kan ske p& hemorten eller
om den bor ske pa specialistsjukhus
for snabbt omhéindertagande.

Aven prof. Alain Fischer talade om
screening av de svaraste formerna av
primédr immunbrist i samband med
PKU-test (se artikel sid 5). PIO glads
och ser fram emot implementeringen
som med storsta sidkerhet kommer
att undanrdja onddigt lidande och
flera tragiska héndelseforlopp. Vi
kdnner ocksa stor tacksamhet for
alla hiangivna forskare som med stor
mélmedvetenhet arbetar for att forsta
orsakerna till primir immunbrist och
finna behandling och bot.

.

\ - s :
Brist pa PTX3 kan vara
orsak till Aspergillus
fumigatus infektion

Under temat inflammation berét-
tade Prof. Alberto Mantovani frén
Italien om medfédd immunitet vid
inflammation och nya upptickter
angdende pentraxiner, speciellt pen-
traxin 3 (PTX3). Pentraxiner &r en
grupp proteiner som &r en del av det
medfodda immunforsvaret, dvs. den
del av immunsvaret som omfattar
t.ex. dtarceller (fagocyter) och kom-
plement. Till gruppen pentraxiner
hor bl.a. CRP (C-reaktivt protein),
SAP (serum amyloid P protein) och
PTX3. Jamfort med CRP s& har
PTX3 en tydligare relation till och &r
en tidigare markdr av inflammation.
Vid meningokockinfektioner har
tillforsel av PTX3 kunnat reducera
mingden bakterier. Prof. Manto-
vani hévdar att personer som lider av
upprepade oforklarliga infektioner,
framfor allt med Aspergillus fumiga-
tus, bor undersdkas om de eventuellt
har en brist pa PTX3.



Register for primar immunbrist

Text Maria Michelfelder Foto pidcare.se
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PliDcare

Nationellt kvalitetsregister +
Stdd i den individuella varden

For patienter med
PRIMAR IMMUNBRIST
och/eller OKAD INFEKTIONSKANSLIGHET

Ditt bidrag gor varden battre!

Hela tiden stravar vi efter att utveckla och sakra
vardens kvalitet s3 att resultatet och upplevelsen
blir 8nnu battre for dig som patient.
Kvalitetsregistren gér det majligt for oss att folja
upp och férbattra varden fér dig och andra
patienter i samma situation.

Forbattringsarbetet majliggérs av alla patienters
medverkan s3 att vi p3 gruppniva3 kan jamféra
resultat mellan olika enheter i landet.

Med uppgifterna i registret f3r vi unika

.

Vilken information?

Vi samlar in dels uppgifter fr3n din patient-
journal, dels frin dig sjalv. Genom en patient-
dagbok f3r vi en helhetsbild, som inkluderar
konsekvenser som frinvaro fri3n arbete/skola.
I sammanstaliningarna &r du anonym.

Vid kommande studier kanske du blir till-
fr8gad om du vill bidra. Deltagandet &r frivilligt
och kommer inte att paverka vard du far.

Dina uppgifter skyddas av halso- och
sjukvards-sekretessen. Uppgifter om dig far

| Hur gér jag?

Ditt skriftliga samtycke behovs for att vi ska kunna
registrera dina uppgifter i PIDcare. Enklast &r att
ladda ner blanketten "Samtycke till registrering”
frdn denna websida, skriva ut den och fylla i den.
Ifylld Iamnas blanketten till din virdgivare och
forvaras i din journal.

Informationen p3 denna hemsida, ndgot mer
utférligt, finner du ocks3 har, i den
nedladdningsbara "Om PIDcare".

Darefter hittar du Infektionsdagboken, tvd A4-

J

PIDcare ar ett nytt, svenskt kvalitetsregister for primar immunbrist. Vid det internationella motet i Florens diskuterades bl a

nytta och mal med register.

Under manga ar har det diskuterats
hur viktigt det dr med register for
patienter med primdr immunbrist.
1 samband med mdétet i Florens
anordnades en workshop for att dis-
kutera syftet med register och for att
presentera resultat fran existerande
register.

Varfér behovs register?

Helen Chapel, professor emeritus
vid universitetet 1 Oxford, borjade
med att forklara att det generellt sett
finns fyra huvudmal med att fora
register over patienter med primér
immunbrist. Det forsta ar att se
monster for olika komplikationer for
att battre forsta prognosen for en viss
immunbristsjukdom. Det andra ar att
faststélla oberoende variabler for att
kunna gora prognoser. Det tredje ar
att undersoka dodligheteten for att
se om varden kan bli béttre och att
titta pa de behandlingsalternativ som
finns, om det dr mojligt att ta fram
sakrare och mer effektiva terapimdj-
ligheter. Det fjarde och sista malet ar
att ta fram statistik for vardleveran-
torer.

For mal 1 &r det viktigt att komma
overens om definitioner for alla
komplikationer och validering av di-
agnos och komplikationer. For mal 2
behovs ett standardiserat format (ex.

vis samma enheter) och kvalitetssak-
ring av alla laboratorier. For mal 4
samlas data angdende prevalens och
data for kostnader och behandling in
som kan anvindas for kostnadsjam-
forelser.

Exempel pa nationella register

Mailet med det franska registret
“CEREDIH” ir att det ska ticka hela
landet och omfatta bade barn och
vuxna. All registrering Overfors
direkt till det internationella ESID-
registret. Sedan november 2005 har
over 4500 patienter registrerats och
antalet Okar stindigt. Resultat fran
insamlade data visar att 6verlevnads-
kurvan for patienter med primér im-
munbrist som far behandling ar iden-
tisk med kurvan for friska individer
1 Frankrike. P4 métet presenterades
dven resultat frin CEREDIH anga-
ende utvecklingen av tumdrbildande
sjukdomar hos patienter med primar
immunbrist. Resultaten visar att 4
% av 4633 registrerade patienter ut-
vecklade tumdrer. Lymfatiska sjuk-
domar var vanligast forekommande
(43 %). Forekomsten av solida
tumorer var jamforbar med den hos
den 6vriga befolkningen. Slutsatsen
ar att lymfatiska sjukdomar &r mer
ofta forekommande i en undergrupp
av primir immunbristpatienter med

B- och T-cellbrist, vilket kan vara
ett tecken pa att dessa priméra im-
munbrister uppvisar gemensamma
immunologiska egenskaper.

Det spanska registret “Redip”
startades 1993, blev 2005 ett register
som kan hanteras online och 2009
kopplades det till ESID-registret.
Mellan 2005 och 2012 registrerades
ca 2000 patienter. Mélen ér att bidra
till utvecklingen av nya diagnos- och
behandlingsmdjligheter och att fraim-
ja samarbetet mellan vardpersonal.

Malet med det italienska registret
“Ipinet” ar att forbéttra diagnostiden
och overlevnaden hos patienter med
primir immunbrist. Registret har
bl.a. kunnat visa att den allvarligaste
komplikationen hos patienter med
XLA ir lungsjukdomar samt cancer
hos patienter med CVID.

PIDcare - ett svenskt register

Ett svenskt register som kallas PID-
care har startats och mer dn 50 perso-
ner har redan registrerats. Vi hoppas
att manga patienter dr positiva till
att delta och ser med spanning fram
emot vilka resultat och forbéttringar
i varden i Sverige som registret kan
leda till. Lds mer om registret i P1O-
bladet nr 2 2012.
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Uppfdlining av évergang i England

Text Maria Michelfelder

Frén till
a vid olika aldrar i

Att tanka pa under hela processen
Sjukvrdspersonal:

Den nya, svenska modellen for dvergdng fran barn- till vuxensjukvard fér unga med

primar immunbrist, framtagen av PIO. | England utvarderas 3 ars erfarenheter.

3 ars erfarenhet

Andrew Symes arbetar som specia-
listsjukskoterska pa avdelningen for
klinisk immunologi pa Royal Free
Hospital i London. Vid métet i Flo-
rens presenterade han en uppfoljning
av Overgang fran barn- till vuxen-
vard, som han berittade om i Istan-
bul 2010 (se artikel i PIObladet nr
1, 2011). Vuxenkliniken Royal Free
Hospital och barnsjukhuset Great
Ormond Street Hospital fungerar
som ett center for primar immunbrist
i Storbritannien. Tillsammans har
de ca 850 patienter varav over 400
som star pa intravenos eller subkutan
gammaglobulinbehandling. De har
ocksa ett 0kande antal patienter som
har genomgétt benmaérgstransplan-
tation som barn och &verlever till
vuxen élder.

Tydligt samarbete

De bédda sjukhusen har sedan 2009
arbetat tillsammans och haft ge-
mensamma Overldmningsmoten, s.k.
overforingskliniker, for unga vuxna
och deras familjer. Men utdver det
hir motet ar sjdlva Gvergangsproces-
sen nagot som de anser ska pabdrjas
med diskussioner med patienten och
familjen vid 14-16 ars alder. Riktlin-
jer for overgangsprocessen fastslogs
i november 2011 och i och med det
blev ansvarsomradena mer tydliga,
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vem gor vad och vad kan alla in-
blandade forvinta sig. Dessutom har
tva olika mallar for overforingsbrev
tagits fram, en for patienter som star
pa gammaglobulinbehandling och
en for patienter efter benmérgstrans-
plantation. Dessa brev innehaller
diagnos, behandling, infektionshis-
toria, vaccinationer, kontaktuppgifter
och annan relevant information.

Overforingsklinik anvinds som be-
teckning for det sista motet vid barn-
sjukhuset dér, forutom personal fran
barnsjukhuset, 4ven en skoterska och
lakare fran vuxenkliniken deltar samt
en psykolog. Man diskuterar bl a
patientens sjukdomshistoria och hur
behandling osv kommer att paverkas
av overforingen. Vid det hiar motet
stills fragor framst till patienten
sjalv istéllet for till fordldrarna, for
att visa att patienten nu maste ta mer
eget ansvar. Det dr mycket viktigt
att samma skoterska och lakare som
representerar  vuxenkliniken  vid
det har motet dven deltar vid forsta
motet pad vuxenkliniken, for att ge
kontinuitet. Syftet med att psykolo-
gen finns med &r inte for att pasta att
patienten behover psykologiskt stod,
utan for att visa att mojligheten till
mdten finns. Det har varit uppskattat
att de ar med.

Vad tycker patienterna?

For att folja upp hur 6vergangspro-
cessen har uppfattats av patienterna,
har en enkét genomforts. 20 enkéter
skickades ut och 5 patienter och 6
fordldrar svarade. Svaren visade att
bade patienter och fordldrar tyckte att
overforingskliniken hade hjélpt dem
och att de flesta, efter dvergéngen,
kénde att de hade mer kunskap om
och kunde hantera sjukdomen och
behandlingen samt att de hade kon-
troll 6ver behandlingen.

Andrew Symes lyfter fram att det
ar viktigt att Overgangen sker som
en process och slutsatserna han drar
av enkétsvaren ar att det finns behov
av Okad tydlighet och mer skriftlig
information. T.ex. kommer ett infor-
mationsblad att tas fram angiende
vad som kommer att hinda vid over-
foringskliniken liksom praktiska de-
taljer som kontaktuppgifter och an-
nan information om vuxenkliniken. °

Vad intresserade dig vid

motet i Florens?

Lennart Hammarstréom, professor
i klinisk immunologi:

“Imponerande vetenskaplig kva-
litet - stor bredd - manga grupper.
Exom-sekvensiering 1 stor skala.
Ménga nya gener associerade med
immunbrist.”

Till minne av
Janne Remmel

Under motet i Florens saknades
Janne Remmel frdn Estland.
Ndr jag kom hem ndddes jag av
beskedet att Janne Remmel avli-
dit endast 48 dr gammal. Janne
var tidigare medlem i IPOPLs
styrelse dcr hon och jag
arbetade tillsammans under
flera ar. I PIO dr vi tacksamma
for Jannes engagemang for per-
soner med primdyr immunbrist

i Estland och runtom i vdrlden
och for det arbete hon genom-
forde trots problem med hdilsan.
Vdra varmaste tankar gar till
Jannes familj.

