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Fran sjukhus till egen
behandling i hemmiljo

For manga lampar sig
behandling hemma battre

Du behéver inte komma till sjukhus for att fa medicinsk behandling.
En rad ldkemedel kan med fordel tas i hemmiljo istallet for pa sjukhus.
Lakemedelsbehandling hemma har anvants under flera decennier och
ar val beprovat.

Manga patienter féredrar behandling i hemmiljé och med anpassade
hjalomedel kan du bade tryggt och enkelt ta din behandling hemma.
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Hint e n sist..

f)mmaren ar 6ver och PIOs arliga familjeldger har dnnu
en gang anordnats pa Uskavigarden utanfoér Nora i
vackra Bergslagen. Jag var med pa ldgret for forsta gdngen
i ar och blev varm 1 hjértat av att f4 uppleva den hérliga
sammanhallningen. Det var fint att se hur barnen motte
varandra i lekar och pyssel och hora hur fordldrarna
delade med sig och gav varandra rad och stod. Det fanns
ocksa, precis som tidigare ar, tid for ny och fordjupad kun-
skap. Professor Lennart Hammarstrom holl en spannande
foreldsning for fordldrarna och jag fick tillfille att berétta
om PIOs historia och férmedla en bild av PIOs arbete.
Sammanfattningar av Lennarts foreldsning och min
presentation hittar du langre fram i tidningen.

Under hdsten har arbetet inom projektet om patient-
centrerad vard fortsatt och PIOs verksamhetsansvariga
Anneli Larsson och jag har besokt fyra av PIOs fem
regionala foreningar. Vi reste forst till Lund for en traff
med PIO Skéne-Blekinge och dérefter till Goteborg for att
triffa medlemmar fran PIO Vist-Halland. Nagot senare
besokte vi PIO Stockholm-Uppsala i Stockholm och till
sist PIO Orebro-Vistmanland i Orebro. Tyvirr blev vi
tvungna att stélla in den planerade tréiffen i PIO Sméland.

Jag dr tacksam for alla som tog sig tid att komma till dessa
triffar och att jag fick chansen att trdffa er och lyssna till
era tankar och erfarenheter. Det ar tydligt att det varierar
runt om i landet ndr det géller hur patient- eller person-
centrerad varden dr och att det fortfarande finns for-
battringsmojligheter d&ven om vi ocksé har fatt hora om
goda exempel.

Min resa har ocksa visat hur vérdefullt det ar att de re-
gionala foreningarna erbjuder den hér typen av tréaffar och
mojligheten att stotta varandra och lira oss av varandra.
Nista gang det dimper ner en inbjudan hos dig som har turen
att bo i en region dér det finns en aktiv regional f6rening
hoppas jag att du inte tvekar utan ocksa tar chansen att
vara med. For som nigon uttryckte det: ”Om jag inte hade
kommit hit hade jag inte vetat hur bra det &r!”

I &r fyller norska immunbristforeningen 40 ar och med an-
ledning av det bjod de in till jubileumsfirande i Oslo 30
september. Anneli Larsson deltog for P1Os rikning och fick
lyssna pd manga intressanta foredrag och personliga berét-
telser frin medlemmar som har varit med sedan starten.
Varmt grattis till Norsk Immunsviktforening!

I forra numret av PIObladet berittade arets géstmedar-
betare Lena Lovqvist om Socialstyrelsens arbete med
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nationell hogspecialiserad vard. Priméra immunbristsjuk-
domar (eller medfodda immunologiska sjukdomar som de
ocksa bendmns) finns med bland de diagnosgrupper som
just nu bereds for nationell hogspecialiserad vérd. PIO har
fatt ta del av sakkunniggruppens forslag och har lamnat
in ett remissvar med synpunkter. Ytterligare beredning
kommer nu att goras av sakkunniggruppen innan Social-
styrelsen fattar beslut.

PIOs styrelse tog i oktober beslut om att tilldela 2023 ars
forskningsstdd till Helena Lindgren for forskningsprojektet
”Haploinsufficiens av PLCG2 — en ny immunbristsjukdom
med varierande symptom: kliniska och genetiska studier”.
Forskningen ska bedrivas vid avdelningen for Klinisk
Immunologi, institutionen for Laboratoriemedicin, KI,
Stockholm samt Immunbristenheten, Infektionskliniken,
Karolinska Universitetssjukhuset. Mer information om
projektet kommer i kommande nummer av PIObladet.

Forsta veckan i oktober deltog jag vid ett nordiskt méote
arrangerat av Socialstyrelsen och nordiska nétverket for
sdllsynta sjukdomar (NNRD). Under tvé intressanta dagar
diskuterades bland annat nationella strategier for séllsynta
sjukdomar, digitalisering och register, gransdverskridande
samarbeten och precisionsmedicin. P4 métet samlades
representanter frdn patientorganisationer och myndigheter
samt sjukvardspersonal och forskare. Det hér ar bara ett
exempel pa hur patientforetradare i allt hogre grad in-
volveras 1 olika forum och hur véra asikter och erfaren-
heter efterfragas.

Organisationer som PIO behovs. Vi har den viktiga rollen
att vara en samlingspunkt och ett stod for personer som
lever med en primér immunbrist. Samtidigt bér alla med-
lemmar pa unika erfarenheter och kunskap om hur det ar
att leva med dessa sjukdomar och det dr den samlade kun-
skapen som efterfragas och som vi som organisation kan
lyfta fram for att forsoka paverka och uppna forbattringar.
Tack for att du &r en del av PIO!

Med 6nskningar om en rofylld
adventstid och en god jul.
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Aktuellt i PIO

Utvardering av PIOs mediemsenkat

VARMT TACK till dig som besva-
rade PIOs medlemsenkiit under
sommaren. Den forsta delen av
enkiten handlade om PIO och det
var mycket vérdefullt att fi veta
vad som ar viktigt for dig med ditt
medlemskap. Den andra delen av
enkdten genomfordes 1 samverkan
med Steripolar och bestod av
fragor om subkutan hembehandling.
Steripolar skickar med foljande ord:
Tack till alla PIOs medlemmar. Det
har hént en hel del inom infusions-
teknik och mgjligheter till behand-
ling, men det finns fortsatt mycket
som kan forbéttra upplevelsen. Att
fa direkt aterkoppling &r sa vérdefullt
och speciellt frdn er som regelbundet
genomfor subkutana behandlingar.
Vi har fatt manga intressanta svar
som bade ger insikter och med stor
sakerhet kommer att leda till innova-
tioner. Genom dialog och samarbete
kan vi tillsammans skapa en mer
foljsam och behaglig behandling
med en bittre livskvalitet som
resultat. Ater igen ett stort tack for
ert engagemang.

Enkéten besvarades digitalt och in-
bjudan skickades ut via e-post till
390 medlemmar. Totalt besvarade
167 medlemmar enkéten, varav 69 %
har primér immunbrist sjilva, 20 %
ar fordldrar till barn med primir
immunbrist och 11 % éar stodjande
medlemmar. Utredningsforetaget
Mistat som genomfdrde enkéten
tycker att enkiten hade mycket bra
svarsfrekvens, vilket visar pa ett
engagemang bland medlemmarna.
Delen som handlade om PIO visade
att den Overvdgande majoriteten,
ja ndstan alla, &r mycket njda med
sitt medlemskap. Bland de som be-
svarade enkiten uppger de flesta att
de planerar att fortsétta att vara med-
lemmar i PIO de kommande &ren.
Det ar vi mycket glada &ver!

I enkéten efterfragades hur viktigt det
som PIO erbjuder r. I topp hamnade
information till medlemmar om ak-
tuella héndelser som berdr personer
med primér immunbrist. Kanske har
manga medlemmar pandemin i farskt
minne och den information PIO
formedlade under en, fér manga,
orolig tid. P& andra plats hamnade
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PIOs informationsmaterial. Aven
PIObladet, hemsidan och podden Sa
Sjukt hamnade hogt pa listan. Lagst
pa listan hamnade Zebra-butiken,
men s& manga som 30 % av med-
lemmarna anser att den &r viktig eller
mycket viktig. Det &r bra for oss att
ha med oss att olika saker &r viktiga
for olika personer. Till exempel upp-
gav fordldrar till barn med priméra
immunbrister att det ar viktigt att
kunna utbyta erfarenheter med andra
familjer i samma situation. Enkéten
visar dven hoga siffror pa index-
skalan over hur betydelsefullt med-
lemskapet &r, nagot alla medlemmar
kan vara stolta dver. Genom att be-
tala medlemsavgiften och vara med-
lem s& bidrar du till en verksamhet
som &r vardefull for manga. I ar har
till exempel personcenterad vard och
fragan om primédra immunbrister ska
bli nationell hdgspecialicerad vard

varit 1 fokus. Det har dven ordnats
medlemstriaffar, familjeldger och
utbildningar. Som vanligt har dven
PIObladet och podden tagits fram,
med mera.

Nista ar fortsdtter PIO satsningen
pa att sprida kunskap om person-
centrerad vard och planeringen for
kommande medlemsméten och
framtagande av informationsmaterial
ar i full gdng. Redan nu i slutet av
2023 kommer ytterligare en enkét
skickas ut frén PIO, denna gang om
personcentrerad vard. Vi hoppas att
manga medlemmar vill vara med
och besvara den ocksé. PIO bevakar
standigt omradet primér immunbrist
och arbetar for att personer med pri-
mér immunbrist ska ha mojlighet till
bra livskvalitet. Varmt vilkommen
att hora av dig om du har forslag eller
onskemal géllande PI1Os verksamhet.

Nytt medlemsregister wed start 2024

PIO har i 6éver 20 ar hanterat med-
lemsregistret i programmet Visma
Forening. Tyvérr har Visma aviserat
att det efter arsskiftet inte ldngre
kommer ga att géra uppdateringar
eller kontakta supporten vid behov.
PIO har, efter en jamforelse mellan
olika leverantorer, beslutat att flytta
medlemsregistret till Forenings-
support. Enligt uppgifter pa deras
hemsida har de utvecklat sitt med-
lemsregister fran &r 2000 och framat.
Under perioden har de haft ett néira
samarbete med sina kunder vilket bi-
dragit till att registret &r anpassat for
organisationer och foreningar. I nu-
laget anvander cirka 1 000 foreningar
tjdnsten. Foretaget Bizsys AB som
star bakom medlemsregistret finns i
Sverige och har kontor i Hudiksvall
och Visteras.

Medlemsregistret som Forenings-
support erbjuder dr molnbaserat och
PIOs medlemmar kommer att fa en
egen medlemssida for att uppdatera
sina medlemsuppgifter, exempelvis
e-postadress, mobilnummer, en ny
adress vid flytt m.m. Det gér &ven

att ringa PIO, precis som tidigare, sa
hjélper vi till att gora dnskade juste-
ringar pa din medlemssida.

PIO planerar att skicka ut inbjud-
ningar exempelvis till &rsmotet samt
fakturor gillande medlemsavgifter
via medlemsregistret. Ett nytt
bankgiro-nummer kommer att finnas
pa PIOs fakturor for inbetalning av
medlemsavgifter och det kopplas till
ett OCR-nummer for att automatiskt
hantera alla inbetalningar mellan
banken och medlemsregistret. En
hantering som kommer att forenkla
mycket for PIO. Styrelserna i PIOs
regionala foreningar kommer att fa
tillgdng till utvalda sidor i medlems-
registret vilket bidrar till att gora det
enklare och smidigare vid exempel-
vis inbjudningar till aktiviteter lokalt.

