Tack till dig som donerar stamceller!

Cirka 40 000 personer i Sverige berédknas ha nagon
form av primér immunbrist, men bara omkring
3 000 har fatt en diagnos. De allra allvarligaste
formerna kraver avancerad behandling - ibland i
form av en stamcellstransplantation.

Nir Emma var liten diagnos-
tiserades hon med WHIM-
syndromet - en ovanlig im-
munbristsjukdom dir vita
blodkroppar inte slipps ut i
blodet, vilket gjorde att hon
snabbt behdvde behandling :
vid minsta infektion. Sjukdomen gjorde att 1mmunfor—
svaret borjade angripa den egna kroppen, vilket i sin
tur ledde till en ny diagnos: kronisk ITP. Det innebar
att kroppens produktion av blodplittar stérdes, och
hon blev extremt kénslig for skador som kunde orsaka
allvarliga inre och yttre blédningar. En dag drabbades
hon av en spontan hjdrnblédning - ett livshotande till-
stand till f6ljd av de ldga trombocytvirdena. D4 tog
ldkarna beslutet att genomfora en stamcellstransplan-
tation. Lyckligtvis hittades en perfekt donator: hennes
tva ar yngre lillebror. Emma &r nu tondring och helt
frisk fran sjukdomen.

Selma foddes i augusti 2019,
tva méanader efter att den pri-
mira immunbristsjukdomen
SCID (svar kombinerad im-
munbrist) antagits i screen-
ingprogrammet fOr att hitta
barn med sillsynta sjukdomar
genom PKU-provet. Trots detta hittades inte Selma
genom screeningen och en anledning kan ha varit att
Selmas typ av SCID inte fanns med fran borjan. Selma
blev svért sjuk och likarna visste inte om hon skulle
overleva. Efter tva stamcellstransplantationer med
hjdlp av samma donator, som hittades via Tobias-
registret, mar hon som de flesta andra barn. Hon
dr glad, busig och nyfiken! Férutom tva sma drr pa
overkroppen fran CVK:er (centrala venkatetrar) finns
inget som avsldjar vad hon behdvt ga igenom sa tidigt
i livet.

PIOs podd Sa sjukt

I PIOs podd ”Sé sjukt”
kan du hora personer i
olika aldrar som ger sina
perspektiv och tips fran
vardagen med primér im-
munbrist. Experter fran
olika omraden intervjuas
och svarar pa lyssnarfragor. Tips! Avsnitt 30:
Stamcellstransplantation eller inte - livs-
viktigt och svart beslut. Du kan lyssna via PIOs
hemsida eller dédr poddar finns.

Las mer om
stamcellsdonation pa:
www.tobiasregistret.se
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Stamcellstransplantation
vid primar immunbrist

Vid primar immunbrist har man fel eller brister i
immunsystemet som kan leda till infektioner, au-
toimmuna sjukdomar, autoinflammatoriska sjuk-
domar, vissa former av cancer och/eller allergier.

Sjukdomarna &r oftast medfddda och kan visa sig re-
dan vid fodseln eller bryta ut senare i livet. Personer
med primdr immunbrist har aterkommande infek-
tioner som ofta dr ldngvariga och ibland svéra. Idag
kdnner man till 6ver 600 olika primédra immunbrist-
sjukdomar, med varierande svarighetsgrad - allt fran
allvarliga och livshotande tillstand till sjukdomar
med liten paverkan pa individen. Cirka 3 0coo personer
i Sverige har fatt diagnosen primdr immunbrist, men
morkertalet antas vara stort.

Svar kombinerad immunbrist (SCID) &r ett samlings-
namn f6r nagra av de allvarligaste primdra immun-
bristsjukdomarna. Barn med SCID och andra svéra
primdra immunbristsjukdomar har frdn de forsta
levnadsmanaderna ménga och livshotande infek-
tioner. Utan behandling med stamcellstransplan-
tation dor barn med dessa sjukdomar oftast fore ett
ars alder. Om transplantationen gors ndgon ménad
efter fodseln blir néstan alla barn friska och botade.
Sedan 2019 ingar SCID i nyfoddhetsscreeningen.