Anneli Larsson
Verksamhetsansvarig, PIO
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CVID i1 fokus i1 Florens

Text Anneli Larsson Foto Ann-Sofie | Nordmark & Maria Michelfelder

Professor Charlotte Cunningham-Rundles beskrev den amerikanska definitionen
av CVID och berattade bl a att det finns tva olika sjukdomsgrupper inom CVID.

Vid det internationella métet i Flo-
rens var det flera foreldsningar om
CVID (Common variable immuno-
deficiency - Variabel immunbrist).
Sdrskilt kopplingen mellan CVID
och autoimmunitet uppmdrksamma-
des liksom sjukdomens behandling.

Charlotte Cunningham-Rundles, pro-
fessor i medicin och klinisk immuno-
logi vid Mount Sinai Medical Center
1 New York, och en av de riktigt stora
imom CVID, forelaste vid IPOPI-
motet om nyheter om CVID. For det
forsta ér det viktigt att veta vad man
menar med CVID, forklarade profes-
sor Cunningham-Rundles. For att fa
diagnosen CVID ska patienten vara 4
ar eller éldre, ha laga serumnivaer for
aldern av IgG och IgA eller IgM (Ig
= immunglobulin), ha brist pa anti-
kroppar mot bakterier och virus samt
att man uteslutit alla andra kénda
orsaker till laga virden av serum
immunglobulin. I definitionen som
finns i de svenska riktlinjer som SLI-
PI (Sveriges likares intresseforening
for primar immunbrist) har tagit fram

har man inte med brist pa antikrop-
par mot bakterier och virus som ett
kriterium. (forf. anmérkning)

Charlotte berittade att det oftast ar
vuxna som far diagnosen CVID och
att genomsnittséldern vid diagnos ar
25 ér for méan och 36 ar for kvinnor.
Cirka 10 % av alla som far diagnos ar
under 10 ar och 20 % ar under 20 ar.
CVID ér en antikroppsbristsjukdom
och gruppen antikroppsbrister star
for ungefér 60 % av alla priméra im-
munbristsjukdomar i de amerikanska
registren och borde darfor uppmérk-
sammas mer. Antikroppsbrister ar
ocksa den storsta sjukdomsgruppen
bland immunbristerna i ESID-re-
gistret (ESID - European Society for
immunodeficiencies). Det ér fortfa-
rande alltfor lang véntetid fran forsta
symtomet tills att diagnosen stills.
Prof. Cunningham-Rundles menar
att en av orsakerna till det &r att det
inte dr allmént ként att en genetisk
sjukdom faktiskt kan bryta ut/visa
sig forst i vuxen alder.

Sjukdomsbild och behandling

Péa senare ar har flera studier ge-
nomforts for att undersdka personer
som har CVID. Bland annat har man
kunnat konstatera att livslingden
har 6kat dver tid for patientgruppen.
Aven om vintan fran forsta symtom
till diagnos och behandling fortfa-
rande &r ldng sa dr det d4nda bittre dn
forr. Overlevnaden dr mycket béttre
bland annat eftersom patienterna
kommer 1 gang tidigare med gam-
maglobulinbehandling.  Studierna
visar att CVID é&r en sjukdom som
paverkar kroppen pa manga olika
satt och orsakar problem i manga
organ. Bihélor, 6ron, skoldkorteln,
lungorna, mjélten och mag-tarmka-
nalen kan vara péaverkade likasé kan
de réda blodkropparna och trombo-
cyterna vara paverkade. Patienterna
soker vard for sina symtom hos olika
specialister. Ofta behandlas bara just
de besvér patienten har sokt for och
man ténker inte pd att den bakom-
liggande orsaken till besviren kan
vara en primdr immunbrist. Detta ar
ocksé en orsak till att diagnosen ofta
drojer.

Tva grupper av CVID

Studier har ocksa visat att det finns
tvd olika sjukdomsgrupper inom
CVID. En grupp dir patienterna
bara drabbas av tdta infektioner och
en grupp dér patienterna ocksé drab-
bas av andra komplikationer, framst
inflammatoriska komplikationer. Of-
tast dr sjukdomsbilden konstant. Har
man en autoimmun sjukdom i sam-
band med att diagnosen CVID stills,
finns risk for patienten att drabbas av
ytterligare autoimmuna sjukdomar
senare. Och tvdrtom, ar man “frisk”
utover kanslighet for infektioner nér
man far diagnosen CVID fortsitter
man som regel att bara ha infek-
tionskénslighet. Av 334 patienter
med CVID i ESID-registret har 47 %
bara infektioner. Sjukdomsbilden vid
CVID varierar starkt med andra ord.

Nar det géller gammaglobulinbe-
handling &r det viktigt att uppna
tillrdckligt hoga IgG-nivaer for att
minska risken for lunginflamma-
tioner. I USA har man sett att det
skrivs ut mindre gammaglobulin per
kg/kroppsvikt ju dldre patienten ér.
Barnldkarna dr mer angeldgna om att
gammadoserna ska vara tillrdckligt
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hoga for att lungorna ska skyddas.
Manga vuxna riskerar att ga kvar pa
samma gammados ar efter ar trots
att de kanske okar i vikt. Detta bor
uppmérksammas, anser Charlotte
Cunningham-Rundles, eftersom det
ar viktigt att patienterna ligger pa
en tillrickligt hog IgG-niva for att
forhindra infektioner. Men samtidigt
sdger hon att man ska komma ihag
att gammaglobulin inte kan 16sa allt.
Det finns risk att patienten fortsitter
att drabbas av infektioner, framst
bihaleinfektioner (sinuiter). Om det
ska vara behandling med subkutan
eller intravends gammabehandling
till patienter med CVID har man i
nuldget lite olika syn pd inom ESID
och 1 USA. Enligt Charlotte kan man
generellt sett siga att ldkarna i ESID
tror att subkutan behandling dr mest
effektivt medan ldkarna i USA tror
att intravends behandling dr den mest
effektiva behandlingsmetoden.

Dr. Isabella Quinti, verksam vid av-
delningen for klinisk immunlogi vid
universitetet 1 Rom, foreldste om en
studie som har genomforts i Italien.
I studien har man tittat pa CVID-
patienter som fatt sin primdr immun-
bristsjukdom 1 vuxen élder och har
sett att den vanligaste dodsorsaken
bland dem é&r olika former av ma-
ligna (cancer) sjukdomar. Maligna
sjukdomar lag bakom tva tredjedelar
av dddsfallen i gruppen, medan den
ndst vanligaste dodsorsaken som
var lungsjukdom lag bakom nédra en
femtedel av dodsfallen. Ingen patient
med CVID i studien hade avlidit till
foljd av nagon infektion forutom
om patienten behandlades med im-
munddmpande medel. I Italien har
nyligen riktlinjerna for diagnos och
behandling av CVID éndrats for att
infoga dessa ron.

Autoimmunitet

I den grupp av patienter med CVID
som drabbas av inflammatoriska
komplikationer pa grund av autoim-
munitet har cirka hilften SLE, Sys-
temisk lupus erythematosus. SLE &r
en kronisk autoimmun reumatisk
sjukdom som i princip kan drabba
alla organ i kroppen.

Det ar mycket viktigt att forbittra
behandlingen for patienter med SLE
och andra autoimmuna sjukdomar.
Immunddmpande mediciner har i
studier visat sig ha god effekt hos
CVID-patienter med autoimmu-
nitet till exempel cytopenier (brist
pa blodkroppar) och granulomatds
lunginfektion (granulom - tumor-
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liknande bildningar bestiende av
inflammatorisk vdvnad). Exempel
pa immunddmpande mediciner &r
rituximab (Mabthera®), azatioprin
(Imurel®) och kortison.

Prof. Cunningham-Rundles menar
att det 4r mycket viktigt att bromsa
autoimmunitet.

Arftlighet

Vid de olika forldsningarna i Florens
uppfattade jag ibland foreldsarnas
budskap angaende drftlighet och or-
sak till CVID som motségelsefulla.
Istéllet fragade jag professor Anders
Fasth som menar att de flesta fors-
kare ser pa CVID som en polygen
sjukdom. Det betyder att olika varia-
tioner (polymorfismer) i gener som
styr immunforsvaret tillsammans gor
personen bendgen att nigon ging i
livet utveckla CVID. Arftligheten
blir dd komplicerad och man kan inte
sdga hur stor upprepningsrisken &r i
familjen. Bara konstatera att den ar
nagot okad vilket visar sig genom att
det ofta finns andra sléktingar med
CVID eller IgA-brist. Prof. Cunning-
ham-Rundles har i studier sett att
10 % av patienterna med CVID har
ytterligare en familjemedlem med
sjukdomen.

I nuldget har man hittat defekter i nio
olika gener som tycks kunna orsaka
CVID: ICOS, CD 19, CD 81, CD
20, CD 21, CD 27, BAFFr, TACI
och mdjligtvis 1 genen PLCy. Vid
en annan foreldsning av professor
Bodo Grimbacher fran Tyskland om
nya gener vid CVID sa ndmnde han
dven genen APRIL. Han sa ocksa att
man nu tror att TACI-genen snarare
ar en gen som modifierar sjukdomen
an orsakar sjukdomen. Manga stu-

dier pagér for att finna orsakerna till
CVID och man tittar nu bland annat
pa hela genomet hos personer med
CVID.

Generna finns i arvsmassan (DNA-
deoxiribonukleinsyra). DNA speglar
allt det genetiska material en person
har medan RNA (ribonukleinsyra)

visar vad som faktiskt anvénds.
(Forenklat kan man sdga att RNA
fungerar som en brygga mellan arvs-
anlagen som lagras i DNA-moleky-
len och de funktionella proteinerna).
Det har visat sig att ménga gener &r
underanvdnda medan ett stort antal
gener dr Overaktiva hos patienter
med CVID jamfort med kontroll-
gruppen. De patienter med CVID
som har drabbats av inflammatoriska
komplikationer har visat sig ha ett
aktivt RNA. Fragan vi maste stilla
oss nu &r hur det ska ddmpas, menar
Cunningham-Rundles och nidmner
kortisonbehandling som en mojlig
metod att bromsa 6veraktivitet. Ge-
nom att studera de nédtverk av RNA
som dr mest aktiva kan man kanske
fa en vigledning till nya och effekti-
vare behandlingsmetoder.

Lungkomplikationer vid CVID

Helen Chapel, professor emerita vid
universitetet 1 Oxford foreldste for
lakarna om lungproblem vid CVID.
Det ér viktigt att veta om lungpro-
blemen &r orsakade av infektion eller
inflammation, menade prof. Chapel.
Lymfocytdr interstitiell pneumoni
(LIP) &r ett syndrom med feber,
hosta, andfaddhet och dubbelsidigt
lunginfiltrat som bestar av en kraftig
Okning av lymfocyter och plasmacel-
ler i lungvdavnaden. LIP visar sig inte
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pa vanliga laboratorietest utan endast
med datortomografi. Gasutbyte (dif-
fusionskapacitet) bor métas och ar
till hjélp for att kunna bekréfta LIP.
Det &r ocksa viktigt att undersoka
lungvévnaden. Helen Chapels huvud-
budskap var att man maste gora lung-
biopsi for att kunna vara helt séker pa
vad som pagar i lungorna. Det hander
att patienten inte sjilv upplever sig ha
ndgra lungproblem, men att det &nda
uppticks vid biopsi. Nar patienten be-
handlas upplever hon/han ofta en for-
bittring trots att hon/han inte har ként
sig sjuk. Trotthet kan vara ett tecken
pa att patienten har LIP. Behandling
med anti-TNF  immunddmpande
medel har visat sig vara effektivt.
(Anti-TNF ar biologiska likemedel
som ddmpar inflammation genom att
rikta sig mot ett av de signaldmnen,
cytokiner, som startar en inflamma-
tion.) Patienter som saknar symtom
och inte ar paverkade fysiologiskt
kanske inte behdver behandling.
Har patienten symtom kan under-
hallsbehandling och behandling med
immunddmpande medel, framforallt
kortikosteroider (steroider som ut-
sondras av binjurebarken) behovas.
Ibland har cellgiftsbehandling an-
vants. Syrgastillforsel kan dvervigas
beroende pa vad blodgastester visar
och/eller syrgasmétningar.