Vi hoppas att du har 6verseende med
att det kan ta lite extra tid innan allt
fungerar som det ska. Vi dr over-
tygade om att det nya medlems-
registret kommer att bli ett lyft
och en forbéttring - ndr allt dr pa
plats! W



SLIPI/SISSI-méte

Unik mijlighet att ta del av-den
senaste forskningen

SLIPI (Sveriges lakares intresse-
forening for primar immun-
brist) och SISSI (Sveriges
immunbristsjukskoterskors
intresseforening) arrangerar
vartannat ar utbildningsdagar
i samband med sina ars-
moten. | ar holls motes-
dagarna i Bastad den 6-8
september. Fem represen-
tanter fran PIO deltog vid
motet.

I den stora foreldsningssalen hade
PIO ett utstdllningsbord dér Nathalie
Fessé Ljungbick, Birgitta Lange,
Anneli Larsson, Camilla Ottosson
och Hanna Thornstrom delade ut
informationsmaterial och pratade
med ldkare och sjukskdterskor som
besokte utstdllningen. Varmt tack

till SLIPT och SISSI for att PIO fick
delta. Det var vérdefullt for oss att fa
den har mojligheten att sprida infor-
mation till de cirka 200 deltagarna
som forhoppningsvis berdttar for
sina patienter om PIO.

PIOs representanter skrev ocksa re-
ferat fran foreldsningarna som holls
vid utbildningsdagarna, vilket ger
PIObladets ldsare en unik mojlighet
att ta del av den senaste forskningen.
Vid métet bjods det pa foreldsningar
om immunsystemet och om allt frén
diagnos, utredning och symtom till
komplikationer och behandling av
priméra immunbrister.

Det hiar numret innehaller referat
om hur olika primédra immunbrist-
diagnoser kan faststillas, om interfe-
ronopatier och om hur olika faktorer,
som t.ex. kon, gor att immunsystemet
varierar och utvecklas olika hos olika
individer. PIO har dven fatt hjilp

av Hannes Lindahl frén Karolinska
Universitetssjukhuset att skriva en
sammanfattning frén en foreldsning
han holl om skyddande antikroppar
1 immunglobulinprodukter.

Fler referat fran utbildningsdagarna
kommer i nista nummer. H

PIO delade ut information till Iakare och sjukskoterskor under SLIPIs och SISSIs utbildningsdagar i Bastad.
Foto: Nathalie Fessé Ljungback.
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SLIPI/SISSI-méte

Diagnostik av immunbrist

- fran celler till DNA

Text: Camilla Ottosson
Foto: Arkivbild, PIO

Lakaren Per Marits som
arbetar vid avdelningen for
Terapeutisk Immunologi och
Transfusionsmedicin pa Karo-
linska Institutet berattade
under tva forelasningar om
olika tekniker for att diagnos-
ticera primar immunbrist. |
de tva férelasningarna be-
skrev han hur analysmetoden
flodescytometri kan ge svar
pa vilka olika vita blodkroppar
en patient har, och baserat
pa svaret genomférs en ge-
netisk analys for att faststalla
exakt diagnos.

Cellanalys

I sin forsta foreldsning beskrev Per
Marits tekniken flodescytometri,
som anvinds for att studera och
sortera ut celler i blodet med hjélp
av laserljus. Tekniken gér ut pé att
celler sorteras ut med hjélp av speci-
fika antikroppar mirkta med fluore-
scerande firg riktade mot kénda
strukturer (proteiner) pa cellernas yta.
Nir cellerna passerar en laser kan de
sedan separeras utifran storlek, och
fluorescens. Metoden anvénds bl.a.
for att klassificera lymfocyter, inte
bara som T- och B-celler utan éven i
olika sorter av dessa celler.

Flodescytometri anvidnds som
diagnostiskt hjdlpmedel vid alla
immunbrister ddr man missténker att
antalet eller utmognaden av T- och/
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eller B-celler inte dr normal. For
att karakterisera CVID finns det
nationella rekommendationer for hur
typningen av B-celler och T-celler
med flodescytometri ska goras.

Nér man ska analysera olika cell-
populationer &dr det viktigt att veta
vilka ytproteiner som finns pa deras
utsida och som é&r specifika for just
den celltypen, eller den mognads-
fas cellen befinner sig i. Om man
vet detta, kan man sétta samman en
panel av infdrgade antikroppar for
att detektera (spara) dessa celler
specifikt.

En viss uppséttning infdrgade anti-
kroppar som kan anvéndas for att
utreda forekomsten av olika typer
av lymfocyter, och ddrmed immun-
brister, kallas en panel av antikroppar.
Om man sétter upp dessa paneler
pa lampligt sétt kan de anvindas for
att rikta den fortsatta utredningen av
patienten.

For CVID éar det viktigt att doku-
mentera forekomst av sd kallade
”switchade” B-celler, som definieras
av sitt uttryck av ytproteinet CD27,
avsaknad av IgD- och IgM-anti-
kroppar pa ytan. Dessa B-celler har
Overgatt (“switchat”) fran att pro-
ducera omogna IgD- och IgM-anti-
kroppar till att producera mer effek-
tiva IgG- eller IgA-antikroppar. Man
vill ocksa detektera och mita antalet
aktiverade B-celler som har ett 1agt
uttryck av ytproteinet CD21 pé ut-
sidan, och B-celler som befinner sig
1 en overgangsfas. For T-celler ér det
viktigt att i forsta hand identifiera

Foto ar fran nar Per Marits tilldelades
PIOs forskningsstdd 2017 for sin forsk-

ning om den genetiska bakgrunden
till primar immunbrist.

omogna, naiva T-celler via deras yt-
protein CD4 eller CD8.

Vid diagnostik av CVID bérjar man
med funktionella analyser som visar
om de vita blodkropparna fungerar.
Finns det specifika antikroppar mot
smittdimnen man vaccinerat mot?
Kan individens celler producera anti-
kroppar vid stimulering i provror? Ar
T-cellerna reaktiva mot olika smitt-
amnen? Det man ser i de funktionella
analyserna forsoker man sedan veri-
fiera med genetisk undersokning.

Genetisk analys

Speciella observationer som gor det
extra angeldget att gora genetisk
diagnostik vid CVID, menade Per



SLIPI/SISSI-mote

Marits dr om patienten har lung-
problem, dkad méngd B-celler och
T-celler (lymfoproliferation), ovanliga
eller svéra sjukdomssymtom eller
om de fatt sin CVID-diagnos under
barndomen. En del (15-20 procent)
med variabel immunbrist far granu-
lomatds lymfocytér interstitiell lung-
sjukdom (GLILD). Vid GLILD finns
granulom och lymfoproliferation i
den bindvdv som omger och stddjer
lungséckarna (interstitiell vdvnad).
Sjukdomen leder till symtom som
andfaddhet, hosta och inflammation.
Ménga CVID-patienter har forstorad
mjdlte pd grund av lymfoprolifera-
tion och i nuldget genomgar inte alla
dessa patienter helgenomsekvense-
ring (genetisk analys av alla gener).

Nér man ska faststilla de genetiska
analysresultaten gar man tillbaka
till resultaten fran cellanalysen man
gjorde med flodescytometri. Hur
sag cellpopulationerna ut? Finns det
nagon information man kan hitta i
forskningspublikationer som kan
forklara resultaten och hjélpa till
med tolkningen? Finns det nagot test
som enkelt kan avspegla funktionen

hos en gen som verkar vara muterad,
och som kan visa effekten av den
muterade genen?

Vid helgenomsekvensering far man
svar pa analysen inom nagra dygn
till en vecka. Detta omfattar en
persons alla drygt 20 000 gener.
Man gor sedan ytterligare analys av
de gener man ir intresserad av och
som man vet ar relaterade till CVID.
For primér immunbrist kdnner man i
nulédget till mer dn 500 gener som &r
relevanta att analysera och som om
de &r fordndrade leder till priméra
immunbrister som svar kombinerad
immunbrist (SCID), kronisk granulo-
matos sjukdom (CGD), CVID,
Hyper IgE och MSMD (6kad kéns-
lighet for mykobakterier) men &ven
till andra sjukdomar som HLH (he-
mofagocyterande lymfohistiocytos),
autoinflammation, VEO-IBD (Very
Early Onset Inflammatory Bowel
Disease — inflammatorisk tarmsjuk-
dom som startar tidigt i barndomen)
och autoimmunitet.

Klinisk helgenomsekvensering har
stora krav pa sig vad géller sékerhet,

kvalitet och snabb och sidker medi-
cinsk tolkning. Sekvenseringen ut-
fors i Sverige av Clinical Genomics,
SciLife Lab i Solna.

Enligt Per Marits varierar nyttan med
genetisk diagnostik baserat pa vilken
klinisk bild man har. Om man har
en tydlig klinisk bild kan man l4tt
koppla den till variationer (muta-
tioner) i en viss gen. Typexempel pa
detta & SCID och CGD. Svarig-
heterna uppstér ndr man har en tyd-
lig klinisk bild, men inte hittar ngot
vid genetisk analys. Sa &r fallet med
immundefekter med 6kad kanslighet
for mykobakterier (MSMD). Vid en
oklar eller komplex klinisk bild eller
sjukdomsuppkomst eller utveckling
ar det svarare att gora korrekt gene-
tisk diagnostik.

En sédker genetisk diagnos &r ofta
till stor nytta. D& kan man faststélla
diagnosen, gora anlagstestning hos
nérstaende till patienten, anpassa be-
handlingen till sjukdomens utveck-
ling och léttare gora en prognos for
denna. Det ar ocksé littare att hitta
en riktad behandlingsplan framat. l
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SLIPI/SISSI-méte

Att stalla diagnosen ALPS

Text: Anneli Larsson och Camilla Ottosson

Anne och Stephan Ehl fran
Universitetet i Freiburg,
Tyskland forelaste om auto-
immunt lymfoproliferativt
syndrom (ALPS).

De berittade bland annat om svérig-
heterna att stdlla diagnosen ALPS.
ALPS kan vara svart att uppticka
vid en konventionell genetisk under-
sokning eftersom flera gener kan
vara muterade och ge ALPS eller
ALPS-liknande sjukdom. I vissa fall
bér individen mutationen redan fran
fodseln, men den kan dven uppsta
senare under livets gdng och dé enbart
1 vissa av immunsystemets celler.

Det finns flera olika typer av
variationer i gener (mutationer) som
orsakar ALPS med olika penetrans
(genomslag). For att forsoka hitta

mutationen goérs en helgenom-
sekvensering (ofta forkortat WGS
efter den engelska bendmningen). Da
undersoks hela arvsmassan och inte
bara kodande delar av véra gener.