Tack vare att metoderna vid stamcellstransplantation
har utvecklats kan transplantation genomféras vid
flera svdra primira immunbristsjukdomar - dven i
vuxen alder.

Exempel dir stamcellstransplantation gors

CGD (Kronisk granulomatds sjukdom)
Hyper IgM-syndromet (typ 1 och typ 3)
IPEX-syndromet

SCID (Svar kombinerad immunbrist)
Shwachmans syndrom

Svar medfédd neutropeni

Variabel immunbrist
WHIM-syndromet

Wiskott-Aldrichs syndrom

Att donera stamceller

Blodbildande stamceller finns i benmérgen och kan
samlas in antingen via blodet, efter behandling med
tillvixtfaktorn G-CSF som 6kar mingden stamceller i
blodbanan, eller direkt fran benmérgen under narkos.
Insamling via blodet 4r idag den vanligaste metoden.
Navelstringsblod kan ocksd anvindas, men frimst till
mindre barn eftersom méngden stamceller &r liten.

Hematopoetisk stamcellstransplantation innebdr att
sjuka eller skadade blodstamceller i benmérgen ersétts
med nya som kan bilda friska blodceller och ett nytt
immunf6rsvar. Vid autolog stamcellstransplantation
anvinds patientens egna stamceller, som samlas in i
forvig och ges tillbaka efter behandling. Metoden an-
véands frimst vid vissa cancersjukdomar och vid svéara
autoimmuna sjukdomar. I vissa fall kan stamcellerna
modifieras, till exempel genom genterapi. Vid allogen
stamcellstransplantation kommer stamcellerna fran
en givare. Denna behandling anvinds bland annat
vid leukemier, immunbristsjukdomar och vissa
metabola sjukdomar. Sjdlva tillférseln av stamceller
liknar en blodtransfusion, men bade férberedelserna
och eftervirden dr omfattande. HLA &r kroppens
vavnadstyp och avgér hur immunfdrsvaret kdnner
igen egna och frimmande celler. En god HLA-match-
ning mellan givare och mottagare minskar risken
for komplikationer. I forsta hand anvinds en HLA-
identisk syskongivare, om inte det finns soks givare i
nationella och internationella register. Haploidentisk
stamcellstransplantation innebidr att donatorn och
mottagaren delar ungefér hilften av sina HLA-gener.
Vanliga haploidentiska givare dr forédldrar, barn eller
ibland syskon. Tidigare ansdgs denna metod vara
mer riskfylld, men under de senaste tio dren har den
utvecklats kraftigt och kan idag utfdras sékert tack
vare forbittrade behandlingsmetoder som minskar
risken for komplikationer. Haploidentisk transplan-
tation 4r ett viktigt alternativ nir en helt matchande
givare inte finns, varken i familjen eller i registren,
och kan anvindas bade vid leukemi och vid medfédda
immunbrist- eller metabola sjukdomar.

Granskat av professor Anders Fasth, Drottning Silvias barn-
sjukhus, Goteborg. Tips: Socialstyrelsens kunskapsdatabas,
Hematopoetisk stamcellstransplantation, socialstyrelsen.se

Register 6ver frivilliga stamcellsgivare

Om det inte finns en matchande syskongivare, finns
modjligheten att hitta en passande givare via nationella
och internationella register. I Sverige finns Tobias-
registret, ett nationellt register dver personer som
dr villiga att donera blodstamceller. Hir matchas
patienter som behover stamcellstransplantation med
obesldktade givare. I dag finns cirka 275 ooo registre-
rade givare i Tobiasregistret. Om ingen givare hittas i
Sverige, fortsdtter sokningen i internationella register.
I de globala registren finns mer &n 43 miljoner potenti-
ella stamcellsdonatorer.
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Frén blod = leukaferes

Ska du eller nagon du kdnner genomga
en stamcellstransplantation?

Du dr varmt vilkommen att kontakta PIO. Vi kan
formedla kontakt med forildrar till barn, eller med
personer som sjidlva haft primidr immunbrist och
som har genomgatt behandling med stamcellstrans-
plantation.
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