Helen Chapel berittade ocksa att
man har konstaterat att patienter
med bronkiektasier (sickformade ut-
buktningar av lungblasorna) behéver
sarskit hoga doser av gammaglobulin
for att forhindra infektioner. Dr Isa-
bella Quinti menade vid sin forlés-
ning att patienter med CVID som
maér bra bor ha lagre gammadoser én
rekommenderat. Och hennes slutord
var att vi maste sluta se CVID som en
sjukdom. e

En artikel om autoimmunitet och CVID
fanns dven i PIObladet nr 3-4 2011.

Vad intresserade dig vid motet i Florens?

Marta Almegard, styrelseledamot
i PIO:
”Det jag tog med mig fran Florens var
att det dr en viktig motesplats for alla.
Jag tyckte det var intressant att se de
olika landernas vinklar pa sjukvard
och patientorganisationer, en del lan-
der har kommit langt inom forskning,
sa som Sverige, medan andra lander
sliter med den biten och att t ex fa be-
handlingar till alla som behover. Sam-
tidigt blev jag mycket inspirerad av
de lander som inte kommit lika langt
inom forskning men som hade annat
att ldra oss, som t ex Colombia, dar
ldkarna sjdlva dr med och ar drivande
1 patientforeningarna och har en, som
jag upplever det nidrmre och battre
patientkontakt &n vad vi i Sverige
har. Fint att se. Inspirerande forebild
(och d& menar jag pd vuxensidan).
Jag blev dven imponerad av en sjuk-
skoterska fran USA som pratade om
att utga fran patientens perspektiv vad
giller behandling och sjukdom, att
hela tiden ha en dialog kring patienten

och dennes behov, samt om vilken
behandlingsmetod som fungerar for
just den patienten. Det verkade som
om de hade kommit 14ngt vad géller
individualiserad vard och hon pratade
dven om hur viktigt det &r med kom-
munikationen mellan patienten och
lakarna, men dven med familjen runt
patienten och ldkarna, samt att sam-
ordna ldkarnas kontakt med varandra
internt. Dér anser jag att vi har att ldra
i Sverige.”

Ann Gardulf, docent och leg. sjuk-
skoéterska:

“Lyssnade mycket till INGID-kon-
ferensens presentationer. INGID-
konferenserna blir bittre och bittre.
INGID-foreldsningarna &r ju &ppna
for alla och det var extra manga del-
tagare som lyssnade till foredrag om
subkutan gammaglobulinbehandling,
hilsostatus hos CVID-patienter med
bronkiektasier (lungskador) och hur
man ska genomfora en korrekt spi-
rometri.”

Pensionsfest for professor Anders Fasth

| september anordnade Drottning Silvias
bam- och ungdomssjukhus en pensions-
avtackning for professor Anders Fasth
som har uppnatt pensionsalder. Tre av
PIOs ordférande genom aren deltog, bl a
PIOs grundare MajLis Hellstrom (t h).

PIO ar mycket glada att Anders Fasth
kommer att fortsatta arbeta ett tag tilll.

PIObladet Nr 3-4/2012
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BY A CONAN DOYLE anp WILLIAM GILLETTE.

Forskning tycks vara rena detektivarbetet, atminstone for den okunnige. Bara
begreppen kdnns som en gata i sig. Ann Gardulf ger oss ndgra ledtradar och svar.

Ndr forskningsprojekt och forsk-
ningsresultat presenteras anvdnder
forskarna ofta mdnga ord och be-
grepp som inte dr bekanta. I den hdr
artikeln berdttar Ann Gardulf, leg.
sjukskoterska och docent, om forsk-
ning och forskningsmetodik.

Vad ér forskning?

Forskning handlar om att ta fram
ny kunskap. Négra exempel nér det
géller primdra immunbristsjukdomar
(PT) &r forskning for att finna forkla-
ringen till varfor individer fods med
eller utvecklar en PI, forskning for
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att forsoka utveckla nya behandlingar
och forskning om hur livskvaliteten
paverkas av att ha PI och hur den kan
forbéttras genom olika atgarder.

Ofta anvinds dven begreppen utveck-

lingsprojekt, forbattringsprojekt, kva-

litetsutveckling och kvalitetssakring.

Ibland ér skillnaden mellan forskning

och utvecklingsprojekt hérfin men

nedan ar ett forsok att pa ett enkelt

satt tydliggdra begreppen:

= Forskning syftar till att finna ny
kunskap

= Utvecklingsprojekt/

forbattringsprojekt/
vardutvecklingsprojekt (eller annat
likande uttryck) syftar till att inféra
den nya kunskapen fran forskning-
en och anvinda den i den dagliga
varden.

= Kvalitetssakring/kvalitetsprojekt
syftar till att kontrollera att den
nya kunskap som inforts i varden
anvands pa ratt sitt och att en upp-
foljning sker.

Forskningsprojekt kallas ibland dven
for forskningsstudie eller kort och
gott studie.

Att titta framat eller bakat i forsk-
ningen?

Tva begrepp som ofta anvinds i
forskning &r “prospektiv’ respektive
“retrospektiv’.

En prospektiv forskningsstudie é&r
framatblickande, dvs forskaren/
forskarna borjar samla in uppgifter
av nagot slag idag och foljer sedan en
grupp personer/patienter over tid.

En retrospektiv  forskningsstudie
ar bakatblickande, dvs forskaren/
forskarna letar data bakat i tiden (t
ex fran patientjournaler) eller fragar
individer i en patientgrupp hur de
médde for tvd ménader sedan.
Generellt brukar anses att prospek-
tiva forskningsstudier har en “star-
kare” design och att data har battre
kvalitet.

Hur blir man forskare?

For att fa bedriva forskning krivs att
man har genomgatt en forskarutbild-
ning vid nagot universitet eller hog-
skola som har examinationsritt pa
doktorsniva. Det ér alltsd precis som
att kora bil - man maste ha ett korkort
for att fa ge sig ut ensam pa védgarna.
For att fa “kora” forskning pa egen
hand méste man ha genomgatt fors-
karutbildning och fatt sitt “koérkort”
genom en godkénd avhandling.

Under forskarutbildningen ar man
forskarstudent, forskarstuderande el-
ler doktorand — alla begreppen kan
anvéndas och betyder samma sak.

Forskarutbildningen innehéller bade
teori och praktik. Den praktiska delen



Fr v Bent Steger, Ann Gardulf, Susanne Hansen, Birgitta Persson och
Carina Hagstedt, i samband med en presentation av SwePID - ett forsk-
ningsprojekt om livskvalitet bland personer med PI.

innebdr att genomfora ett forsknings-
projekt under handledning av en er-
faren forskare. Forskarutbildningen
med sin handledning av en erfaren
forskare liknar mycket geséll-més-
tartraditionen.

De teoretiska kurserna som man
maste delta i ger kunskap om hur
ett forskningsprojekt ska planeras
och vilka metoder som ska anviandas
for att fa svar pa de fragor som finns.
Man lér sig helt enkelt det som kallas
forskningsmetodik.

Nér nagon &r klar med sin forskar-
utbildning — som &ven innefattar att
forsvara sin avhandling vid en s k
disputationsakt — tilldelas man sin
lange efterstrdvade doktorstitel. En
doktorstitel dr den hogsta akade-
miska examen man Overhuvudtaget
kan avldgga. Att bli docent och
professor dr inte examina utan en
titel respektive en tjanst som kan so-
kas och som bada markerar att man

ar en mycket erfaren forskare och
larare/handledare (ddr professor ar
den hogre akademiska titeln).

Olika forskarutbildningar bero-
ende pa yrke?

Inom ett universitet eller hogskola
giller samma upplidgg pa forskarut-
bildningen oavsett vad man har for
yrkesbakgrund (t ex arbetsterapeut,
biomedicinsk analytiker/BMA, 14-
kare, sjukgymnast, sjukskoterska).
Man far dven samma doktorstitel
nir man vil skrivit sin avhandling
och forsvarat den. Inom Karolinska
Institutet far alla titeln “Medicine
doktor” oavsett vad man har for yr-
kesbakgrund.

Det giller alltsa att skilja mellan
den akademiska doktorstiteln och
examen som ldkare (da man ju ocksa
kallas “doktor”). Later lite kring-
ligt, men det dr inte svart nir man
vél forstatt principen: en ldkare har
sin yrkestitel (Legitimerad lékare),

hon/han kan sedan ha en akademisk
doktorstitel ~ (“Medicine  doktor”
vid Karolinska Institutet, andra
universitet/hdgskolor kan ha dok-
torstiteln “Filosofie doktor”) och en
titel eller tjanst som markerar att man
ar en mycket erfaren forskare (docent
eller professor). Som lékare skrivs da
namn och titlar s& hir: Anna Anders-
son, leg lakare, Med dr, docent. Som
sjukskoterska skrivs namn och titlar
pa foljande sitt: Anna Andersson, leg
sjukskoterska, Med dr, docent. Som
synes dr det endast yrkestiteln som
skiljer — i 6vrigt ar allt lika. Ansvars-
och kvalitetskraven pad mig som ar
sjukskoterska och forskare dr ocksa
desamma, dvs lika hoga, som for t
ex en ldkare eller sjukgymnast som
ar forskare.

Olika forskning beroende pa
yrke?

Egentligen ar det samma sak har
som det om titlar: man maste
skilja pa yrke/yrkesomrdde och
forskningsomrade/forskningsfalt. Ar
man legitimerad ldkare utgdr medi-
cin det dagliga praktiska yrkesomra-
det. Det &r dock inte sa att en likare
mdste forska inom forskningsfiltet
medicin utan en ldkare kan ju vara
intresserad av t ex pedagogik och
vélja att forska om det (patientun-
dervisning) eller vara intresserad av
patienternas omvardnad och forska
inom det forskningsfiltet. Jag har
sjalv haft ldkare som varit forskar-
studenter och som jag handlett i
forskningsprojekt om patientgrup-
pers omvardnad.

Sjukskoterskans yrke/yrkesomrade i
det dagliga, praktiska arbetet kallas
omvardnad men en sjukskdterska
mdste inte forska inom forsknings-
filtet omvardnad. Istillet kanske
hon/han dr intresserad av medicinska
fragestéllningar, t ex vad som orsa-
kar en sjukdom, och darfor studerar
ménniskans gener.

I praktiken &r det troligen dock &dnda
sa att forskningsfragorna som man
soker svar pa ofta uppstar i det dag-
liga arbetet och dérfor dr det vanli-
gare att det &r ldkare som forskar om
olika sjukdomar och behandlingar
och sjukskoterskor som  forskar
om hur nya behandlingar péverkar
den dagliga livssituationen och hur
patienters/familjers livssituation kan
forbattras.

Varifran far man pengar till forsk-
ning?

PIObladet Nr 3-4/2012



Som anstélld vid ett universitet el-
ler hogskola har man I6n for sitt
arbete som forskare. Dessvirre
racker inte detta for att genomfora
forskningsprojekt utan som fors-
kare far man dgna mycket tid 4t att
skriva ansokningar for att fa pengar
till sina forskningsprojekt — alldeles
for mycket tid tycker manga av oss
eftersom tiden som gar at till att soka
forskningspengar/forskningsmedel
(de hidr tva orden betyder samma
sak) minskar tiden som kan anvindas
till sjdlva forskningen.

Vad dr det da for extra pengar som
behdvs till forskningsprojekt? Bara
for att ge nagra exempel sa kan
pengar behovas for att anstilla andra
personer som ska hjélpa till, det kan
vara pengar som behovs for att kopa
in speciell utrustning for analyser av
t ex blod, inkdép av laboratoriemate-
rial och/eller kostnader for att trycka
upp och sdnda ut enkéter och sedan
mata in svaren i en databas. En erfa-
ren forskare handleder troligen dok-
torander och da finns kostnader for
dem som behover tdckas. Pa sétt och
vis paminner situationen for forskare
i Sverige idag om den situation man
har som egenforetagare. Man maste
sjdlv skaffa fram pengar till sin
verksamhet (dvs forskningen) men
till skillnad fran egenforetagaren har
man sin egen 16n betald.