Det betyder att ocksa icke-kodande
delar av generna (introner) och reg-
lerande delar av DNA ingar i under-
sOkningen. Med nuvarande tekniker
for genetisk diagnostik kan endast
cirka tva tredjedelar av patienterna
fa sin diagnos faststilld genetiskt.
Diagnosen kan déremot faststéllas
genom biologiska analyser dér det
ar viktigt att mita biologiska mar-
korer, som vilka proteiner som finns
pa utsidan av T-celler och méngden
av FAS-ligand (ett protein som ar
viktigt i processen for programmerad
celldod, se faktaruta om ALPS) i
serum. Man miter dven halterna av
vitamin B12 (kobalamin) och signal-
substanserna interleukin-10 och

fmbéfa/cta/ om ALPS

interleukin-18 i blodet. Detta 4r en
bittre metod dn genomsekvensering
for att snabbt diagnosera sjukdomen.

Stephan Ehl beskrev en studie som
heter ALPID dér man forsokt forsta
de olika genetiska orsakerna till
ALPS och hur man béttre kan
sarskilja ALPS och ALPS-relaterade
sjukdomar. ALPS-relaterade sjuk-
domar Overlappar med (har vissa
symtom som &ven ses vid) CVID
och SCID och CID. Lymfoproli-
feration (storningar i lymfvévnadens
tillvaxt som lymfkortlar och mjélten)
och autoimmunitet forekommer vid
flera olika primdra immunbrister
och visar sig tidigt i livet. I ALPID-
studien uppticktes en subgrupp som
har mycket allvarligare symtom
dn ALPS. Stephan Ehl féreslog att
personer med dessa symtom ska fa
diagnosen ALPID framover i stillet
for ALPS. B

Autoimmunt lymfoproliferativt syndrom (ALPS) dr en medfodd sjukdom som innebér att kroppen inte kan
gora sig av med vita blodkroppar via sa kallad programmerad celldod. De ansamlas i stillet i lymfkortlarna,
mjélten och levern och ger dterkommande eller kroniskt forstorade lymfkortlar, forstorad mjéalte, forstorad
lever, autoimmuna sjukdomar samt 6kad risk for lymfcancer. Syndromet é&r arftligt. Det finns i olika former,
varav ALPS-FAS ar vanligast. Orsaken ar nedsatt funktion hos proteiner som har betydelse for programmerad

celldéd inom immunsystemet.

Symtomen varierar i svarighetsgrad. Oftast visar de sig under de forsta levnadsaren, men vid mindre uttalade
symtom kan det dr6ja till vuxen dlder innan diagnosen stills. Forstoringen av lymfkoértlarna varierar frdn sma
avvikelser till kraftig forstoring, dven av de lymfkortlar som finns i brostkorgen och buken. Mjélten kan vara
mycket forstorad, vilket innebar risk for att den skadas av yttre paverkan som stétar och slag mot kroppen.
Ibland leder mjéltforstoringen till brist pa roda blodkroppar och trombocyter (blodplattar).

Behandlingen innefattar vanligtvis immunmodulerande ladkemedel, men enstaka med syndromet klarar sig utan
behandling. En del behdver blodtransfusioner och ibland opereras mjélten bort. I vissa fall gors en hema-
topoetisk stamcellstransplantation, vilket kan bota syndromet.

Kdllor: Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sdllsynta hélsotillstand, SLIPIs riktlinjer for utredning, diagnos

och behandling.
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SLIPI/SISSI-méte

En faktor som paverkar hur
immunsystemet fungerar
— arom du ar kvinna eller man

Text: Camilla Ottosson
Foto: Anneli Larsson

Professor Petter Brodin fran
Imperial College i London
beskrev hur manniskors im-
munsystem varierar mellan
individer och hur immun-
systemet utvecklas olika
hos olika individer beroende
pa kdon och medfédda varia-
tioner i generna.

Petter Brodins forskningsgrupp
forsoker forstd hur immunsystemet
varierar mellan individer och over
tid hos individer. Gruppen vill for-
std vilka faktorer som ger upphov
till denna variation och speciellt
hur dessa, tidigt i livet, paverkar
immunsystemets utveckling och
mognad. Faktorerna péaverkar im-
munsystemet och didrmed ocksa
risken for svara infektioner, cancer
och autoimmuna sjukdomar.

For att forstd hur det méinskliga im-
munsystemet reagerar pa system-
nivd — dvs hur celler, proteiner
och gener reagerar — utvecklar
forskargruppen nya verktyg for
att analysera experimentella data.
Detta goér det mojligt att se
reaktionsmonster i enstaka celler.
Analyserna gors med masscytometri
(ett sétt att “spara” molekylers

rorelser inuti celler med hjilp av
mirkta antikroppar), flodescyto-
metri (ett sitt att ’se” molekyler pa
utsidan av celler med hjilp av anti-
kroppar mérkta med fluorescerande
fargdmnen, en teknik som kan an-
véndas for att ’sortera” celler i olika
grupper) och DNA-sekvensering
(metod for att bestimma kodande
sekvenser i DNA, det vill séga vilka
nukleotider DNA innehéller och
ordningsfoljden av dessa). For att
forstd hur immunsystemet regleras
analyserar de pd samma gang alla
cellpopulationer (grupper av celler
med samma egenskaper) i blodet
fran olika individer 6ver tid, hur
mycket det finns av olika celler och
vad dessa celler kan gora. For att
fa en mer eller mindre fullstindig

Overblick o6ver immunsystemet
kombineras cellanalyserna med att
mita olika proteiner i blodet.

Forskargruppen kombinerar sedan
sina studier av immunsystemet med
att undersoka individernas bakterie-
flora (mikrobiom), egenskaper hos
celler och vdvnader (biometriska
virden) och data om vad individer
har exponerats for (till exempel
smittdmnen, miljogifter med mera)
for att forsoka forstd hur dessa
faktorer formar immunsystemet
olika hos olika ménniskor.

Petter Brodin beskrev foljande skill-
nader mellan kvinnors och méns im-
munsystem som visats i flera stora
studier:

Allvarliga infektioner
Svagt vaccinsvar

Lag férekomst av
autoimmuna sjukdomar

Hog férekomst av cancer

Mindre allvarliga infektioner
Starkt vaccinsvar

Hog férekomst av
autoimmuna sjukdomar

Lag forekomst av cancer

PIObladet Nr 3-4/2023



s S| IP1/SISSI-mote

Dessa skillnader mellan kvinnors
och méns immunsystem blev uppen-
bara under covid-19-pandemin.
Det visade sig under pandemin att
mén generellt riskerade allvarligare
symtom och dog i mycket hogre
utstrackning dn vad kvinnor gjorde
vid covid-19-infektion.

En studie fran 2020 visade att det
ar helt avgorande att en infekterad
individ snabbt producerar stora
méngder av signalsubstansen inter-
feron-1 vid en covid-19-infektion.
Denna signalsubstans aktiverar
snabbt det medfédda immun-
systemet och B-celler och T-celler.
Interferon-1 produceras framfor allt
av en typ av vita blodkroppar som
bendmns dendritiska celler. Dessa
har langa utskott, dendriter, som
de kan fanga upp smittdimnen och
andra frimmande och kroppsegna
dmnen med, som de presenterar for
B-celler och T-celler for att aktivera
dessa. Vid kontakt med virus produ-
cerar vissa dendritiska celler stora
mangder interferon-1. Ett samarbete
mellan det medfédda immunsyste-
met och aktiverade T- och B-celler
leder sedan till att viruset dodas och
forhindras fran att sprida sig och
foroka sig. Fungerar detta som for-
véntat finns det bara en lag méangd
virus i kroppen och man fér en mild
sjukdom. Hos kvinnor reagerar im-
munsystemet pa detta sdtt medan det
ser annorlunda ut hos mén. Hos mén
bildas inte interferon-1 direkt vid en
infektion, utan forst senare, vilket
leder till att virus hinner fordka sig
och infektera fler celler. B-celler
aktiveras och bildar antikroppar
medan T-cellssvaret kommer senare
och blir svagare. Aktiveringen av
det medfédda immunsystemet gar
ocksa ldngsammare hos mén. Detta
ger sammantaget en hogre virus-
mingd i1 kroppen hos mén och risk
for svérare infektion med mer kom-
plikationer och fler dédsfall. Under
pandemin kunde man se att behand-
ling med rekombinant interferon-1

gav mildare sjukdom hos mén.

Hos min dr det testosteron som
orsakar denna forsenade produktion
av interferon-1 vid en infektion.
Testosteron driver immunsystemet
att initialt producera en annan
signalsubstans, tumdornekrosfaktor-
alfa, TNF-a, som minskar produk-
tionen av interferon-1.

Andra studier har visat att individer,
oavsett kon, som har nagot fel i sig-
naleringsvidgarna for interferon-1,
en si kallad interferonopati, upp-
visar samma kénslighet for allvarlig
covid-19-infektion som mén gjorde.

Flera sjukdomstillstand kan kopplas
till avvikande signaleringsférmaga
via interferon-1. Det géller till
exempel  konsskillnader som
observeras vid autoimmuna sjuk-
domar. Systemisk lupus eryte-
matosus (SLE) &r en autoimmun
sjukdom som utmérks av att flera
organ angrips av immunsystemet,
delvis orsakat av en felaktigt reg-
lerad antikroppsproduktion sa flera
sjilvreaktiva antikroppar (autoanti-
kroppar) bildas och aktivering av
signaleringsvégar som aktiveras av
interferon-1. Bland de reumatiska,
kroniska autoimmuna sjukdomarna
ar SLE den som &r mest Over-
representerad hos kvinnor, och &r
tio ganger vanligare hos kvinnor én
man.

Professor Petter Brodin pratade
ocksd om hur vaccinering med
BCG-vaccin, ett levande forsvagat
tuberkulosvaccin, har visat sig
skydda mot flera olika sjukdoms-
framkallande virus hos sma barn,
alltsd inte enbart mot tuberkulos.
Bland dessa virus fanns RS-
virus (respiratoriskt syncytievirus),
influensa typ A-virus och herpes-
simplexvirus typ 2 (HSV2). En
studie har gjorts pa monocyter fran
navelstring som har stimulerats
med BCG-vaccin. Detta stimulerar

Professor Petter Brodin, Imperial
College i London héll en forelasning
om hur han tillsammans med sin forsk-
ningsgrupp forsoker forsta hur immun-
systemet varierar mellan individer och
Over tid hos individer.

monocyterna till att borja producera
signalsubstanserna IL-1beta och
IL-6. Det gor ocksd kromatin-
trddarna i cellernas kromosomer
mindre hart packade, si att det gar
lattare att ldsa av generna. Detta
1 sin tur gor att produkter som
IL-6 och andra signalsubstanser
som monocyterna producerar vid
infektion och aktivering av annan
anledning, produceras snabbare nista
gang de stoter pa ett smittdmne som
ett virus. I studien diskuteras om
vaccination med BCG skulle kunna
ges som forebyggande behandling
for att forbereda monocyter vid
kommande viruspandemier innan
man har specifika vacciner mot det
nya smittimnet tillgdngliga.

Petter Brodins forskning ger svar pa
hur immunsystemet fungerar bade
oversiktligt och pa detaljniva och vi
pa PIO tycker den nya kunskapen
ger hopp om nya behandlings-
metoder framover. H

PIO pa YouTube: youtube.com/user/PIOriks %
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SLIPI/SISSI-mote

Skyddande antikroppar |
iImmunglobulinprodukter

Text: Hannes Lindahl, medicine doktor, ST-lakare,
Klinisk Immunologi och Transfusionsmedicin vid Karolinska universitetssjukhuset

Foto: Privat.

Tillférsel av immunglobuliner
(antikroppar) ar ett effektivt
satt att forhindra infektioner
hos personer med antikropps-
brist. Skyddet ar effektivast
mot bakteriella infektioner i
luftvégarna men samre mot
virala luftvagsinfektioner. Men
vad innehdller produkterna
for antikroppar egentligen?
Intressant nog ar den fragan
tamligen outforskad.

Vi vet med sékerhet att de immun-
globuliner som finns pa marknaden
innehaller ett bra skydd mot difteri,
polio och missling men for andra
virus och bakterier vet vi mycket
mindre. P& Immunbristenheten i
Stockholm har vi nyligen studerat
forekomst av antikroppar mot SARS-
CoV-2 i kommersiella immunglo-
bulinprodukter.

Eftersom det publiceras fi akade-
miska studier ddr man har tittat
niarmare pa innehallet i immunglo-
bulinprodukter har vi begrénsad in-
formation om hur méanga antikroppar
det finns mot olika smittdimnen, om
de &r tillrdckligt ménga, och hur de
skiljer sig mellan olika produkter.
Baserat pé tillgdngliga studier kan
man sdga att personer med immun-
globulinsubstitution inte alltid nar
upp till samma koncentrationer av
antikroppar mot till exempel pneu-
mokocker jamfort med personer
med normal antikroppsproduktion.
Vad som &r en optimal méngd anti-
kroppar for att f& maximalt skydd
mot olika infektioner &r mycket
svart att fastsld och néir sédana
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gransvirden presenteras dr de
ofta baserade pd observationer av
personer med normalt immunfor-
svar. Daremot har tillgéngliga studier
givit oss tydligare besked om den
sista fragan ovan namligen att det
finns skillnader mellan olika im-
munglobulinprodukter. Detta hdnger
sannolikt ihop med att foretagen
samlar in plasma i olika geogra-
fiska omraden i vérlden dar infek-
tionspanoramat och vaccinations-
graden varierar. Den praktiska bety-
delsen av dessa skillnader ar oklar
och behdver studeras i detal;.

P& Immunbristenheten i Stockholm
har vi sedan starten av covid-19-
pandemin analyserat innchallet av
SARS-CoV-2-antikroppar i alla unika
immunoglobulin-preparationer som
har anvénts pa mottagningen. Vi har
visat att drygt ett &r in i pandemin
borjade antikroppar mot viruset
SARS-CoV-2 g att detektera men de
tycks néstan enbart vara ett resultat
av oOkad vaccination hos plasma-
givarna. De nya virusvarianterna
som har tillkommit under pandemin
har inte ldmnat ndgra storre spér i
preparaten. Antikropparna har viss
effekt mot de nya varianterna pa
grund av korsreaktivitet mellan de
olika virus-stammarna, men i takt
med att viruset dndrar sig mer och
mer blir det svarare for antikropparna
att kdnna igen det.

En vanlig fraga som vi far pa Immun-
bristenheten &r om det dr nodvéndigt
att vaccinera sig nu nir det finns
SARS-CoV-2-antikroppar i immun-
globulinprodukterna. Svaret ér ja. En
hog koncentration av neutraliserande
antikroppar, det vill sdga som binder
starkt till den del av viruset som

Hannes Lindahl, Karolinska universitets-
sjukhuset. (Mottagare av PIOs forsk-
ningsstdd 2022.)

behover komma 1 kontakt med krop-
pens celler, kan hindra viruset fran
att orsaka en infektion. Men nér vi-
ruset vél har etablerat sig i kroppens
celler behover de all hjélp de kan fa
och da ar T-celler som kdnner igen
viruset viktiga. Dessa minnes-T-
celler fir man inte i immunglobulin-
produkter utan de mésta man bilda
sjélv, antingen ndr man genomgar
infektionen eller genom att vaccinera
sig. Dessutom vet vi nu att dessa
virus-specifika T-celler behovs
for att skydda oss mot allvarligare
former av covid-19. Ofta vaccineras
dven patienter med T-cellsdefekter
med forhoppningen att de trots allt
skall fa ett visst svar som kan ha en
skyddande effekt.

Slutsatsen blir sdledes att vaccina-
tion hjdlper de flesta individer, inte
minst patienter med immunbristsjuk-
domar. B



SLIPI/SISSI-méte

Interferonopatier

ger bade autoinflammation och
felreglering av immunsystemet

Text: Camilla Ottosson

Interferonopatier ar medfédda
immunbrister som orsakas av
en Okad mangd av interfe-
ron. En av forelasarna som
gav en overblick dver dessa
sjukdomar var Raphaela
Goldbach-Mansky, chef vid
sektionen for translationella
autoinflammatoriska  sjuk-
domar vid National Institutes
of Health, Bethesda, USA. Tva
andra férelasare, Anna Carin
Horne (Karolinska Institutet)
och Stefan Berg (Drottning
Silvias barn- och ungdoms-
sjukhus, Sahlgrenska Universi-
tetssjukhuset) beskrev tva
av dessa sjukdomstillstand,
CANDLE och SAVI.

Interferon-1 &r namnet pa en grupp
av signalsubstanser som bildas av
vita blodkroppar vid virusinfek-
tioner och de dr mycket viktiga for
att aktivera det medfédda immun-
forsvaret och B-celler och T-celler.
Raphaela Goldbach-Mansky gav
en Oversikt 6ver sjukdomstillstand
orsakade av en for hog mingd av
interferon-1, s kallade interferono-
patier. Hennes forskargrupp studerar
sjukdomsforlopp och vad som orsa-
kar felreglering av immunsystemet
vid autoinflammatoriska sjukdomar
orsakade av interferon-1. Brist pa

12

interferon-1 leder till 6kad kanslig-
het for virusinfektioner, svarare in-
fektioner och hogre dodlighet.

Autoinflammatoriska sjukdomar &r
en grupp sdllsynta syndrom som
orsakas av felaktig reglering av det
medfodda immunsystemet. Felaktig
reglering eller immundysreglering
ar vanligt ocksd vid ménga andra
immunbrister, t.ex vid CVID. Im-
mundysreglering i det adaptiva im-
munsystemet (T- och B-celler) kan
leda till autoimmunitet. Raphaela
Goldbach-Mansky beskrev med en
metafor hur interferon-1 paverkar
balansen i immunsystemet som en
vag, dér vissa typer av autoinflam-
mation finns i ena vagskalen och
autoimmunitet i den andra. Mycket
forskning pagar for att forstd vad
som driver immunforsvaret antingen
mot autoinflammation eller mot
autoimmunitet. Goldbach-Mansky
beskrev flera olika autoinflamma-
toriska tillstdnd kopplande till for
hoéga nivaer av interferon-1. Exem-
pel pé séddana sjukdomar ar CAND-
LE (Chronic Atypical Neutrophilic
Dermatosis with Lipodystrophy and
Elevated temperature) och SAVI
(STING-associated vasculopathy
with onset in infancy). Ordet "vas-
culopathy" ar besldktat med ordet
vaskulit som betyder inflammation
1 blodkarl.

De hoga nivderna av interferon-1
beror pa fel i mekanismer som
driver produktionen av interferon-1,
genom att reglerande proteiner inte

fungerar. Det kan ocksé bero pa fel i
cellernas maskineri for att bryta ner
proteiner, proteasomerna, vilket gor
att interferon-1 inte bryts ner pé ett
korrekt sdtt och d& okar koncentra-
tionerna. Bdda dessa mekanismer
kan orsaka autoinflammatoriska
syndrom. [ vidvnadsceller och i celler
1 det medfodda immunsystemet (till
exempel monocyter och makro-
fager) kan det finnas en konstant
produktion av interferon-1 som leder
till hoga nivaer och kan orsaka
vissa av de autoinflammatoriska
sjukdomstillstdnden.

I andra végskalen beskrev Raphacla
Goldbach-Mansky autoimmuna sjuk-
domar som SLE. Hon berittade
att sjukdomsframkallande komplex
mellan sjdlvreaktiva antikroppar och
kroppens egen vdvnad driver dkad
produktion av interferon-1 i B-celler
och dendritiska celler (presentations-
celler i immunforsvaret) vilket dven
leder till aktivering av T-celler och
de autoimmuna reaktionerna. Enligt
Raphaela Goldbach-Mansky miss-
tanker forskare inom omradet att det
finns medfodda fordndringar i DNA
som driver de autoimmuna proces-
serna, men det dr inte ként i dags-
laget vilka dessa fordndringar ar
eller vilken effekt de har.

Anna Carin Horne beskrev en
patient med sjukdomen CANDLE.
CANDLE ér en sillsynt, genetisk
autoinflammatorisk sjukdom som
orsakas av felaktig reglering av
produktionen av interferon-1 och
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produktionen dkar oproportionerligt
mycket vid ofarliga stimuli som kyla,
stress eller vanliga virusinfektioner.
Sjukdomen visar sig tidigt i spad-
barnsdldern med Aaterkommande
feberperioder, eller daglig feber,
karakteristiska sar i huden, vikt-
nedgang och karakteristisk forlust
av fettvivnad, vilket ger barnet en
mycket speciell symtombild som é&r
SVar att missa.

Stefan Berg beskrev sedan en
patient med sjukdomen SAVI, ett
sdllsynt medfott autoinflamma-
toriskt sjukdomstillstdnd orsakat av
kronisk produktion av interferoner.
I detta fall orsakas den kroniska in-
terferonproduktionen av fel i ett reg-
lerande protein som heter STING.
Sjukdomen yttrar sig direkt efter fod-
seln som svéra sar i hud, lungor och
leder och svarigheter att dka i vikt.
Barnen har lag feber, aterkommande

I "Man maste ju leva ocksd” - Vad en immunbristsjukdom

hosta, ont i leder och fjéllande sér i
huden som forvérras vid infektioner.

Alla tre foreldsarna beskrev vikten
av tidig diagnos. Interferonopatierna
debuterar tidigt i livet och behand-
ling behover sittas in tidigt for att
minska risken for organskador. Det
ar darfor viktigt att kdnna igen sym-
tomen, att utreda omfattningen av
organinflammation och skada och
om det finns immunbrister (IEI)
av annan sort ocksa, att stilla en
tidig genetisk diagnos om det &r
mojligt, samt att kartldgga den in-
flammatoriska dysregleringen.

Enligt Raphaela Goldbach-Mansky
finns det dock inga riktigt bra be-
handlingsmetoder for de autoin-
flammatoriska sjukdomarna idag.
Vid tidig diagnos kan man sétta in
tidig antiinflammatorisk behandling
i form av kortison och laga doser

metotrexat. I studier har man sett
effekt av JAK-hdmmare (en im-
munmodulerande behandling) som
enligt Goldbach-Mansky ar forsta-
handspreparat for behandling av
SAVI och CANDLE. Behandling
kan ge allvarliga biverkningar som
t.ex. allvarliga virusinfektioner,
tillvaxthdmning och blodbrist och
maste darfor foljas upp noga.