Det finns flera fonder dér forskare
kan soka pengar, den mest kinda
inom medicin- och omvardnads-
forskning ar Vetenskapsradet. For att
ha en chans att fa forskningsmedel
maste forskningsprojektets frage-
stdllningar anses vara intressanta och
ge ny kunskap, syftet vara tydligt och
klart formulerat och de metoder som
ska anvéndas anses kunna ge svar pa
fragestillningarna.  Forskningspro-
jekt maste som regel godkdnnas av
en forskningsetisk kommitté innan
de kan startas.

Vad hander nér ett forskningspro-
jekt &r klart?

Den nya kunskapen é&r viktig att
sprida till andra och det gors genom
att resultaten fran forskningspro-
jektet publiceras 1 internationella
forskningstidskrifter. For att andra
forskare ska kunna ta del av resulta-
ten skrivs artiklarna pa engelska.

Ett annat sétt att sprida resultaten &r

att delta 1 olika vetenskapliga konfe-
renser.
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Vi som ér forskare forsoker ocksa na
ut till patienter/familjer och allmén-
het via massmedia, patienttidningar
osv men vi kan och borde bli dnnu
mycket bittre pa det.

Blir forskningsresultat inaktuella?

Forskare stridvar efter att lira sig
alltmer inom ett omrade och nir man
gor det hander det forstas att tidigare
forskningsresultat kan bli inaktuella.
Inom PI-omradet har kunskapen om
hur mycket gammaglobulin som
krdvs for att skydda mot infektioner
andrats och idag vet vi att betydligt
hogre doser krivs dn vad forskning-
en visade pa 1960-talet.

A andra sidan finns det forsknings-
resultat som héller genom &ren. Dit
hor t ex den artikel av Dr Bruton
1 USA dér han for forsta gangen
visade att antikroppsbrist kan fore-
komma hos minniska och att den
kan behandlas med gammaglobulin.
Den publicerades 1952 och trots att
den dr 60 ar gammal sa ar det den
artikel som lagger grunden for all PI-
forskning. Likasa dr en artikel fran
1991 som visade att snabb subkutan
gammaglobulinbehandling dr mojlig
vid PI en “grundartikel” som méanga
refererar till ndr de skriver om PI och
gammaglobulin.

‘
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Vilka forskningsprojekt pagar
inom PI?

Just nu pagar forskningsprojekt i
Sverige dir sjukskoterskor under-
soker hur det fungerar med att ge
gammaglobulin  subkutant efter
stamcellstransplantationer till barn
med PI, hur 6vergang fran barnsjuk-
vard till vuxenvard ska underldttas
sa mycket som mojligt, hur vuxna
med IgA-brist mar, hur mycket in-
fektioner och andra sjukdomar som
de har och hur de sjilva skattar sin
livskvalitet med hjélp av SF-36 och
andra livskvalitetinstrument. Daértill
pagar ett projekt som har som mal
att etablera ett kvalitetsregister inom
Pl-varden (PIDCare).

Ar det roligt att forska?

Det ar forstas en personlig fraga och
jag kan bara svara for hur jag sjilv
kénner. For mig &r forskningen inte
enbart ett arbete utan pa gott och pa
ont en livsstil. For mig har det alltid
varit en gladje att genom min forsk-
ning fa fram ny kunskap som kan
forbattra for den som lever med PI
och for familjemedlemmarna. En
onskan om mer tid och mer resurser
for forskningen finns forstas alltid
eftersom det finns s& mycket som
vi vill ldra oss forstd och veta mer
om. *

Informationsbroschyr om PI fran Agrenska

Efter varje familievistelse gér Agrenska

en dokumentation om sjukdomarna.
Nu finns skriffen om primar
immunbrist att 1&sa p& Agrenskas
hemsida: www.agrenska.se /Nksd/
Dokumentationer.

Se Primdr immunbrist i alfabetslistan.
Foldern finns &ven att bestdlla frén
Agrenska fér 50 kr.

Mobilapplikation for personer med HAE

Nu finns en mobil app for per-

soner med HAE, med information,
mojlighet att féra patientdagbok,

notera anfall, mm.
Applikationen ar framtagen av

|IGkemedelsforetaget Sobi

och finns att ladda ner p&:

www.haepatient.com/patient/app.

i Tole2 = 1315 7%=y i Tele2 = 1316

HAELP! ©

“This app helps you
H
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Nu och framat

Text Lennart Hammarstrém Foto National biblioteket i Norge

Roald Amundsen og Helmer Hanssen gér observationer pa Sydpolen, [91l. Befinner sig forskningen om primar immunbrist
fortfarande pa toppen av ett isberg? Kanske, men nog har dagens forskare ett fantastiskt driv och intresse for att aven
finna det som fortfarande ar dolt under vattenytan.

Vart immunsystem &r uppbyggt
av ett flertal olika, hogt specialise-
rade vita blodkroppar (lymfocyter,
granulocyter, monocyter). Under
sin mognad gir de igenom flera
utvecklingsstadier dir manga olika
faktorer dr nddvéndiga. Dessa kodas
1 var arvsmassa och om det finns
ett “’stavfel” (mutation) i nigon av
dessa gener sa kommer motsvarande
protein (dggvitedmne) att uttryckas i
mindre méngd eller inte alls, vilket
leder till ett stopp i utvecklingen av
vissa celltyper.

Man riknar med att det finns cirka 1
800 gener som kodar for amnen som
uttrycks 1 véra vita blodkroppar och
teoretiskt sa skulle “stavfel” 1 alla
dessa kunna leda till ett defekt im-
munforsvar — en immunbrist. Hittills
har man dock bara funnit orsaken till
cirka 250 olika immunbristsjukdo-
mar och nistan alla dessa beror pa

mutationer i en enda gen — sa kallat
monogena sjukdomar. Dessa kan i
sin tur vara konsbundna (dvs den
“felaktiga” genen &r lokaliserad pa
X-kromosomen och eftersom pojkar
bara har en X-kromosom s& kommer
dessa att bli sjuka medan flickor kan
vara friska dven om de bér pa sjuk-
domsanlaget dé de ju har tva X-kro-
mosomer) eller autosomalt neddrvda
(dvs att den “felaktiga™ genen ér lo-
kaliserad pa nagon annan kromosom
dn vara konskromosomer). I det se-
nare fallet kan anlaget vara recessivt
(dvs det krdvs att generna pa bagge
de kromosomer som bér pa den aktu-
ella genen ar “felaktiga”) eller auto-
somalt dominant (dvs det rdcker med
en enda “felaktig” kopia av genen for
att man ska bli sjuk). I det forra fallet
beror det ofta, men inte alltid, pa att
fordldrarna ar slakt med varandra.

Dagens forskning kring immun-

bristsjukdomar handlar framfor allt
om att identifiera den genetiska
bakgrunden till de sjukdomar som
vi dnnu inte har funnit orsaken till.
Detta arbete innebér att vi samlar in
blodprov fran patienten, hans/hennes
syskon och, i de flesta fall, dven
resten av familjen for att rena fram
arvsmassa (DNA) for de fortsatta
analyserna.

Tidigare kunde man bara undersoka
(sekvensbestimma - sekvensiera)
enstaka gener men den tekniska
utvecklingen inom detta falt har
gatt oerhort snabbt och idag kan vi
undersoka flera gener samtidigt till
en rimlig kostnad. Vi, och andra im-
munbristcentra 1 virlden, har till och
med borjat Gverga till sa kallad exom
sekvensiering dir man undersokar
ALLA gener i var arvsmassa (cirka
25 000 gener) samtidigt. Detta &r
dock en sanning med modifikation
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— vad vi sekvensierar och analyserar
ar de delar av arvsmassan som direkt
kodar for olika proteiner (cirka 1
% av vart totala DNA). Resterande
delar av var arvsmassa utgors av re-
gulatoriska sekvenser och en del vars
funktion vi fortfarande inte kdnner
till. Det vore dnskvirt att sekvensiera
dven dessa delar hos vissa patienter
(WGS — Whole Genome Sequen-
cing) men i dagsldget dr kostnaden
for hog for att kunna gora det rutin-
massigt.

Fortfarande anvdnds ocksa GWA
(Genome Wide Association)-studier
(dar man analyserar hundratusentals/
miljontals genetiska varianter hos
varje individ) for att leta efter asso-
ciationer till olika regioner i var arvs-
massa som &r forknippade med en
viss defekt - men da krédvs oftast ett
stort antal patienter som har samma
sjukdom. Dessa studier bor ocksa
foljas av sekvensiering av generna
inom den region som identifierats
och slutligen av en funktionell analys
for att sdkerstélla att de mutationer
man funnit verkligen orsakar sjukdo-
men och dessutom forsoka forsta den
bakomliggande mekanismen.

De patienter som vi undersoker
remitteras till oss fran var egen pa-
tientmottagning (Immunbristenheten
vid Karolinska Universitetssjukhuset
Huddinge) eller fran andra kliniker i
Sverige. Vi har ocksé ett samarbete
med immunbristcentra i andra delar
av vérlden och far ménga prover frén
de lander dir kusingifte ar vanligt
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forekommande (dér recessivt arftliga
immunbristsjukdomar ~ dominerar
bilden).

De problem vi star infor i dagsléget
ar framfor allt att ménga sjukdomar
kommer att vara polygena, dvs det
ar inte bara en “felaktig” gen som ar
involverad utan att ett flertal gener
(eller snarare varianter av gener som
vid forsta anblicken inte ens behdver
se “felaktiga” ut utan bara ger en
liten paverkan pa genens uttryck)
samverkar i sjukdomens genes. Detta
ses hos manga av vara autoimmuna
sjukdomar (som exempelvis typ 1
diabetes — sockersjuka) ddr mer én
50 gener tycks kunna bidra till sjuk-
domens uppkomst. Det dr troligt att
samma sak giller flera av véra im-
mundefekter och vi har nyligen visat
att sa faktiskt ar fallet vid IgA-brist.

Ett annat problem é&r att vi alla bar
pa ett relativt stort antal mutationer
1 vara gener som potentiellt skulle
kunna ge upphov till sjukdom (cirka
200 — 300 felaktiga” gener). Dessa
’stavfel” forekommer dock enbart pa
den ena kromosomen och dérfor for-
blir vi som regel friska. Detta gor att
vi maste ligga pussel med informa-
tionen fran de andra familjemedlem-
marna for att kunna faststélla vilken
av alla dessa muterade gener som
verkligen dr involverad i sjukdomens
uppkomst — foljt av funktionella
studier for att sakerstilla att s& verk-
ligen é&r fallet. Det senare &r oftast ett
mycket omfattande arbete!

e —— ——
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Tema - Forskning

Min vision for framtiden &r att vi
ska kunna identifiera de gener som
orsakar ytterligare ett stort antal im-
mundefekter for att mojliggoéra en
bittre genetisk radgivning till vara
patienter och dessutom utveckla nya,
mer specifika terapiformer. Till de
senare hor iPSC (Inducible Pluripo-
tent Stem cells) ddr man kan ta celler
fran patientens blod eller till och med
celler (fibroblaster) fran en hudbiopsi
— driva dem tillbaka till ett omoget
stadium — fora in en korrekt kopia av
den felaktiga genen och lata cellerna
mogna ut igen for att sedan ges till-
baka till patienten. Science fiction?
Det kanske later s& men forskningen
inom detta filt har redan kommit en
bra bit pa vég.

Ett annat spidnnande forskningsfalt ar
samspelet mellan tarmens bakterie-
flora och vért immunforsvar. Detta
har gjorts mojligt genom den tidigare
ndmnda snabba utvecklingen nér det
giller storskalig DNA-sekvensiering
dar man nu kan undersoka forekom-
sten av alla olika typer av bakterier i
ett avforingsprov (metagenomik).Vi
har ju tidigare alltid fatt hora att vi
ar vad vi dter. Kanske ligger det en
viss sanning i detta och sannolikt kan
var kost/tarmflora inverka pa hur vil
vart immunsystem fungerar. Denna
forskning dr dock dnnu i sin linda
men jag tror att det finns manga in-
tressanta kopplingar och vi har sjdlva
inlett undersokningar for att utrona
hur tarmfloran ser ut hos patienter
med IgA-brist samt en dietstudie for
att se vilken inverkan vegetarisk kost
kan ha pa vér uppsittning av vita
blodkroppar.