Det forskas mycket for att fa fram
nya och béttre behandlingar for
dessa patienter. Stefan Berg beskrev
prelimindra forskningsdata som
indikerar att en antikropp som
blockerar interferon-1 skulle kunna
ge bra behandlingseffekt vid flera
av dessa syndrom. Detta ger hopp
om att kunna balansera midngden
interferon-1 och dirigenom minska
organskadorna och dka livskvaliteten
hos vissa personer med autoinflam-
matoriska syndrom. H

| PIOs podd Sa sjukt moter vi personer med
primar immunbrist och deras narstaende.

lintervjuer och samtal delas vardagsberattelser och vi far héra om utmaningar och I6sningar pa
problem. | podden delar ocksa experter med sig av sin kunskap inom avsnittens olika teman. Du
hittar podden pa PIOs hemsida eller sok efter “Sa sjukt” dar poddar finns.

15 Jobb - ingen passar for alla, men alla passar for nagot.

innebar, medicinskt och i vardagslivet.

PIO 40 &r - fran fortvivian till hopp med battre mdjligheter
till diagnos och behandling.

Hjalp! Jag har fatt en kronisk sjukdom.
Att vdlja framtid.

Primar immunbrist - mer an infektioner.
Kopplingen mellan primar immunbrist och autoimmunitet.

Traning! Hur funkar det for personer med PL.

Nar man inte ar kompis med sin sjukdom och medicinering.

Forskning och behandlingsmaéjligheter inom omradet PI.
Foraldraskap och primar immunbrist.

Familj, karlek och priméar immunbrist.

Primar immunbrist och covid-9.

Sa fortsatter livet i skuggan av covid-9.

Donerad blodplasma raddar liv.

Skolan - sa kan den anpassas for elever med Pl.

16 Resistenta bakterier och framtida alternativ till antibiotika.

17 Allt du vill veta om vaccin och primar immunbrist.

18 Poddcirkel om Sa sjukt - en moétesplats for unga vuxna med Pl
19 Att leva nara nagon med primar immunbrist.

20 HAE - om livet med en sallsynt, allvarlig sjukdom och den
senaste forskningen.

21 Covid9 - forskningsframsteg och om att vaga ldmna
isoleringsbubblan.

22 Tidig upptackt av primar immunbrist livsviktigt.

23 Livet med Pl och om PIDcare och Halsodagboken.

24 Internationell immunbristkongress i Goteborg.

25 Syskonrelationer och Pl - gladje, oro och syskonkarlek.
26 Varldsimmunbristveckan och GoZebra.

27 Kan tand- och munhélsa paverkas vid primar immunbrist?

28 IgG-subklassbrist i fokus - Vad hander inom forskningen och hur
ar det att leva med sjukdomen?

Programledare: Lucette Radstrom. Producent: Estrid Holm. Podden &r ett samarbetsprojekt mellan PIO och CSL Behring.
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Pl och sepsis

Seps

S

— hur kaf det qruppen wed primir éwwmnbﬂ}ft:jwkdom?

PIO har fatt fragor om sepsis
och hur det paverkar grup-
pen med primar immunbrist-
sjukdom. Vi stallde darfor
samman ett antal fragor som
professor och oOverlakare
Peter Bergman vid Immun-
bristenheten, Karolinska Uni-
versitetssjukhuset har hjalpt
oss att besvara. Snabb be-
handling ar avgoérande vid
sepsis och darfor ar det viktigt
att kanna till symtomen.

Vad ir sepsis?

Sepsis dr ett tillstand nér kroppens
immunforsvar reagerar pa ett fel-
aktigt sétt vid en infektion. I stéllet
for att eliminera infektionen, blir
immunsvaret oftast for kraftigt och
okontrollerat, vilket kan resultera 1
inflammation, vidvnadsskador och
att kroppens organ slutar att fungera.
Sepsis ér ett allvarligt tillstdnd som
kréver snabba vardinsatser.

Vad orsakar/utloser sepsis?
Sepsis utloses alltid av en infektion.
Det vanligaste dr bakterier, men
dven virus, svamp och parasiter kan
utlosa sepsis.

Hur vanligt ir det med sepsis och
ar risken for sepsis 6kad vid olika
primiira immunbrister?

Det ar svart att exakt bestimma
eftersom diagnosen inte alltid
registreras pa korrekt sdtt. Man
uppskattar dock att cirka 50 000

4

vuxna svenskar far sepsis varje ar.
Da ingér de 3 000 till 5000 personer
som far den allvarligare varianten
septisk chock.

Den viktigaste riskfaktorn for att
drabbas av sepsis dr hog élder;
median-aldern dr 80 ar. Aven de
med sédnkt immunférsvar har en
okad risk, men inom denna grupp
varierar risken stort. Om man t.ex.
genomgar cancerbehandling kan
risken vara stor for sepsis beroende
pa i vilken fas av behandlingen man
ar, medan annan immunddmpande
behandling som t.ex. kortison-tabletter
inte Okar risken lika mycket.

For patienter med antikropps-
brister, som t.ex. IgA-brist, [gG-sub-
klassbrist, CVID och XLA &r inte
risken for sepsis okad jamfort med
andra i samhillet. Daremot finns
det undantag och det géller om man
saknar mjilte, har medfodd kom-
plementbrist eller brist pa neutrofila
granulocyter. D4 kan risken for
sepsis vara okad och det dr nagot
man behdver diskutera noga med
sin behandlande ldkare. Man bor da
vaccineras mot de vanligaste bakte-
rierna som man &r kéanslig for, samt
eventuellt forses med profylaktisk
antibiotika-behandling att ha i
hemmet eller vid resa, men det av-
g0rs fréan fall till fall.

Hur “farligt” ér det att fa sepsis
och ir risken storre for allvarligt
sjukdomsforlopp hos personer
med primir immunbrist?

Sepsis ar potentiellt allvarligt och

L .

Peter Bergman, professor och
overldkare vid Immunbristenheten,
Karolinska Universitetssjukhuset.
Foto: UIf Sirborn.

man bor soka vard vid symtom som
nidmns nedan. Detta giller sérskilt
om man saknar mjalte, har medfodd
komplementbrist eller brist pa neut-
rofila granulocyter. Snabbt insatt
behandling ar viktig for att stodja
kroppens formaga att dterhdmta sig
fran den oreglerade inflammation
som sepsis-sjukdomen har orsakat.

Vilka symtom ska man vara upp-
mirksam pa?

Sepsis borjar oftast med en vanlig
infektion. Det kan vara en urinvégs-
infektion, luftvigsinfektion eller ett
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sér som inte ldker. Men orsaken och
ingéngsporten i1 kroppen kan ocksé
vara oklar. Dérfor dr det viktigt att
vara uppmérksam pd de symtom
som kan tyda pa allvarlig sjukdom:
det handlar t.ex. om att patienten ar
forvirrad och pratar sluddrigt, har en
anstringd andning, snabb puls (utan
anledning), svar smérta och muskel-
svaghet, diarré och krikningar,
flickar pa huden, lagt blodtryck
och/eller lag urinproduktion.

Nér ska man soka sjukvéard och
hur brattom ir det att man far
vard nir man har sepsis?

Om négra av ovanstdende symtom
intrdffar och man ar orolig for sig
sjalv eller en anhorig ska man
soka sjukvard. Det kan t.ex. handla
om att en luftvigsinfektion inte
laker som forvintat och patienten
bara blir simre och sdmre, dr dasig,
forvirrad och sjuk pé ett sétt som
inte kdnns igen. Om man har drab-
bats av sepsis och uppvisar ndgot av
symtomen ovan dr det brittom att
ringa 112. Det handlar dock om tim-
mar, inte minuter, men &r man sjuk
1 sepsis bor man aka in akut for att
bli bedomd av sjukvérden. Det &r
viktigt att behandling sétts in tidigt
1 sjukdomsforloppet.

Hur stills diagnosen sepsis pa
sjukhus?

Maénga sjukhus i Sverige har infort
nagot som kallas “’sepsis-larm”, ett
nationellt vardforlopp for sepsis som
innebér att patienten bedoms direkt
av ett team av akutldkare, infektions-
lakare och intensivvardslikare som
tillsammans lagger upp en plan for
patienten. Man tar prover, inklusive
blododlingar, och goér rontgenunder-
sokningar. Patienten liggs sedan in
pa en avdelning eller pa VA, bero-
ende pa allvarlighetsgrad.

Blododlingar &r viktiga att ta direkt
pa akuten, innan patienten far sin
antibiotikabehandling. Dock sa
hittar man bakterier i blodet hos en-
bart cirka 30 % av patienterna med
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sepsis. Sepsis kan alltsd forekomma
utan fynd av bakterier i blodet,
vilket gor det dnnu tydligare att det
ar kroppens felaktiga immunreak-
tion som dr det storsta problemet.

Hur behandlas sepsis och skiljer
sig behandling/omhéndertagande
a4t om man jimfor en person med
normalt fungerade immunforsvar
och en person med primir im-
munbrist?

Egentligen skiljer det sig inte &t i
den akuta situationen da det handlar
om att stilla diagnos och stddja
vitala funktioner med vétska och
att ge antibiotika. Det som skiljer
ar att for patienter med immunbrist
bor troskeln for att dka in till sjuk-
hus vara lagre. Det kan vara svért att
mirka av en inflammation i kroppen
om man t.ex. saknar granulocyter,
man bor d& vara uppmérksam pa
feber, eller ibland till och med lag
kroppstemperatur tillsammans med
sénkt allméntillstind. Om man sak-
nar mjalte och drabbas av infektion
med pneumokocker i blodet kan det
gé snabbt och darfor bor man vara
extra uppmérksam pa symtom som
t.ex. forvirring, orkesloshet eller illa-
maende. Symtomen kan vara annor-
lunda och det kan gé snabbare att bli
riktigt sjuk om man har en underlig-
gande immunbrist.

Kan sepsis hos personer med
primir immunbrist forebyggas
genom att antibiotika sitts in
tidigt under ett infektionsforlopp
t.ex. om man har en luftvags-
infektion?

Den vanligaste primédr immunbrist-
gruppen som har laga nivéer av anti-
kroppar, IgA-brist, IgG-subklass-
brist, CVID och XLA, har en 6kad
risk for luftvidgsinfektioner i all-
méinhet. Dessa patienter har ddremot
ingen Okad risk for sepsis, utan dar
spelar andra riskfaktorer in i stillet,
som t.ex. hog élder eller pagaende
cancer-behandling. Risken for
sepsis dr fridmst 6kad hos individer
som saknar mjélte, har en medfodd

Tank garna pa PlO i jul!l Ge bort ett gavobrey, ett medlemskap
eller en prenumeration pa PIObladet. Du kan ocksa handla
julklappar i zebra-butiken via PIOs hemsida www.pio.nul.

komplementbrist eller mycket 1dga
nivéer eller sédnkt funktion hos neu-
trofila granulocyter (neutropent).

Det ar alltid viktigt med korrekt
diagnostik och tidig behandling vid
infektioner ndr man har primér im-
munbrist. Det dr darfor extra noga
att ta odlingar, till exempel frén luft-
végarna ndr man har luftvigssym-
tom. Ett bra taget upphostningsprov
(sputum) kan avsloja vilken bakterie
som ar orsak till patientens sym-
tom och pé sé vis vet vi vilken anti-
biotika som har effekt. Vi brukar
rekommendera att man ldmnar prov
ganska tidigt i sjukdomsforloppet
for att snabbt kunna fa korrekt be-
handling, d& det kortar sjukdoms-
perioden visentligt hos patienter
med primdr immunbrist, och minskar
dven risken for komplikationer.
Ofta behdver antibiotika ges innan
man har svar pé odlingarna, men
det beror pa patientens tillstand.
Nar odlingssvaret sedan kommer
kan man ibland behdva korrigera
behandlingen efter fyndet och resi-
stensmonstret hos bakterien.

Ar det nagot annat du tycker
ar viktigt for patienter med
primir immunbristsjukdom att
kédnna till?

Jag vill skicka med budskapet att
personer med medfédd (primér)
immunbrist har vildigt olika risk
for sepsis. Som ndmnts ovan har
de allra flesta patienter med pri-
mir immunbrist inte nagon oOkad
risk pga sin diagnos, medan andra
kan ha viss 0kad risk. Darfor ar det
viktigt att ha en diskussion med sin
behandlande likare om sin immun-
bristsjukdom och vilka eventuella
risker som finns. Varje patient maste
fa individuella rdd om risker och
vad man kan gora at saken, genom
t.ex. vaccinationer, profylaktisk
antibiotika-behandling och vad man
ska vara uppmirksam pa. Glom
forresten inte att vaccinera er mot
covid, influensa och pneumokocker,
helst redan i host!




Famil

Text och foto: Ulrika A Jondelius

Regn, regn och rusk i flera
veckor, men pa PIOs familje-
lager, 10-I3 augusti pa Uskavi,
tittade solen fram igen! Var
det kanske magi? Hade lego-
magikern, som skulle besdka
familjelagret, ocksa lyckats
trolla fram fint sommarvader?

Fran Sundsvall i norr till Angelholm
1soder anslot familjerna pa torsdagen
till PIOs familjeldger, 50 personer
inklusive ledare. Efter incheckning i
egna stugor serverades korv Stroga-
noff till kvéllsmat. Lagerprogrammet
startade pa fredag morgon med fru-
kost och sedan vilkomstlekar under
ledning av ldgerledare Birgitta. Nar
alla hilsat pd varandra var det dags
for aktivitet i ett av de stora tilten
som hyrts in och stéllts i ordning med
golyv, stolar och bord.

Jennifers film handlade om en figur
som reste i tiden. (For att gora filmer
anvandes gratisversionen av appen
Stop Motion Studio som finns till bdde
iPhone och Android.)

Lego-magiker Stefan Eriksson,
som deltog 1 TV-programmet Lego
Masters 2020, inspirerade och for-
klarade hur det gick till att skapa
stop-motion-filmer med sma legofi-
gurer. Under fika-pausen bjod Stefan
ocksa pa ett spannande lego-trolleri.
Det var nog ménga i publiken som
forsokte lista ut hur det gick till nér
Agnes fiskade upp delarna till en
legofigur ur en pése full med lego-
bitar, byggde ihop figuren som sedan
visade sig redan vara avritad pa ett
stort papper som Stefan vecklade ut.
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En lager-favorit &r ndr vi tar med
eftermiddagsfikat ner till sjoboden
och plockar fram kanoter, kajaker
och paddle boards. Att det bléste
nagot sa det bildades sma vagor var
inget som hindrade deltagarna att ge
sig ut pa sjon Usken.

Efter tacos till middag, samlades
alla 1 det stora tiltet igen for att se
pa stop-motion-filmerna som hade
spelats in pa formiddagen. Det ats
popcorn och var en miktig upp-
levelse att se alla fina filmer som
barnen skapat under nagra fa timmar.
Vi hann ocksé med att pyssla bland
annat fina pixel-hobby-nyckelringar.

Senare pé kvéllen grillades korv och
kékades chips. Det blev en fantastiskt
fin kvill, vinden hade mojnat och nér
solen gick ner fargades himlen rosa.

Pélordagen, efter frukost, holl senior-
professor Lennart Hammarstrom
fran Karoliska Institutet tva forelds-
ningar som handlade om immunfor-
svaret och olika immunbrister samt
om genetisk diagnos — nér &dr det
viktigt? Ett referat finns att 14sa pa
sidan 20-21. PIOs ordférande Maria
Lofving holl i en PIO-presentation
dir hon bland annat beréittade om
PIOs verksamhet och varfor det &r
viktigt med medlemskap for att bidra
till en stark organisation, sid 19.

Nér forédldrarna lyssnade pa fore-
lasningar pysslade barnen egna
danskldder tillsammans med Emma
som studerar pd estetiska programmet
pa Karolinska gymnasiet i Orebro.
Emma holl sedan i en danslektion
dir barnen fick ldra sig att dansa
proffsiga danssteg som Emma valt
till laten "Andas in andas ut". Forald-
rarna bjods bade pa en uppvisning av
barnen och hade mdjlighet att sjdlva
prova pa att genomfora stegen till
dansen.

Pa familjeldgret ar det vissa aktivi-
teter som aterkommer, ar efter ar, och
en av dessa saker dr promenaden till
kalkbrottet med tillh6rande bad. Allt-
s bad for de som vagar doppa sig i
det kalla vattnet, inte for badkrukor

jelager

som istéllet hellre star och tittar pa
och tar ett foto...

Modig badare i kalkbrottet. Négon
sa |9 grader, men det maste ha varit
ytvattnet langst in mot stranden...

Efter middagen anordnades en skatt-
jakt. De olika lagen fick en ledtrad
till en gomd skattkista nér de klarat
av en speciell uppgift som att klattra
genom ett spindelnit och kasta hést-
skor innanfor en cirkel. Skatten var
lordagsgodis till bade barn och vuxna.

Kvillen avslutades med ett fest-disco
dér det fanns olika spel, en plats att
ta roliga foton, mgjlighet att snurra
pa ett lyckohjul och vinna fina priser
och mycket mer.

Fore lunchen pa sondagen fanns tid
for bade pyssel och minigolf innan
vi sa hej dé for den hér gdngen. Tack
till alla er som pé olika sétt bidrog till
arets lager! Ett extra stort och varmt
tack till Lennart Hammarstrom och
Maria Lofving, ldgerledare Birgitta
Lange, Susanne Larsson, Jennie
Sefton, Maria Arosenius, barn-/ung-
domsledare Jennifer E. Larsson och
Inez Arosenius samt PIO-kontorets
medhjidlpare Emma Jondelius och
Sarah Michelfelder. For att kunna
arrangera liagret och gora det extra
festligt, roligt och intressant for
familjerna behdvs ocksa ekonomiskt
stod fran fonder/stiftelser m.fl. Detta
stod ér en forutséttning for att vi kan
arrangera lagret varje ar, se sid 19. M










Stort och varmt tack for

stod till PIOs familjelager

Helge Ax:son Johnsons Stiftelse
ICA Néra Eko, Orebro

ICA Néra Langbrotorg, Orebro
ICA Parken, Orebro
Jerringfonden

Kungl. Patriotiska sallskapet
Kungl. Séllskapet Pro Patria

Prins Carl Gustafs Stiftelse
Region Varmland

Stiftelsen Karin och Ernst August
Bangs minne

Stiftelsen Kronprinsessan
Margaretas Minnesfond
Stiftelsen Lars Hiertas minne
Stiftelsen Ragnhild och Einar
Lundstréms minne

Stiftelsen Solstickan

Stiftelsen Sunnerdahls Handikappfond

Stiftelsen UIf Lundahls Minnesfond
Anlénstiftelsen
Ake Wibergs stiftelse

Onskemal angéende lagret?
Fyll i formuléret pa PIOs hemsida.

Nasta ar
planerar PIO
familjelager
i Uskavi
8-l augusti.

Utdrag fran foéreldsning: PIO-kunskap

Las mer om PIO pa: www.pio.nu

PIO grundades 1978 som den férsta organisationen i varlden for personer med primar immunbrist. Organisationen fungerar
som en direktdemokrati dar alla medlemmar har en rost och alla medlemmar kallas till arsmote varje ar dar, bland annat,
styrelsen valjs som ar det organ som leder organisationens arbete. Idag har féreningen ca 860 medlemmar och 5 regionala
féreningar som har en viktig roll i att paverka sjukvarden lokalt och erbjuda méjligheter fér medlemmar att traffas.

For ett antal ar sedan togs en strategisk
plan fram som ligger till grund for orga-
nisationens arbete. Allt arbete utgar fran
PIOs motto och vision, som du ocksa kan

hitta i verksamhetsberittelsen.

PIOs motto: Ju mer man vet om sin sjuk-
dom desto storre mojlighet till bra livs-

kvalitet.

PIOs vision: Att alla personer med priméar
immunbrist ska fa tidig korrekt diagnos,
bista kidnda vird och behandling samt

mojlighet till ett bra liv.

PIO arbetar med utbildning och medlems-
stod, tar fram och sprider faktagranskad
information om priméra immunbristsjuk-
domar men dven om samhallsstod, skola
och arbete med mera samt erbjuder moj-
ligheter till erfarenhetsutbyte medlemmar

emellan.

Forenklat kan man dela in PIOs arbete i
fyra delar: information, representation,
medlemsstod och paverkansarbete.

Alltifrdn det att foreningen grundades
1978 har en viktig del varit att formedla
information om priméra immunbrister, om
bakgrunden till sjukdomarna, om behand-
lingsmdjligheter, om aktuella forsknings-
ron med mera pa ett sitt som dven lekmén
kan forstd. Den huvudsakliga kanalen for
detta har varit, och ir &n idag, medlems-
tidningen PIObladet. Information sprids
dven via PIOs sociala medier, hemsidan
pio.nu och podden ”’Sé sjukt”. De perso-
ner som representerar PIO i olika forum
ar fortroendevalda av medlemmarna. Att
de representerar alla PIOs medlemmar
och inte sina enskilda intressen gor att de
kan agera pa ett trovardigt sétt. Styrelsens
arbete och hela organisationen granskas
ocksa arligen bade externt och internt.

En annan mycket viktig del i P1Os arbete
ar medlemsstod, att ge medlemmar moj-
lighet att tridffas och utbyta erfarenheter
med varandra. I samband med &rsmdten
erbjuds alltid tillfdllen till den typen av
moten och sjalvklart dven vid PIOs familje-
lager. Tack vare statsbidraget har PIO
mdjligheten att ha ett bemannat kontor,
som ofta utgér den forsta kontakten for
nya medlemmar.

Tillsammans med styrelsen &r de anstéllda
pa kontoret ocksa mycket involverade i
paverkansarbetet som PIO utfor. Genom
skrivelser, svar pa remisser, moten med
beslutsfattare, kontakter med media med
mera forsoker PIO paverka livssituationen
for personer med primédr immunbrist.
Mycket fokus ligger av naturliga skal pa
vardfragor, men andra omradden som PIO
arbetar aktivt inom &r framst arbete, skola,
utbildning och ekonomi. H



Familjelager

enetisk diagnos
- nar ar det viktigt?

Sammanfattning av férelasning vid PIOs familjelager i Uskavi
Text: Lennart Hammarstrém, seniorprofessor Karolinska Institutet

Foto: Arkivbild, PIO

En korrekt diagnos ar av stor-
sta vikt for att man skall kunna
ge patienten en adekvat be-
handling. Diagnostiken vilar
pa tre grunder - den kliniska
bilden, olika laboratorieunder-
sokningar och, pa senare ar,
en genetisk undersokning.