Till sist — ett stort tack till alla de pa-
tienter och familjer som bidrar med
prover till forskningen kring immun-
bristsjukdomar — utan er medverkan
sa skulle vi inte ha den kunskap som
vi har idag och inte heller ha tillgang
de olika behandlingsalternativ som
har utvecklats under de senaste aren.
Jag vill ocksa passa pa att uppmuntra
de patienter/familjemedlemmar
som ar tveksamma till att ldmna
prover att kontakta mig eller den
lakare/forskare som har bett om er
medverkan i en studie for ytterligare
diskussion/information. Den pus-
selbit som ni kan ldmna kan vara
oerhdrt viktig och kan bidra till att vi
identifierar orsaken till nya sjukdo-
mar vilket 1 sin tur kan 6ppna vigen
for nya former av behandling!



AgrenSka - Familievecka for primar immunbristsjukdom

Under vecka 36
familjer dér ett eller flera barn har
en immunbristsjukdom, pa Agrenska

samlades éatta

Stiftelsens fina  anldggning pa
Lilla Amundon utanfér Goteborg.
Agrenska invigdes 1914 som ett
konvalescenthem for barn med TBC,
men ganska snart vistades dven barn
med andra diagnoser dir. Agrenska
fungerade som konvalescenthem
fram till 1978 och har darefter
utvecklats  till  ett  nationellt
kompetenscentrum ~ for  sillsynta
diagnoser dar familjeveckorna ar en
av verksamheterna. Anldggningen
ar vél anpassad for sitt behov och
ar rikligt utrustad med bland annat
bra pedagogiska utrymmen for
barn i1 olika aldrar, batar, kanoter,
dventyrsbanor, fotbollsplan, rolig
lekplats, vedeldad bastu och mycket,
mycket mer.

Nir vi kom till Agrenska mottes
vi, lite lyxigt, personligen av nagon
av barnledarna som visade var vi
skulle bo och visade dven runt i
anldggningen. Det stddades och
fixades s& att smittspridning skulle
undvikas sa langt som mdjligt. Under
den efterfoljande Iunchen fick vi en
presentation av barnledarna och den
ovriga personalen och nir vi hade atit
klart fick vi en guidning runt 6n samt
dven mojlighet att bekanta oss med
varandra lite battre.

Nér vi hade promenerat runt On
var det dags for barnen att triffa
sina ledare i sina olika grupper

som var indelade efter alder samt
om man hade immunbrist eller var
syskon till en bror eller en syster
med immunbrist. Detta for att
kunna diskutera de olika behov och
funderingar man har beroende pa
om man har diagnos eller inte. T ex
kan syskon ofta kdnna skuldkinslor
for att de inte har diagnosen eller
att de kanske har orsakat den och
dven detta kan var bra att finga upp.
For de barn som har immunbrist
kan det vara skont att traffa andra
i liknande situation att inte behdva
forklara sig och fa riktad information
som bara berdr dem. Dessutom fick
barnen och ungdomarna gora roliga
aktiviteter, sasom kamrathinderbana,
pilbagsskytte, aka  Paddan-bét,
fiska krabbor, dka motorbat, gora
vispmalningar och strandtavlor. Det
fanns gedigna program for respektive
barngrupp samt dven for foréldrar.

Fordldrarna fick veta mer om genetik,
immunlogi samt behandling under
Anders Fasths foreldsning. Jeanette
Nystrom foreldste om subkutan
hembehandling med gammaglobulin.
Karsten Kotz  redogjorde  for
lungsymtom och behandling inom

lungomrédet och Anna-Lena
Lagerkvist svarade for lamplig
sjukgymnastik ~ for  immunbrist.
Psykologen = Helena  Fagerberg

Moss holl 1 ett mycket uppskattat,
strukturerat samtal kring olika fragor
som foréldrar kan ha nir deras barn
har primidr immunbrist. Agrenskas
personal holl foreldsningar om viktiga

Text Cecilia Thornstrom
& Lars Hallengren Foto Malin Wendel

fragor som syskonrollen, stod fran
sambhiéllet, stod i skolan, syftet med
veckan, mm. PIO - representerade av
Maria Monfors och Anneli Larsson
- var ocksa pa plats och presenterade
sin verksamhet, som flera familjer
inte var bekanta med innan. Mun-
H-Center (ett nationellt orofacialt
kunskapscenter med uppgift att
samla, dokumentera och utveckla
kunskap kring sillsynta diagnoser
inom det orofaciala omradet)
erbjod tandldkarundersokningar for
barnen med diagnos. De gav &dven
allmdn information om tandvérd
och vad de sett hos den barn- och
ungdomsgruppen som var med under
denna vecka. Forsdkringskassan
informerade om sitt stod. Dessutom
kom lite ovintat en Friskis & Svettis-
ledare och holl ett bra och roligt
traningspass for alla aldrar.

Sammantaget var det ett
genomarbetat och vil sammansatt
program under veckan genomfort av
professionell personal och skickliga
foreldsare vilket tillsammans med
den vackra miljon och den goda
maten gjorde detta till ndgot unikt.
Alla fick med sig ny kunskap och
erfarenheter fran andra familjer,
vilket dr mycket véardefullt for att
kunna hantera sin vardag pa ett bra
sitt. Den storsta behallningen var
insikten om att man inte dr ensam
1 sin situation, att syskonen fick
mojlighet att kanalisera sina fragor
och kinna en gemenskap didr man
ar forstddd utan att behova forklara
eller ursékta sig. Dokumentation fran
foreldsningarna kommer att laggas ut
pa Agrenskas hemsida under oktober
manad. Den senaste familjeveckan
om primir immunbrist i Agrenskas
regi fore denna, var for tolv ar sedan,
vi far hoppas att det inte drojer lika
lange till ndsta. Men som tur dr finns
PIOs é&rliga familjeldger, inspirerat
av Agrenska, i Uskavi utanfor Nora,
som dr nog sa bra for att skapa
gemenskap mellan familjer samt ge
okad kunskap om livet dir primir
immunbrist ingar. ¢
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HAE Global Conference

- i Kopenhamn [7 - 20 maj 2012

Ett helt fantastiskt mote som ar det
forsta som patientorganisationen
HAEI sjdlva tagit initiativ till och ar-
rangerat. Likemedelsbolagen spons-
rade evenemanget for att gora det
mojligt att genomfora. Totalt deltog
350 ldkare, patienter och represen-
tanter fran ldkemedelsbolagen fran
37 lander. Lékare och patienter fick
lyssna pa mingder av foreldsningar
om det senaste inom HAE. Tanken
ar att det ska bli ett aterkommande
evenemang vartannat ar, dvs nista
mote dr tankt att bli 2014. Sa hall
Ogonen Oppna, for det hir far ni inte
missa nésta gang det arrangeras. Jag
fick mycket bra information, utbyte
av erfarenheter och triffade manga
trevliga ménniskor.

Pa fredagen var programmet
gemensamt for patienter och likare.
Forelasningarna handlade om tva
olika teman: hur bilden av HAE ser ut
idag och 1 vilken riktning forskningen
ska bedrivas i framtiden samt hur
HAE ser ut for kvinnor och barn.

Forskarna ar samstdmmiga i att soka
vidare for att se vad bradykinin spelar
for roll, men systemet dr komplext.
Bradykininnivén i blodet hojs rejalt
1 samband med ett anfall, t.ex. kan
nivan vara 46 fmol/ml i en arm med
6dem jamfort med 10 fmol/ml i en
frisk arm.

Négot som flera funderar Over
ar att forsoka hitta biomarkdrer for
att kunna gradera sjukdomen och
“riskbeddma” den, men hitintills har
man inte funnit ndgon markor for hur
manga eller svéra attacker sjukdomen
ger.

Fragan om hembehandling lyftes
ocksa. I flera lander har detta redan
funnits i 30 ar utan problem. Villko-
ren dr minst ett allvarligt anfall per
manad, en vilja och mojlighet att lara
sig injicera, bra vener och formaga att
kénna igen symptomen. Hembehand-
ling ger snabbare behandling, béttre
effekt med mindre symptom och
kortare anfallstid, 6kad livskvalité
och minskat behov av sjukhusvard
trots att ldgre dos medicin dn den nu
rekommenderade dosen om 20 IE/kg
kroppsvikt ofta anvints.
Rekommendation for behandling
av barmn och kvinnor &ar varsam
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behandling med androgener
som ar testosteronliknande
substanser, eftersom de har gett
varaktiga  bieffekter ~ avseende
hormonrubbningar, t.ex. paverkas
mens, vikt, mm. Det finns flera
faktorer som dr viktiga att tinka pa
vid val av behandling: alder, antal
dagar med anfall, svarighetsgrad pa
anfallen, kon och klinisk historia.

Graviditet innebar kraftiga
hormonforiandringar. For de flesta
kvinnor ger den oOkat antal anfall
under alla trimestrarna, men oftast
mest Okning under sista delen
och dé& é&r maganfall vanligast.
Rekommendationen ar att behandla
med  Berinert eller  Cinryze
profylaktiskt eller vid behov beroende
pa anfallens antal och art. Amningen
och tiden efterdt med vakande och
sedan arbete ger oftast Okat antal
anfall, vilket troligen beror pa att det
ar en tid med mycket stress. For att
kolla om barnet fatt HAE visar sig
symptom och blodvirden tydligast

efter ett ars alder. Androgener
far saklart inte anvdndas under
graviditet.

Pa lordagen var programmet uppdelat
for patienter och lakare med liknande
tema, dvs hur ser HAE ut idag virl-
den over. For patienternas del holl
en méngd patientforeningar foredrag
om ndr deras fOrening startats, antal
diagnosticerade, troligt morkertal,
tillgang till mediciner, olika typer av
mediciner, hinder och hur de firat
den nyinstiftade HAE-dagen den 16
maj. Otroligt gripande och personliga
berittelser som visade stor variation
inom lédnder och runt om i vérlden.
Det gemensamma é&r att fortsétta
kémpa for att fa tillgang till och bibe-
hélla tillgang till effektiva lakemedel
som dr enkla att anvénda.

Eftermiddagen inneholl en panelde-
batt dér ett antal ldkare svarade pa i
huvudsak tvé olika fragestdllningar
om patientsékerhet och symptom.

Vad ska HAE-patienter tdnka pa
for att vara sakra?

Alla ska ha en handlingsplan:

1. Vad jag ska gbra om jag far en svar/
akut svullnad?

Text Annika Refond

2. Hur tar jag mig till sjukhus?

3. Brev/Instruktion att ldmna som
information till behandlande lékare
om medicin och ev. hembehandling.
4. Vid svullnad i svalg — uppsok alltid
sjukhus. Ta det pa allvar och var alltid
under observation dven om du gjort
hembehandling.

5. Familjen ska ocksd ha vetskap
och kunskap om vad som behdver
goras och i vilken situation. De &r
ovirderliga och hjdlper dig kdmpa
vidare nér du sjélv inte orkar.

Hitta en ldkare som vill vara “partner”
med dig, expert eller inte. Likaren
kan du utbilda om det finns intresse.
Det ér viktigt att du sjilv har kunska-
per om din sjukdom. Lakare eller du
som patient kan skicka brev eller ta
kontakt med akuten/vérdcentralen fo-
rebyggande for att beritta att de kan
komma i kontakt med en patient som
har sjukdomen HAE.

Fragor om fysiska symptom:
Viavnadsproblem pga svullnad kan
uppstd som t.ex. bristningar, men
dven blamirken som forsvinner. Mer
ovanliga problem &r problem med
blodtillstromning och nervbanor som
permanent blir skadade.

Hjarnédem har dokumenterats som
migrénliknande huvudvirk hos ca 2
% 1 olika undersokningar. Odemet
ger respons pa C1INH, sa prova att
medicinera. Ockséd lungédem har
dokumenterats och &dven dessa &r
ovanliga. Beritta for din ldkare om
alla sorters symptom som du sét-
ter 1 samband med HAE-svullnad.
Manga symptom 4r inte registrerade i
olika undersokningar eftersom de inte
namnts av varken ldkare eller patient.