De riktlinjer som finns for nir gene-
tisk undersokning skall géras siger att
vid fall med misstinkt SCID bor detta
goras for att faststilla
genetisk orsak. Samma
sak giller patienter
med misstinkt kom-
binerad immunbrist (i
samrad med specialist
inom PID/IEI), samt
hos barn vid misstanke
om arftlig immunbrist. En korrekt
diagnos dr grunden for all behand-
ling. Det har bland annat vi sjdlva
visat i en studie ddr vi sett att diag-
nos, behandling eller genetisk rad-
givning paverkades hos néra hilften av
patienterna med antikroppsbrist som
genomgick en genetisk utredning. Man
skulle med andra ord kunna séiga som
de sa forr inom forsvaret: Utan spaning
ingen aning.

»Man

For att forstd grunderna for genetiken
sa maste vi ga langt tillbaka i tiden —
ndrmare bestdmt 375 miljoner ar. Det
var da som forfadern till alla land-
levande djur — lungfisken — tog sig upp
pa land. Den anvénde sina fenor for
att ta sig fram (benfisk) och andades
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med en mycket primitiv lunga, egent-
ligen bara luftsdckar dir den kunde ta
upp syre. Fiskens arvsmassa har sedan
under drmiljonerna gradvis foréndrats
och gett upphov till alla de olika arter
som vi nu har pd jorden.

Arvsmassan utgors av DNA som
bestar av fyra olika baser (nukleotiderna
A, T, C, G) med varierande sekvens,
som via budbdraren RNA Oversitts
till aminosyror som sedan bildar de
proteiner som vi behover i kroppen.
Maénniskan har cirka 3 miljarder baspar

skulle med andra ord

sdga som de sa forr inom forsvaret:
Utan spaning ingen aning. <«

i sin arvsmassa som dr uppdelade pa
olika kromosomer, 46 totalt — varav tva
ar véra konskromosomer dir XX ger
en flicka och XY blir till en pojke. Om
man skulle ldgga alla kromosomer 1 en
rad sé skulle det bli en string som ar
mer dn tva meter 1ang — och detta skall
fé plats i den lilla kdrnan i varje cell!

Pa kromosomerna ligger de gener, vars
sekvens styr bildandet av proteinerna.
Minniskan har drygt 20 000 olika
gener — en “kokbok” for hur man skall
tillverka alla de proteiner som kroppen
behover. Generna ligger utspridda pé
de olika kromosomerna men de utgdr
bara 1-2 % av den totala arvsmassan,
resten har tidigare betraktats som
”skrap-DNA” men pa senare tid har

man forstatt att dessa dr av storsta
betydelse for hur och nédr de olika
generna skall uttryckas i1 kroppen.

Vad ér det som har gjort oss méanniskor
sa framgangsrika hér pa jorden? Har vi
mer DNA? Nej, lungfisken till exempel
har 14 gdnger mer DNA #n vi har. Ar
det antalet kromosomer? Nej, ménga
arter har fler 4n vi — exempelvis har en
asna 62 kromosomer. Har vi fler gener
an andra? Nej, inte det heller. Potatisen
har ungefar lika manga gener som vi s&
vad dr det dd som skiljer oss frdn an-
dra djur? Schimpansen
ar var narmaste slakting
men vi skiljdes &t i ut-
vecklingen for 5-6 mil-
joner ar sedan. Apan har
en liknande uppséttning
av gener som vi men vad
som tycks skilja &r infor-
mationen i vart “skrap-DNA”, dvs hur
och nér vissa gener skall slas pa och av.

kunna

Nér man skall gora genetisk diagnos-
tik for att forsoka identifiera vilken gen
som det ér fel pa (det kan vara enkla
“stavfel” dér bara en nukleotid har
bytts ut, eller mer omfattande forén-
dringar dar hela gener eller delar av
kromosomer saknas), sa borjar man
med att rena fram DNA. Detta gors
som regel fran blod men i princip
kan man ta néstan vilken vdvnad som
helst i kroppen. Sjélva tekniken for att
sekvensera arvsmassan har utvecklats
mycket snabbt under de senaste
decennierna. I den enklaste formen,
nér man tror att det dr fel pa en viss
gen, s& sekvenserar man bara den. Det
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ar en relativt enkel metod som kan
utforas pa flera specialiserade laborato-
rieri Sverige. Nésta steg &r att samtidigt
sekvensera flera olika gener eller till
och med alla gener pa en gang (Whole
Exome Sequencing) eller, pd senare
tid, hela arvsmassan (Whole Genome
Sequencing) som da dven innefattar
vart “skrip-DNA”. Tekniskt sett &r
sekvenseringen inga storre problem att
gora 1 dagsliget utan svérigheten ar att
hitta var felet ligger och sedan, om det
ar ett “stavfel”, gora en funktionell test
for att sla fast om “stavfelet” verkligen
ar orsaken till patientens sjukdom.

En annan form av genetisk diagnostik
ar den som gors pa nyfodda barn. I
dagslédget s undersoks néstan alla barn
med PKU-provet (som egentligen ar
tester for 25 olika sjukdomar varav
PKU (phenylketonuri) var den forsta
som man bdrjade screena for redan pa
1960-talet). Detta &r en blandning av
olika typer av laboratorietester som
g0rs pa ndgra droppar blod som oftast
tas frén ett blodkérl pd handryggen
eller i armvecket. Ar 2019 infordes
en enkel test pA DNA (extraherat ur
blodet) i Sverige for att hitta de barn
som fotts med en svar kombinerad im-
munbrist (SCID). Om dessa barn hittas
tidigt 1 livet, innan de hunnit fa all-
varliga infektioner, sa &r verlevnaden
efter behandling (stamcellstransplanta-
tion) néstan 100 % men om diagnosen
drojer sa ar det f4 barn som Gverlever
langre &n till 1-2 ars élder. Testen
gar ut pa att analysera mingden ny-
bildade T-lymfocyter. Under senare
delen av fostertiden utvecklas immun-
systemet s& vid fodelsen finns det en
stor mingd av dessa celler. Avsaknad
(eller mycket 1dg mangd) av T- lymfo-
cyter tyder da pa ndgon form av primér
immunbrist, vilket leder till att barnet/
familjen kallas in for kompletterande
provtagning och dérefter behandling.

Seniorprofessor Lennart Hammarstrém, Karolinska Institutet.

I Sverige sé hittar man 1-3 barn med
SCID varje ar.

Behandlingen av SCID é&r idag stam-
cellstransplantation ddr man byter ut
barnets hela immunsystem men pé
senare tid har man &dven lyckats med
genterapi vid vissa sjukdomar dér
man da sitter in en korrekt kopia av

Fb‘rkortwgmm PIL, PID och IEI

Primédr immunbrist kan forkortas PI eller PID som bada kommer fran engelskans primary immunodeficiency.
Numera anvénds ocksa forkortningen IEI, inborn errors of immunity dvs medfédd immunologisk sjukdom néir
man pratar om primdr immunbrist. Den nya bendmningen medfodd immunologisk sjukdom anvénds for att
tydliggora att sjukdomarna, utdver infektionskénsligheten mot virus, bakterier, svamp och/eller parasiter, dven
kan leda till autoimmunitet, autoinflammation, allergi och/eller malignitet. (Reds. anm.)
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den trasiga” genen (exempelvis vid
ADA-SCID, SCID orsakad av adenos-
indeaminasbrist). I framtiden kommer
sannolikt fler sjukdomar att kunna
botas med genterapi men min férhopp-
ning dr att man s& smaningom skall
kunna korrigera den specifika muta-
tionen i genen (dvs bara “’stavfelet”)
dven om det ar langt tills dess! W
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Subkutan immunglobulinbehandling

Hjalpmedel vid subkutan
immunglobulinbehandling

— fib koll pd vilka mojlty/wter som ﬂm

Text: Anneli Larsson
Granskad av: Anna Isaksson, SISSI

| PIObladet nr | 2023 beskrevs
I en artikel de olika metoder
som finns for immunglobulin-
behandling och vilka preparat
som finns i Sverige. Vill du lasa
artikeln igen sa finns den pa
www.pio.nu. | den har artikeln
kommer vi Overgripande
beratta om de hjalpmedel
som finns for subkutan im-
munglobulinbehandling. Det
kan vara bra att kanna till for
att du ska kunna efterfraga de
hjalpmedel som ar till storst
hjalp for de behov just du har.

Svenska sjukskdterskors intresse-
forening for primdr immunbrist,
SISSI, har tagit fram riktlinjer f6r im-
munglobulinbehandling och patient-
undervisning. Dér finns ingdende
beskrivningar och bilder pd olika
pumpar, hjdlpmedel och forbruknings-
artiklar som finns tillgdngliga for im-
munglobulinbehandling 1 Sverige.
I riktlinjerna finns ocksé en patient-
instruktion som steg for steg beskriver
hur infusionen av subkutant immun-
globulin ska gé till. Hér foljer en
overgripande beskrivning av olika
hjalpmedel och tillbehdr som finns att
tillgd vid subkutan immunglobulin-
behandling. Vill du veta mer rekom-
menderas varmt SISSIs riktlinjer som
finns pd www.sissi.nu.

Subkutan immunglobulinbehandling
Immunglobulin kan ges subkutant
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(under huden) eller intravendst (i ven).
Vanligast &r subkutan egenbehandling
1 hemmet. Det finns tre olika metoder
for subkutan behandling:

Subkutan Ig-behandling (SCIG)
med pump — Immunglobulinet inji-
ceras subkutant med hjilp av en pump,
vanligen under 1-2 timmar en géng i
veckan. Vid anvindande av ett mer
koncentrerat preparat kan behandlings-
intervallet glesas ut. Det gér ocksé att
dela upp behandlingen pa tva eller fler
dagar.

Faciliterad Ig-behandling (fSCIG)
—Behandlingen ges med pump och kan
ges 1 storre doser med ett behandlings-
intervall pa 3—4 veckor. Ett enzym,
rekombinant humant hyaluronidas, an-
vands for att immunglobulinet léttare
ska spridas i underhuden och darfor
kan storre doser ges.

”Rapid Push” manuell adminis-
trering utan pump — Den subkutana
behandlingen ges med en spruta som
anvénds for att manuellt injicera im-
munglobulin under huden, dvs. utan
hjalp av en pump. Metoden kan an-
véndas for att ta en mindre dos immun-
globulin varje dag eller hela vecko-
dosen vid ett tillfille. En injektion tar
oftast 5-20 minuter.

Hjdlpmedel och tillbehér

For SCIG och fSCIG med pump finns
det ett stort antal olika pumpar med
olika funktioner att vélja bland.
(Pumpar klassas som medicintekniska
produkter, forf. anm.) Pumparna kan
vara elektroniska eller mekaniska.

Till de elektroniska pumparna behdvs
batterier. Batterierna har lang livslédngd,
men det kan vara bra att ha ett batteri i
reserv hemma.

For att genomfora immunglobulin-
behandling behdvs olika tillbehdr for
att fo immunglobulinet frdn flaskan/
ampullen in i kroppen.

For att fa preparatet frén ampullen till
sprutan kan en uppdragningskanyl eller
en Mini-Spike anvindas. En Mini-
Spike r ett hjalpmedel som kan gora det
enklare att dra upp preparatet. Sprutan
som fylls finns i olika storlekar. Vilken
storlek som anvénds beror pA midngden
immunglobulin och typ av pump. Pa
ampullerna med immunglobulin finns
ett batch-/lotnummer som ska sparas
och dokumenteras av dig som far im-
munglobulin.

For infusionen under huden anvinds
en kanyl. Kanylen kan vara av stal
eller mjuk och finns i olika ldngder
och sjdlva nélen pd kanylen kan ha
olika omkrets (méts i OHM). Kanylen
sitts under huden. Det &r viktigt att
kanylens storlek dr anpassad efter pa-
tienten for att minimera biverkningar.
Det finns beddvningsplaster eller kraim
som kan anvéndas vid stickrddsla. Fore
inforandet av kanylen rengdrs huden
vid insticksstéllet med en rengorings-
servett.

For att fasta kanylen pa huden under
infusionen finns héfta, tegaderm eller
kirurgtejp. En del kanyler har hifta
“inbyggt”. Det finns remove vétservett
for att ta bort hdfta. Om en patient
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e SUbkutan immunglobulinbehandling

har svérighet att tolerera hiftan finns
barridrskydd. Preparatet fors 6ver fran
sprutan till kanylen via en plastslang.
Plastslangen kan ha flera forgreningar
till flera kanyler sa att preparatet kan
foras over till flera infusionsstéllen
samtidigt. Det finns ocksé forlangnings-
set till slangen om det behovs for att
till exempel oka rorligheten for indivi-
den under infusionen. (Hjdlpmedel och
forbrukningsartiklar forskrivs pa hjélp-
medelskort, forf anm.)

Det finns produktspecifika broschyrer
med instruktioner och anvisningar
som tillhandahalls av tillverkarna av
immunglobuliner och hjdlpmedel. Bro-
schyrerna kan bestéllas frén respektive
foretag. Det kan ocksé vara bra att haen
kanyl-burk fran apoteket for att kasta
de anvinda nalarna pa ett sikert sitt.

Viktigt med egen kunskap

Det finns manga olika faktorer vid
Ig-behandling som behdver anpassas
for varje individ som exempelvis; dos,
volym per infusion, infusionshastighet,
néllingd, infusionsomréde, med vilken
intervall som behandlingen ges och
hjalpmedel/tillbehor. For personer med
hembehandling &r det viktigt att kdnna
till hur immunglobulin verkar och ha
kunskap om de eventuella biverkningar
som kan uppstd samt veta vilka &t-
gérder som ska vidtas.

Beritta alltid for din ldkare eller sjuk-
skoterska om du upplever biverkningar
eller andra fordndringar som har be-
tydelse for behandlingen. Det finns
manga olika atgérder som kan lindra
ev. biverkningar som din sjukskdterska
eller ldkare kan ordinera -efter

beddmning. Det kan till exempel handla
om att dndra nélléngd eller infusions-
teknik.

Infor uppstart av immunglobulin-
behandling hemma ska individen fa
undervisning om behandlingen. Det &r
viktigt att kdnna till och vara bekvam
med de hjalpmedel som behdvs, samt
kunna iordningstdlla och genom-
fora infusionen med ritt teknik och
hygien. Personer med immunglobulin-
behandling hemma (eller virdnads-
havare till barn) har eget ansvar att
delta i undervisningen och att aktivt
bidra till sin inldrning och ta behand-
lingen enligt ordination.

Kailla: SISSIs riktlinjer for patient-
undervisning och immunglobulin-
behandling. W

PATIENTINSTRUKTION - SCIG (Kalla: SISSlIs riktlinjer, www.sissi.nu)

= 50 B =

Anvand inte en grumlig 16sning. Avlagsna skyddslocket pa flaskan.
5. Anvind en Mini-Spike (eller annan uppdragningskanyl) for uppdragning av immunglobulinet ur flaskan.
Ta bort skyddshylsan fran spetsen pa Mini-Spike (vidror ej spetsen). Stéll flaskan pé en plan yta. Stick spetsen genom

gummimembranet pé flaskan.

6. Oppna locket pa Mini-Spike och skruva fast sprutan.
7. Vind flaskan, Mini-Spike och sprutan upp och ner. Fyll sprutan genom att forsiktigt dra sprutkolven nerat. Se till att
spetsen pa uppdragningskanylen hela tiden &r tiackt av 16sning. Om du far bubblor i flaskan, vénta nagra sekunder sa

minskar de.

Ta ut immunglobulinet ur kylsképet i god tid om det har forvarats kallt. Flaskorna ska vara rumstempererade.
Tvétta hinderna med tval och vatten. Anvéand en ren yta till forberedelserna.
Plocka fram de infusionshjdlpmedel du blivit ordinerad.

Kontrollera att du har rétt mangd immunglobulin, kontrollera utgangsdatum pa flaskorna samt att 16sningen &r klar.

8. Avléagsna sprutan fran Mini-Spike. Se till s att eventuell luft som finns i sprutan forsvinner genom att forsiktigt trycka

pa sprutkolven.

Anslut sprutan till infusionssetet (slang + nal). Tryck forsiktigt fram immunglobulinet ndstan dnda fram till nalen.
10. Rengor huden enligt géllande instruktioner. Ta ett stadigt tag om ett hudveck pa magen eller laret. Stick nélen rakt in

och tryck in den helt 1 huden.

11. Fixera nalen med tejp enligt den instruktion du fatt.

12. Det ar viktigt att nélen inte har hamnat i ett blodkérl. Detta kontrolleras genom att:
* Dra sprutkolven utat. Se om det kommer blod i slangen narmast nalen.
* Lossa dérefter sprutan fran infusionssetet i 10—15 sekunder. Kontrollera &ven nu om det kommer blod i slangen
narmast nalen. Om det kommer blod vid nagon av dessa kontroller méste du bérja om med en ny infusionsnél och nytt
insticksstélle. Dra ut nélen, kassera den och upprepa proceduren med en ny nal. (Om infusionssitt med flera nalar
anvénds kan du ha fatt instruktion att stinga av den nél dér blodet kom och ge infusionen i resterande nalar.)

13. Om det inte kommer nagot blod, sétt fast sprutan i pumpen. Kontrollera att 6nskad hastighet &r installd/ratt flodesslang

ar monterad och starta pumpen.

14. Ta bort nalen nér infusionen ar klar. Det kan ldcka lite blod och immunglobulin sa var beredd att sitta pa en kompress

eller plaster.

15. Var noga med att kasta allt anvéant material pa ett sdkert sitt enligt givna instruktioner sa att det inte kan skada nagon.
Oppnade injektionsflaskor fir inte teranvindas.
16. Registrera behandlingen 1 Hélsodagboken PIDcare eller klistra in batch-/lotnumren i din infektionsdagbok, ditt
infusionsprotokoll eller pa ett vanligt papper.
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Smatt & gott

A = ~ Vélkommen till
ArsmOte Zebra-butiken

~ via PIOs hemsida
2024 www.pio.nu

Den 23 mars 2024 i
halsas alla medlemmar
varmt valkomna till PIOs
arsmote i Goteborg. 5
Motet planeras som hybrid-
mote dvs aven digitalt.

Inbjudan skickas ut
i borjan av 2024.

Valkomna!

Halsningar fran
styrelsen i PIO

Nomineringar till
fortroendeuppdrag

D4 var det dags att skicka in nomineringar till organisationens olika
fortroendeposter for verksamhetséaret 2024. OBS, endast medlemmar
kan viljas till fortroendeuppdrag inom organisationen! Skicka nomi-
neringarna till: Birgitta Lange via mejl bittan.lange@telia.com maérkt
”Nomineringar”, senast den 15 januari. Kom ihag att den nominerade
dessforinnan ska vara tillfraigad och ha accepterat nomineringen.
Vilka poster som &r valbara kan du ldsa om i PIOs stadgar § 5.
Stadgarna finns pd www.pio.nu under menyn “P1O”.

Viinliga hilsningar firdn valberedningen i PIO

Februari PIOs regionala féreningar
bjuder in till arsmoéten

23 mars PIO riks &rsméte
med intressanta férelasningar.

22-29 april Varldsimmunbristveckan
med bl.a. zebra-promenader.

8-ll augusti Familjelager i Uskavi, utanfér Nora
PIOs familielager ar en fin mojlighet att traffa
andra i samma situation, att fa kanna den harliga
gemenskapen, fa mer kunskap och géra roliga
saker tillsammans.

Besok PIOs hemsida www.pio.nu for aktuell information!

Har du e-post?

D4 kan du fa protokoll och in-
formation via mejl. Skicka namn
och e-postadress till info@pio.nu.

PS. PIObladet kommer i brev-
ladan som vanligt!

Glom inte heller att meddela ev.
adressindringar sa du inte missar
inbjudningar och PIObladet!

” Stort och varmt
tack for alla gavor

1
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1
1
1
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till forskningsfonden
1
1
1
1
(
1
1
1
(
§

och verksamheten som
PIO har fatt under 2023.

’
Efterl ysning
Medlemsberittelser dr ett uppskattat
inslag i PIObladet. Darfor soker vi
personer som &r intresserade av att

dela med sig av sina erfarenheter av
primér immunbrist (PI).

Har du sjdlv PI, 4r du sambo/
gift, vrdnadshavare eller pd annat
sétt har anknytning till ndgon som
har PI och vill skriva/dela med
dig? Hor av dig till PIO via mejl
info@pio.nu.

Tips! P4 P1Os hemsida www.pio.nu
under menyn “Leva med PI” kan du
ta del av medlemsberittelser.

Vi onskar dig en
riktigt fin och

GOD JuL!

o Gilla oss pa Facebook!
- www.facebook.com/PIORIks/
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CSL Behring

Vi har engagemanget i blodet

CSL Behring ar inget vanligt biomedicinskt foretag.
Aven om vi tillhér vad som kan kallas de globala jattarna
inom branschen, sa ar vart fokus pa de sma sjukdomarna.
De sédllsynta varianterna som drabbar fa personer, men
paverkar manga liv. Det ar dar, i det lilla, som vi lovar att
fortsatta gora stor skillnad.

72707 439WIAON ZO00-ddD-IMS

CSL Behring AB, Box 712,182 17 Danderyd, tel: 08-544 966 70. info@cslbehring.se, www.cslbehring.se



B-POST PORTO BETALT
PIO, Mellringevégen 120 B, 703 53 Orebro

www.pio.nu ¢ info@pio.nu
Bankgiro 5159-3382, Swish 1230244848

Enkel infusion,
sdker behandling

Freedom Infusionssystem

Tre trygga steg for subkutan infusion —
infusionspump, administrationsset och infusionsset

Freedom Infusionssystem &r ett komplett och enkelt subkutant infusionssystem

som fokuserar pd sd@kerhet och livskvalitet. Béde FREEDOM60® och FreedomEdge
infusionspumpar ar bdrbara infusionssystem som &r helt mekaniska — infusionen kan
tas varsomhelst och fungerar utan batterier eller strom.

Steripolar AB

Kontakta oss
info@steripolar.se
018-430 09 80

aking care further

steripolar.se
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