Vid hjértattack, ta inte Firazyr och
liknande preparat. Det kan forvirra
attacken. Du kan kontrollera om du
har nagra riskfaktorer i forebyggande
syfte.

Kvillen avslutades med gemensam
middag och dans till Danmarks X-
Factory-band med skonsédng av Hen-
rik Boysen och Geir Ronning. Geir
som for oss svenskar gjorde sig kand
genom TV-programmet “Idol” 2010
och sjilv, liksom tre av hans barn, har
diagnosen HAE.



Tio ar med Gustav

Text o Foto Lotta Billquist

Den 14 augusti 2002 foddes en liten
grabb pia Lunds KK. 3560 gram
tung och 53 cm lang. Min andra
son.

Nagot var fel

Ganska snart forstod jag att
nigonting inte stod ritt till. In-
fektionerna avloste varandra och
efter en jobbig tid isolerade pa in-
fektionskliniken borjade den Stora
Jakten. Jakten pa en diagnos.

Jag tog over likarnas roll och jaga-
de mig knipp. Till slut var jag helt
slutkord av alla provtagningar, alla
samtal som skulle ringas, all infor-
mation som skulle bearbetas.

Den stora jakten

Jakten pagick tills Gustav var nio
manader gammal, di fick vi ett
svar. Nagra bokstiver pa ett pap-
per, en klapp pa axeln, en tid for
start av gammaglobulinbehand-
ling. Jag sag bara vad som stod
pa pappret. En diagnos - malet pa
den Stora Jakten. Nir jag styrde
barnvagnen genom Kkorridoren pé
avdelningen pa vig hem blev jag
stoppad av en sjukskoterska. Hon
tryckte en broschyr i handen pa
mig och sa ”den hir tycker jag att
du ska ldsa nir du kommer hem”.
Det var en liten folder med en
anmiilningstalong till Primir im-
munbrist organisationen att klippa
ut pa baksidan.

Pa andra sidan diagnosen

Den skoterskan forstod vad allting
handlade om. Det handlade inte
om lappen med det svara namnet
pa - Variabel Hypogammaglobu-
linemi. Det handlade om det som
finns pad andra sidan diagnosen.

Den 14 augusti 2012 vaknade en
stor grabb i sin séing i Landskrona.

Skriv din berattelse!

Gustav Billquist, en modig och omtanksam kille som lever val med sin s;ukdom

31 500 gram tung och 147 cm lang.
Min andra son.

Han sitter aldrig still. Att dta mid-
dag gir snabbare om man hoppar
pé stolen under tiden och han klitt-
rar hogre upp i triden i skogen in
jag vagar titta pi. Innan han éter
middag tvittar han noggrant sina
hinder. Nir han har klittrat klart
1 sitt favorittrid vintar en gamma-
behandling.

Modigast i vérlden

Han ir tjenis med alla skoter-
skorna pé sin avdelning och blin-
kar inte ens nir det ska tas ett
blodprov. Gustav ir modigast i
virlden och kan sticka sig sjilv i

magen nir det dr dags for medicin.

Nir lillkusinerna éir pa besok kas-
tar han tilmodigt boll eller leker
kurragémma, blaser pa ett skrap-
sir och klappar om. Svarar pa tu-
sen fragor och lanar ut sitt tv-spel.

Det som kom efter

Han ér viérldsbést pa att skriva
berattelser och ska bli kock nir
han blir stor. Hemma ir det han
som kryddar all mat, det ar hans
specialitet.

Det handlade inte om vad som stod
pé lappen jag fick av likaren. Det
handlar om hur vi hanterat det
som kom efter.

Vill du dela med dig av dina erfarenheter och tankar kring prim&r immunbriste

Gor gérna det!

| PIObladets enkdtundersdkning (se sid 23) kom medlemsberdattelser pd andra plats vad géller det

innehdll som uppskattas mest.

Skicka din medlemsberattelse (ca 3280 tecken inkl blanksteg) till PIObladet.
Inforda berattelser beldnas med en PIO-mugg i keramik.
Skicka ditt bidrag till: ann-sofie.isaksson@pio.nu, alt: PIObladet, S&vastnés 211, 961 93 Boden
Har du nagra frégor ar du sjdlvklart vélkommen att héra av dig!
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Text Vanda Friman, dverlakare vid Sahigrenska Universitetssjukhuset, Goteborg

Normalt dr IgA den dominerande
antikroppen pé vara slemhinnor,
dessa antikroppar kallas sekretions-
IgA. Det finns dven en viss méngd
IgA-antikroppar i blodet. Omkring
70-80 % av en individs alla antikrop-
par utgors av IgA. IgA-antikroppar
skyddar mot infektioner 1 luftvé-
garna och mag-tarmkanalen. Selek-
tiv [gA-brist, som dr den vanligaste
priméra immunbristen 1 Sverige med
en frekvens av cirka 1/600 individer,
definieras som serum-IgA-niva lagre
an 0,07 g/l och normala nivaer av [gG
och IgM. Serum-IgA mellan 0,07 g/l
och nedre grinsen for normal niva,
dvs 0,8 g/l kallas "IgA-sdnkning" och
saknar kind kliniskt betydelse.

Personer med IgA-brist kan vara fullt
friska men cirka 30-50 % har en dkad
frekvens av luftvagsinfektioner. Det
1or sig framfor allt om virusinfektio-
ner som forkylning och luftrorskatarr.
Dessa luftvagsinfektioner dr ofta mer
langdragna @n hos immunfriska per-
soner. Aven tarminfektioner dr mer
vanliga hos patienter med IgA-brist.
Forutom infektioner har personer
med IgA-brist ndgot dkad risk att fa
en del autoimmuna sjukdomar. Det
ar framfor allt skoldkortelsjukdomar
som kan leda béde till underfunktion
och overfunktion av skoldkortel (hy-
pothyreos eller hypertyros), celiaki
(intolerans mot gluten i kosten), dia-
betes mellitus typ 1 och en del reuma-
tiska sjukdomar som t.ex. SLE. Det
finns sannolikt &ven en 6kad risk for
utveckling av inflammatoriska tarm-
sjukdomar som Morbus Crohn.

IgA-brist kan ocksé forekomma hos
barn. Diagnosen kan inte stéllas fore
4 ars alder da successiv utveckling av
immunglobulinproduktion sker de
forsta levnadsaren. En del barn kan
normalisera sitt IgA efter nigra ar
varfor en definitiv diagnos inte bor
stillas fore 12 ars alder.

Hur ska man utreda patienter med
IgA-brist?

Om patienten har frekventa luftvigs-
infektioner dr det viktigt att avgora
om det ror sig om virusinfektioner
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gA-brist - den vanligaste
Drimar Immunbrist-sjukdomen

Omkring 70 - 80 % av en individs
alla antikroppar utgors av IgA”

(vilket ar det vanligaste) eller om
patienten har bakteriella infektioner.
Patienter som har problem med bi-
héaleinflammationer bor remitteras
till Oron-ndsa-halsspecialist for be-
domning. Ibland kan andra orsaker
an IgA-bristen forklara aterkom-
mande bihaleinflammationer - t. ex.
polyper. Patienter med IgA-brist bor
dven genomga provtagning avseende
IgG-subklasser for att utesluta att
patienten har kombinerad IgA- och
IgG subklass-brist. Dessa patienter
fér till skillnad fran patienter med ren
IgA-brist ofta bakteriella luftvigs-
infektioner. Patienter som har tarm-
symtom, dvs diarré med eller utan
buksmirtor, utreds avseende eventu-
ell tarminfektion och man bor dven
utesluta celiaki. Prover avseende
skoldkortelfunktion, niva av vitamin
B 12 och anti-IgA-antikroppar ingér
ocksa 1 utredningen. Eventuell 6vrig
provtagning/utredning gors beroende
pa vilka symtom patienten har.

Hur féljer man upp patienter med
IgA-brist?

Den fortsatta uppfoljningen blir
individuell beroende pa hur mycket
infektioner och Ovriga symtom pa-
tienten har. For en del personer med
IgA-brist ricker enbart information
och mdjlighet att kontakta Immun-
bristmottagningen om nytillkomna
symtom. Andra patienter far kallelse
for kontroll med 1-3 ars mellanrum
beroende pa den kliniska bilden.

Vilken behandling kan patienter
med IgA-brist fa?

Man kan inte behandla sjilva IgA-
bristen. Bakteriella infektioner och
autoimmuna sjukdomar ska behand-
las pa sedvanligt sitt. Hos patienter
som har en dkad infektionsbendgen-
het, dvs frekventa och/eller langdrag-
na luftvdgsinfektioner, uppkommer
fraga huruvida behandling med gam-
maglobulin kan vara effektivt. Gam-

maglobulin innehéller ytterst lite IgA.
Man kan séledes inte ersitta [gA med
gammaglobulinbehandling som man
gor vid andra antikroppsbrister som
t. ex. IgG subklassbrist. Det finns
ingen publicerad studie dir gamma-
globulinbehandling har jamforts med
placebo hos IgA-brist-patienter med
okad infektionsbendgenhet. Pa 90-
talet undersokte vi pa Allergologen,
Sahlgrenska Universitetssjukhus,
Goteborg patienter med IgA-brist och
frekventa infektioner. I denna under-
sokning fick patienter med selektiv
IgA-brist och frekventa luftvégsin-
fektioner intravends gammaglobulin
under ett ar och placebo under ett
ar. Nagon effekt av gammaglobu-
lin-behandling avseende infektions-
frekvensen kunde inte ses (resultat
av denna studie presenterades som
poster vid ESID-méte pa Rhodos).
Aven om det inte finns nagra place-
bo-kontrollerade studier som visar att
gammaglobulin-behandling har ef-
fekt rekommenderar svenska priméar
immmunbrist-experter i "Riktlinjer
for utredning, diagnostik och be-
handling av immunbrist" att patienter
med IgA-brist, som har frekventa
bakteriella luftvdgsinfektioner, kan fa
gammaglobulin. Indikation for gam-
maglobulin-behandling dr d& minst
fyra antibiotikakrdvande luftvigsin-
fektioner sa som varig 6roninflamma-
tion, lunginflammation arligen under
minst tvd ar (géller for vuxna). Da
den absoluta majoriteten av patienter
med IgA-brist har virusinfektioner
kommer endast enstaka patienter i
fraga for gammaglobulinbehandling.
Gammaglobulinbehandling ges pa
forsok under 12-18 manader, dérefter
gors lika 1dngt behandlingsuppehall
for att kunna utvédrdera behandlings-
effekten.

For ovrigt giller livstils-rekommen-
dationer: sluta roka, sova ordentligt,
dta ndringsrikkost och motionera. ¢
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PIO Jonkoping - Vad ar en kris?

Text Anette Andersson, ordférande i PIO Jonkdping

f o

Fundera pa den fragan en stund. Du
kommer sidkert att komma fram till
fléra olika svar beroende pd vilken
situation du tédnker pa. Ar det kris
om dv inte hittar négot i din garde-
rob som kénns OK att ta pa dig? Ar
det kris om det regnar i morgon da
du tinkt putsa fonster? Kan man
drabbas av en kris nér barnen flyt-
tar hemifran? Ar det kris nir nagon i
familjen far en diagnos som innebér
att man har en kronisk sjukdom? Néar
man sjélv stiller sig frigan ”Vad har
jag gjort i mitt liv’? Ar detta exempel
pé kriser? Kanske har det blivit sa att
uttrycket kris anvénds lite slarvigt
ndr nagot kdnns déligt och motigt
och inte nér det verkligen 4r en kris
och allvar.

Betydelsen av ordet kris &r att nagot
allvarligt har hént i livet och som é&r
svart att hantera och att vi tillfalligt
tappar fotfastet. Kris dr bade en reak-
tion pé det som har hént och en tid
for anpassning till den nya verklighe-
ten. Kris kan ocksa innebdra mojlig-
het, inte bara fara och hot, t.ex. om
man skulle bli arbetslos kan det leda
till en kris som Oppnar upp for nya
mojligheter i livet.

Hur man reagerar vid en krissituation
uttrycker sig olika fran person till

En kris bestar av fyrafaser. Sjukhuspastor Birgitta Svalbring berdttade om dem och
om krisbearbetning for medlemmarna i PIO Jonkdping.

Foto: MSClipArt

person. Forfattaren Johan Kullberg
formedlar den hoppfulla synen att sé-
vil de normala livskriserna som den
traumatiska krisen innebér en forut-
sattning for mansklig utveckling och
mognad. Johan slar ocksa fast i sina
bocker att krisen bor bearbetas, med
eller utan sakkunnig hjilp.

En kris bestar av fyra olika faser:
Chock, Reaktion, Bearbetning och
Nyorientering. Samtliga faser maste
man ga igenom for att bearbeta sin
kris. Hur lang tid varje fas tar att
bearbeta varierar fran person till
person, vad vi varit med om, hur vart
sociala ndtverk runt omkring oss ser
ut, osv.

Viktigt i bearbetningen av en kris ar
att inte fastna i nagon fas och bli ett
offer. Lat inte bitterheten sla rot. Ut
med ilskan i en papperskorg, lat ta-
rarna rinna, sla pa en boxningssick,
ut och ga i skogen. Sok professionell
hjélp.

Maste eller ska man acceptera att
man fitt en kronisk sjukdom eller
kan man forsonas med sin situation?
Héar finns bara individuella svar.
Livet dr inte rattvist. For att Du ska
fa en sa bra situation som mojligt
i Ditt liv dr griansdragning viktigt.

Ténk pa att det ar Dig sjilv Du gor
mest besviken genom att sjilv inte
sitta grinsen for vad Du orkar, vill
och kan.

Ett stort tack till sjukhuspastor Bir-
gitta Svalbring som delade med sig
av sin stora erfarenhet att jobba med
maénniskor i kris, 1 samband med PIO
Jonkopings medlemstraft.

Personligen gav denna kvill mig
styrka, sjédlvinsikt och lardom for hur
jag ska kunna ga vidare i livet utan
bitterhet och se mojligheterna och
sitta fokus pa det jag kan. Vind pa
fragan: Vad kan jag? e

PIO Vast-Halland
Efterlyser

Fo6r att minska kostnaderna och
snabbt och enkelt skicka ut
information till vara medlemmar
onskar vi i PIO Vast-Halland fa in
mailadresser till sa manga som
mojligt!

Hjalp oss, skicka din e-post adress
till info@pio.nu!

Tack!
/Styrelsen i PIO Vast-Halland

Till minne av
IngaBritt Wennberg

IngaBritt Wennberg var med och
startade PIO Stockholm-Uppsala
2003 och satt med i styrelsen som
sekreterare i mdnga dr. IngaBritt
la ner mycket tid och ett stort
engagemang i PIO Stockholm-
Uppsala. IngaBritt var ocksa

med i styrelsen i PIO Riks, som
ledamot och studieorganisator.

1 PIO dr vi tacksamma for
IngaBritts varma engagemang
for personer med primdr
immunbrist.

Vidra varmaste tankar gar till
IngaBritts familj.

Maria Monfors

PIObladet Nr 3-4/2012



Enkatsvar - PIObladet

Under sommaren hade ni medlem-
mar mdjlighet att besvara en enkit
om PIObladet. Vi fick in 100 svar!
Flest svar kom via vanlig postging.
Overvédgande kvinnor (75 %) besva-
rade enkédten. Majoriteten var mellan
51 - 75 ar. Ingen under 25 ar besva-
rade enkdten. 71 av 100 svarande
var medlemmar under kategorin Har
primdr immunbrist.

79 % uppgav att de ldser PIObladet,
medan 3 % sillan gor det. 44 av de

svarande ldser mer dn 75 % av inne-
hallet och 41 % laser mellan 50 - 75 %.

Mest uppskattat innehall

Artiklar om sjukvard, medicinska
referat inklusive forskning fick flest
podng. Pa andra plats kom med-
lemsberittelser och Hént se'n sist pa
tredje. Dérefter relativt jamnt mellan
ovriga med undantag for korsord som
uppgavs vara det minst intressanta
innehallet i tidningen.

Nir vi tittade ndrmare pa vilken typ
av artiklar som man foredrog i de
olika medlemskategorierna tyckte
gruppen Har PI fortfarande bist om
medicinska artiklar, ddremot hade
medlemsberittelser och Hént se'n
sist bytt plats. Enligt enkétsvaren
tycker Anhériga béast om artiklar om
arbete/skola. Medlemsberittelser i
andra hand. De var minst intresserade
av medicinska artiklar. Gruppen Sjuk-
vardspersonal uppgav artiklar fran
arsmoten pa forsta plats, medicinska
artiklar och medlemsberittelser kom
forst pa tredje plats. Stodjandemed-
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lemmar rankade Tema-artiklar hogst
och information fran lans- och lokal-
avdelningarna pé andra plats.

Mer om forskning

70 % saknar ingenting i PIObladet.
Av de 27 som uppgav att de saknar
nagot i PIObladet har 23 personer be-
svarat fragan om vad de saknar. Bl a
onskas mer om forskning, foljdsjuk-
domar, fakta om primér immunbrist
sjukdomarna och tips pa hur man kan
ma battre.

93 av 100 tycker att innehallet i
PIObladet ar relevant. Av de fyra som
svarade nej menar tva att det dr for
lite om HAE, en att PIObladet vinder
sig till for fa vuxna och en annan vill
ha mer om forskning.

Férenkla spraket

60 % tycker att PIObladet &r lattlast,
men 35 % instimmer bara till viss
del och 5 % instammer inte alls. Av
de fritextsvar som har inkommit kan
man utldsa att flera tycker att spriket
behover forenklas och att for manga
medicinska facktermer och forkort-
ningar anvands.

92 av 100 tycker att PIObladet ar tro-
vérdigt. Fem instdimmer till viss del
och en instimmer inte alls. Enkétsva-
ret fran den person som inte instim-
mer dr det dock fragetecken kring da
fritextraderna enbart innehdller en
miéngd http-adresser med till synes
nonsens-tecken.

Pa fragan om PIObladet &r sakligt

Till minne av...

instaimde 85 % helt och 12 % till viss
del. Resten visste inte. 68 % tycker att
PIObladet ar anvandbart. 2 % tycker
inte det.

41 personer svarade att dven familje-
medlemmar liser deras ex av PIObla-
det. Sju uppgav att sjukvardspersonal
laser deras tidning och sex att ndgon
annan &n de valbara ldser tidningen.

Nojda och glada

Av de fritextsvar som kom in uttryck-
te manga att de dr ndjda med tidning-
en och flera visade uppskattning for
PIO:s arbete. Men manga upplever
att texter i PIObladet &r svéra, nagra
efterlyser ordlista. HAE-medlem-
marna vill ha &nnu mer om HAE.
Flera efterfrigar medlemsberittelser
av olika slag liksom vardagsnira rad,
artiklar om réttigheter och medicinsk
information.

PIO hérsammar

TACK alla ni som tog er tid att besva-
ra enkiten. Vi har anvint era svar som
underlag vid planeringen for PIO-
bladet 2013. Och redan denna gang
kan vi erbjuda artiklar om forskning,
foljdsjukdomar, HAE, fakta om en av
immunbristsjukdomarna (IgA-brist)
och en medlemsberittelse. Korsordet
har vi valt att ta bort till formén for
annat innehéll som efterfragas. Och
vi har tagit till oss Onskan om att
underlétta forstaelsen for innehallet i
framfor allt de medicinska artiklarna.
Fortsdtt girna att hora av er till PIO-
bladet med 6nskemal eller bidrag till
innehall!

Ndr ndgon har gdtt bort foreslar de anhoriga ofta att sldkt
och vdnner istdllet for att ldimna blommor kan hedra den
avlidnes minne genom att skcdnka en gavas till en fond.

Ett varmt tack fran PIO for de generdsa gavor vi har mottagit
under 2012 av vinner och anhdriga till minne av:

Soren Jonsson
Elisabeth Koch-Fritz
Birgitta Eriksson

Gavorna har placerats i en fond avsedd for bidrag till
forskning om primdra immunbrister.
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Familjelager | Uskavi

Text Lotta Billquist Foto Maria & Hakan Monfors

Helgen den 10-12 augusti samlades
familjer fran hela Sverige for att av-
njuta PIOs arliga Familjeldger.

Uskavigarden vilkomnade som van-
ligt de deltagande familjerna med
Oppna armar och stralande solsken.
Medan erfarenhetsutbytena strom-
made familjerna emellan fick vi som
alltid mojlighet att lyssna pa véra
fantastiska foreldsare. Arets dmnen
berdrde oss alla och jag tror att jag
kan tala for samtliga nér jag sdger
att man som deltagare 1 alla fall far
minst en ny AHA-upplevelse att ta
med sig hem varje ar.

De viktiga lektionstimmarna spéd-
des saklart ut med fantastisk mat,
familjelagret &r ju vélként for sin
meny helt komponerad utifrén bar-
nens favoriter. Hamburgare, tacos,
koéttbullar... Att man véger tre kilo
mer ndr man ska rulla hem pé son-
dagseftermiddagen &r bara att vinja

sig vid, dr det nagon som tar flyget
ar det bést att kontrollera 1 forvig sa
ni inte behdver betala straffavgift pa
hemvégen!

I ér fick vi dven den stora glddjen att
vilkomna nya familjer in i gemen-
skapen, det &r alltid lika roligt med
nya ansikten och vi hoppas att ni
kénde er vilkomna och vill ansluta er
till ”veteranklubben”!

Sprakforbistringen kan bli riktigt
underhéllande ndr en familj fran
Nordligaste Nord mdter familjen
fran Sydligaste Syd, men det bjuder
vi skaningar sa girna pa. Vi ar ju
ganska vana vid att inte bli forstadda
utan textremsa.

Aktiviteterna for barnen och deras
lika barnsliga fordldrar var allt ifrén
regelritta lekar till kanotpaddling och
minigolf. Den arliga Korvgrillningen
med stort K gick av stapeln nere vid

sjon 1 hérligt sommarkvallsvider.
Detta ar fick vi ovéntat besok av
piraterna Fabian och Fabiana som
behovde hjdlp med att hitta sin
forlorade skatt i utbyte mot att vi
fick tillbaka kidnappade Emelie och
Samantha.

Alla barn, stora som sma, gick med
liv och lust in for att hjdlpa piraterna
och for att forhindra att stackars
Emelie och Samantha skulle behova
sitta i sin ensamhet och forsmaikta pa
en O0de 6 langt ute i Usken...
Forutom att fa tillbaka Emelie och
Samantha fick skattletarna dven en
beloning som gick hem hos samtliga;
GODIS!

(Fabian och Fabiana - ni ska veta
att ni dr vildokumenterade i form
av bilder och videoklipp. Vi ska nog
lista ut vilken piratslakt ni hérstam-
mar ifran!)

PIObladet Nr 3-4/2012
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Livet blir sig aldrig mera likt

Text Lars Hallengren Foto Anneli & UIf Larsson

Asa Viklund, kurator vid Barnhe-
matologen, Karolinska Universitets-
sjukhuset i Huddinge, gjorde en in-
tressant presentation om “Livsbrott”,
foraldraskap i familjer med kroniskt
sjuka barn med fakta baserade pa
Ulla Forinders avhandling T skug-
gan av cancer”.

Asa borjade med att hilsa alla
deltagare vilkomna till ett samtal
kring vardagslivet och behov for
familjer med kroniskt sjuka barn.
Hon hade valt att kalla foreldsningen
”livsbrott” eftersom livet aldrig mer
blir sig likt ndr man fatt besked om
att barnet ar sjukt. Ca 2/3 av alla
foréldrar till langvarigt sjuka barn
upplever att det blir en stor eller
mycket stor forandring pa grund av
deras barns sjukdom, och for grup-
pen med hematologiska sjukdomar,
dit dven primdr immunbrist hor,
upplevde samtliga stor eller mycket
stor forandring. Det var ocksa den
allmdnna uppfattningen 1 gruppen
att man hade fatt en mycket stor for-
andring med anledning av vara barns
sjukdom. Extra intressant var att vid
jamforelse mellan koénen upplever
mammorna generellt sett en stdrre
foréndring &n vad papporna gjorde,
syskon ddremot upplevde inte ndgon
pataglig forandring av vardagen.

Faktorer som paverkar

Asa ledde diskussionen vidare mot
vilka faktorer som péverkar vardags-
livet dér studien visade att merparten
av fordldrarna upplevde att omvérd-
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nad, medicinering och matning var
de faktorer som péverkade vardagen
mest. [ gruppen gick diskussionen
snarare mot att det som kom pa an-
dra plats i studien, att skydda och
forbygga, formodligen var de fakto-
rer som var det som mest paverkade
familjer med immunbristsjukdomar.

Behov

Studien visar att mer dn hilften av
alla fordldrar 4r i behov av annan
hjélp och stod utdver det medicinska.
Detta kan vara alltifran praktiskt stod
med forsdkringskassan, blanketter,
till informationsstod av olika former
och stottning emotionellt. Studien
visar dven att det finns ett allmént be-
hov av utbyte av erfarenheter genom
att traffa andra familjer i liknande
situation genom samtalsgrupper for
patienter, anhdriga och syskon. Det
senare dr nagot som alla i gruppen av
forklarliga skél holl med om, efter-
som syftet med PIOs familjeldger ar
just detta. Andra behov som finns for
familjer &dr t.ex. barnvakter, stodfa-
miljer, ndgon att tala med 1 foréldra-
rollen, uppf6ljning efter utskrivning
och dven ekonomiskt stod.

Av de i studien tillfrdgade for-
dldrarna upplevde merparten av
fordldrarna att deras kunskap om
sjukdomen ér tillracklig och att drygt
hélften genomgér en livslang kénslo-
massig bearbetning som en process.

Som en konsekvens av sjukdomen
diskuterade vi vidare om vilka upp-
offringar man fér gora, vilka kamper

man far kimpa och vilken stress man
kan kénna.

Uppoffring

Uppoffringar till foljd av sjukdomen
kan vara mindre umgéngeskrets da
t.ex. vénnerna later bli att bjuda in
familjerna, “de kommer ju dnda
inte”. Man kanske viljer ett mindre
kravande arbete eller avstar fran att
arbeta for att klara av vardagen. Det
ar heller inte ovanligt att man véljer
att inte ha fler barn eftersom risken
for fler sjuka barn ar for stor eller
att man helt enkelt inte orkar. Det
ar dven vanligt att den sexuella sam-
levnaden med sin partner blir mer
begrénsad.

Kamp

Exempel pa inre kamp kan vara att
anpassa sig till den situationen man
befinner sig i. Aven forédldrarollen
kan for méanga upplevas som svar
och motségelsefull, d4 man ena stun-
den kémpar med sitt barns sjukdom
och nista stund ska vara fordlder och
uppfostra barnet med grénsdragning
och annat.

Yttre kamper kan vara problem
med kontakter med myndigheter el-
ler begransad ekonomi till foljd av
sjukdomen. Det &r heller inte ovan-
ligt med problem inom familjen,
tyvarr ofta med skilsméssa till foljd.

Stress
Vad det giller stress visar studien
att fordldrarna ofta kédnner tidsbrist
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for allt praktiskt som ska hinnas med
samtidigt som man ska skdta det
medicinska och dessutom ska man
hantera det sociala livet.

Inre stress sdsom oro, dngest och
sorg kan bero pa ett stort vardansvar,
ovisshet om att forsta barnets vérld,
oro dver om man &r en tillrackligt bra
fordlder och oro for barnets hilsa,
framtid och eventuell kénsla av ut-
anforskap.

Studien visade att sjukdomen till
trots upplever fordldrarna att barnen
ofta har mattliga till lite svarigheter
1 vardagslivet, och skolgangen fung-
erar ofta relativt bra. Dessutom har
barnens kamratkontakt paverkats

endast i liten utstrdckning. Under

diskussionen roérande skolgang upp-
levdes det som om barn med primér
immunbrist har mer problem med
skolgang och kamratskap &n vad
studien visar eftersom man ofta har
langa perioder med sjukdomsfran-
varo.

Papporna reflekterade

Vi avslutade med att fylla i ett for-
mulér dar vi fick reflektera over vad
vi tyckte var svarast som foralder till
ett sjukt barn samt vad som har varit
positivt. Hir nimns nagra fragor som
papporna listade som svérast:

e Hinna med i vardagen

e Hantera olika frigestéllningar som

dyker upp

e En livslang ovisshet kring barnets
sjukdom

o Gehor och hjélp fran samhéllet och
anhdriga

e Acceptans 1 omgivningen kring
barnets svarigheter

o Att hinna se friska syskon

e Diskussion kring skola och pro-
blem

Det som har varit positivt var framst

att man har fatt manga nya kontakter,

en annan livsinstéillning, en ny syn

pa barn med handikapp samt att man

blivit skickligare pé att ta vara pa de

bra och positiva tillfallena i livet och

i vardagen, tyckte papporna. °

Immunforsvarets olika delar

Text Lotta Billquist

Lordagseftermiddagen  spenderade
vi fordldrar uppdelade i “mamma-
/pappagrupper”.

Foreldsare var Jacek Winiarski,
professor i barnhematologi och im-
munologi, och dmnet for dagen var
immunforsvarets olika delar samt hur
samspelet 1 immunsystemet fungerar
och hur det ter sig nér det inte riktigt
vill fungera.

Amnet &r intressant men véldigt
komplicerat, dven for oss som verkli-
gen vill lira oss och suga at oss av all
denna kunskap.

Professor Winiarski inledde med att
berdtta ingdende om vart immunsys-
tems olika komponenter och de yttre
faktorer som paverkar vart maende.
Immunsystemet delas in i tva delar;
det ospecifika (nativa) som e¢j kan
fordndras, och det specifika (adap-
tiva) som hela tiden utvecklas.

Det ospecifika immunforsvaret &r
medfott och bestar av en yttre och en
inre del.

Den yttre delen bestar av krop-
pens egna barridrer i form av bl.a.
slemhinnor, magsyra och hud. Dessa
ska normalt sett fungera som ett oge-

nomtrangligt hinder for smittimnen
och dr det fOrsta oinbjudna géster
mots av.

Aven kroppens cirkulation och
motorik spelar roll, likasa inre mus-
kelrorelser i tarm och urinledare
- peristaltik.

I den inre delen av forsvaret hittar
vi en lang rad olika celltyper, vilka
alla har olika uppgifter for att fa det
stora maskineriet som kallas immun-
forsvaret att fungera.

Det specifika immunforsvaret ut-
vecklas genom att ldra sig nya saker
vid en infektion eller vid en vaccina-
tion. P4 sd vis d4r immunfOrsvaret
berett att agera snabbare nista gang
samma smittimne dyker upp. Hir
ar det framst lymfocyter som skoter
ruljansen och de delas in i tvd huvud-
grupper, T-celler och B-celler. T-cel-
lerna delas dven in i tva undergrupper,
hjélparceller och mordarceller. Vad
mordarcellerna har f6r huvuduppgift
ar inte sa svart att rdkna ut, men vis-
ste ni att hjilparcellerna ér ansvariga
for styrningen och samordningen
av immunforsvaret?

Tillsammans blir de tva delarna av

immunforsvaret ett vélfungerande
system. (Ja, om man inte har immun-
brist, sa klart.)

Jacek gjorde jamforelsen med ett
fotbollslag: Laget maste trdna till-
sammans for att bli samspelta, orka
springa hela passet och for att gora
mal. Precis sa fungerar vart immun-
forsvar. En del medfodd talang, en
portion samarbete och en stor del
inldrning.

Arbetet med att identifiera nya
sjukdomar inom immunbristspektrat
fortgar dagligen, och i slutet av fore-
lasningen snuddade vi vid ett annat
intressant &mne som &ir pa vig fram
- screening av immunbrist redan vid
PKU-testet for att hitta de svérare
immunbristdefekterna i god tid. Det-
ta blir spdnnande att folja framover!

Vi tackar Jacek for en utmérkt
foreldsning, pa4 samma ging gor
jag avbon for att ha forfattat en
light-variant av densamma. Det
ar bara att inse att just min fram-
tid i alla fall inte ligger inom im-
munologin... ¢
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Fraga doktorn!

Jag ar en 24-arig kille som élskar att trina och rora pé
mig. Problemet &r att jag séllan kan gora det. Anda sedan
jag fyllde 16 ar har jag haft extremt svart att trina normalt.
Det har handlat om aterkommande forkylningar minst en
ging 1 méanaden. Sillan ndgot jag behovt antibiotika for
men dnda sa pass kraftiga att jag varit tvungen att avsta
all form av traning. Jag kinner mig jimt och standigt trott
och det kdnns svart att andas normalt nér jag star upp.
Jag har typ alltid en puls pa 80+ nir jag stér stilla och det
gar 1 princip inte att fa ned den 6verhuvudtaget. Jag ater
vad jag sjilv tycker ér vdldigt nyttigt: mycket gronsaker,
frukt, ekologiskt kott/fisk/agg och lite brod da och da. Jag
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har provat vitamintillskott och allt m&jligt som kan ténkas
stdrka immunforsvaret men utan effekt.

Jag kinner mig aldrig helt frisk och mina forédldrar och
bekanta har borjat tro att det “sitter i huvudet”. Men jag
tycker det later helt otroligt da jag som person &r positiv
och dven kommer ihag kénslan fran att vara helt frisk. Jag
ar inte den som gnéller i onddan heller.

Men nu kdnner jag att jag har natt vigs dnde. Jag har
varit pd manga lakarundersokningar tidigare dar de aldrig
hittat nagot. Jag har ingen allergi och har alltid haft ’bra
virden”. Men dnda kanns det kasst 1 kroppen.

Vad skulle ni ge mig for rad?

Svar:
Nér man har upprepade luftvigsinfektioner kan det vara
indicerat att undersoka immunforsvaret ndrmare. [ forsta
hand brukar man undersdka antikroppsnivéerna i blodet
(IgA, IgG, IgM samt IgG-subklasser). Detta &r prover
som kan ordineras av t ex en husldkare. Det kan ocksa
vara bra att vid varje infektion forsoka ta en odling fran
néssekretet (s k NPH-odling) alternativt fran upphostning
(s k sputumodling). Jag tycker dven att det ar viktigt
att en allménldkarspecialist noggrant gir igenom dina
symtom da du bade kédnner dig trott men ocksa har svart
att andas, man maste bl a beddoma om du kan behéva
astmamediciner.

Du namner att du har en vilopuls pa 80, vilket 4r normalt,
men kinner du att du har hjartrusningar s &ar detta

nagot som ocksa ska bedomas pa vérdcentral med t ex
EKG-undersokning.

Hittar man inte nagot “fel” pa dig s menar jag att du
trots allt méste fundera pd Din livssituation. Kan man
sjdlv som patient se att symtomen forvérras vid for lite
somn eller stress?

Jag hoppas att mina rad kan ge dig vigledning om hur du
kan gé vidare!

Anna-Carin Norlin, Specialistlikare
Klinisk Immunologi och Transfusionsmedicin
Karolinska Universitetssjukhuset

EVERT PATTENT
DESERVES NOPE.

Just because a disease is rare
doesn’t mean it can be ignored.
For many patients and their

families touched by uncommon,

life-threatening diseases — like
hereditary angioedema (HAE) —
gaining access to therapy can be a
challenge, greatly compromising
daily life.

ViroPharma is a growing global specialty
biopharmaceutical company dedicated
to developing novel treatment solutions
for rare diseases. It's our personal and
professional mission to deliver hope to
patients who previously had little.
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neria™ multi

— nhytt och anvandarvanligt infusionsset!

— ‘ ,‘ Multiinfusionssetet for dig som behover
m——a stérre volym gammaglobulin.

Passar bra med PID 50 pump.
Enkelt.

Bekvamt och tidssparande.

N&l 10 mm
Slang 90 cm
27 gauge

Varunr

732762 4-delade med 10 st/forp x

732761 3-delade med 10 st/forp ~— ) ™

732760 2-delade med 10 st/forp n e l I a
multl
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CSL Behring

— en av vdrldens ledande tillverkare av plasmaproteiner

Biotherapies for Life™ CSL BEhring
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