Livet med en sallsynt sjukdom
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4 ifran ovanlig 1 en diagnos livet med PAH
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Sallsynt, men
langtifran ovanlig
Att varasallsyntari
vissa sammanhang
enrejal fordel. Andra
ganger ar det tvartom.

Diagnos pa
embryostadiet
Erik Iwarsson om att
skaffa barnmeden
sallsynt diagnos.

Jag har verkligen ett
braoch aktivt liv
Amanda Backebo,

24 ar, om att leva
med Fabry.

Kampen for

en diagnos

De forlorade tre barn
patrear - utan att
nagot av barnen fatt
nagon diagnos.
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Snabbfakta om l
sallsynta diagnoser '
Fakta och P a 0
overblick om hur ..’ O
sillsynta diagnoser ‘4! a >

paverkar oss idag.

Vanligt med
ovanliga diagnoser
Med ny teknik kan man
idag diagnostisera fler
ovanliga sjukdomar
och hitta nya vagar till
behandling.

Modet att leva

livet med PAH

Nina diagnostiserades

med pulmonell arteriell
hypertension (PAH)

2012 efter manga ar

med symptom.

Hur ar det att leva med
Aperts syndrom?

Att leva med Aperts syndrom
ar inte latt. Manga drabbade
tappar snabbt rakningen pa
alla kirurgiska ingrepp.
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Sallsynt, men
langtifran ovanlig

Att vara sallsynt dr i vissa sammanhang en rejal fordel. Andra ganger

ar det tvartom. Personer med en sdllsynt diagnos eller ett sdllsynt
halsotillstand berattar ofta att motet med halso- och sjukvarden praglas
av osdkerhet och bristande insatser. Detsamma galler vid métet med
andra delar av det offentliga Sverige. Anda ar det inte ovanligt att ha en
sallsynt diagnos. Samtidigt som uppskattningsvis 500 000 manniskor
i Sverige har en sallsynt diagnos sa ar antalet diagnoser ca 7000 och en
specifik behandling finns for enbart en liten del av diagnoserna.
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Text
Acko Ankarberg Johansson

et ar alltsa en valdigt svar

situation bade for den

vardpersonal som moéter

en person med en sallsynt

diagnos och for den som ar
drabbad och s6ker vard och behandling.
Halso- och sjukvardslagen anger att det
ska vara en god vard pa lika villkor till
hela befolkningen. Hur gér man da nar
kunskapen ar begransad samtidigt som
personer dr svartdrabbade och behover
hjalp, ofta livslangt?

Idag finns Centrum for sillsynta
diagnoser, CSD, vid landets
universitetssjukhus. Dessa arbetar med
sallsynta diagnoser och hilsotillstand
och Agrenska har uppdraget som
nationellt kunskapscentrum. Det innebar
att kompetens byggs upp som ska vara
en resurs for patienter och vardpersonal.
Ett arbete pdgar ocksa inom Sveriges
Kommuner och Regioner, SKR, for att ta
fram ett nationellt kunskapsstod.

Det ar verkligen mycketlovvart som
hant de senaste dren men det ar langt
kvar innan personer med séallsynta
diagnoser och hilsotillstdnd far en
god vard i hela landet. Vi behover pa
ett battre satt an idag se till att den
basta tillgdngliga kunskapen finns i
hela virden om sillsynta halsotillstand
och kunskapsstodet ska néa all relevant
vardpersonal.

Vid manga sillsynta diagnoser sa
ar behandling med likemedel en
viktig del. Nya innovativa lakemedel
och andra terapier utvecklas inom flera
omraden som ger mycket goda resultat
for patienterna. Det innebar ocksa
en utmaning féor den gemensamma
skattefinansierade ersattningen for dessa

‘0104

VNYILVIMOWIALSIUN

lakemedel och flera patientgrupper kan
beratta om besvikelsen nar ettinnovativt
lakemedel godkanns i grannldanderna
men inte i Sverige.

For en tid sedan sa kom en
granskningsrapport fran Riksrevisionen
som visar att den modell som Sverige
anvander gor det svart for Tandvards-
och lakemedelsforméansverket, TLV, att ta
in vissa nya lakemedel i formanerna. Det
galler framfor allt laikemedel mot svara
och ovanliga sjukdomar som behover en
kontinuerlig behandling. De lyfter fram
de nya innovativa ldkemedlen och ocksa
de som gar till sillsynta diagnoser.

TLV valkomnade Riksrevisionens
granskningsrapport och konstaterade
att de behoéver battre mojligheter an
idag for att kunna medverka till att
innovativa likemedel nar patienterna.
Regeringen har darmed ett bra underlag
for att kunna fatta ett klokt beslut
som medverkar till att ocks3 sallsynta
diagnoser och halsotillstdnd far ckade
mojligheter till innovativa lakemedel och
terapier.

Oavsett sjukdom sa kan ménga
patienter berdtta om bristande
samordning i varden och har man
behov av flera olika insatser fran det
offentliga sa ar det inte ovanligt med
fler an 40 olika kontakter som man
sjalv forutsitts samordna. Vi har bade
en hilso- och sjukvard i varldsklass och

en vard med brister i tillgdnglighet och
bristande samordning for patienterna.
Samtidigt. Lagg dartill att vi har manga
andra valfardsinsatser till stod for
manniskor men alltfér ofta uppstéar
brister i samordningen dven dar och den
enskilde, den som ar sjuk och behover
hjalp, blir den som far samordna de
offentliga insatserna.

Vibehover stirka det som brister
och utveckla det som &r bra pa
bésta sitt. For personer med séallsynta
diagnoser ar det extra tydligt: det
goda arbetet som sker maste ges
forutsattningar att utvecklas och
starkas i hela landet. For att det ska
lyckas kravs en nationell strategi for
sallsynta sjukdomar och héalsotillstand.
Sverige saknar en sadan och det ar
nodvandigt att regeringen snarast tar
initiativ. For att kunna ge en jamlik vard
till personer med séllsynta sjukdomar
och hilsotillstand kriavs gemensamt
nationellt ansvarstagande.

Om Acko Ankarberg Johansson

+  Riksdagsledmot (2018-2022)
«  Parti: Kristdemokraterna
+  Ordforande Socialutskottet
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Diagnos pa embryostadiet hindrar arftliga
och sallsynta diagnoser att foras vidare

Text
Mathias Pernheim

Planerna pa att skaffa barn
kan grusas for par med hog
risk att fora vidare en arftlig
och sallsynt diagnos. Men det
finns metoder som forhindrar
att barnet arver sjukdomen.
Vid provroérsbefruktning kan
man idag diagnostisera en
genetisk sjukdom redan

pa embryostadiet, innan
ilﬂplamtation skett.

ggdonation, adoption eller
traditionell fosterdiagnostik.
Det finns manga vagar
till foraldraskap utan risk
att fora vidare en arftlig och sallsynt
sjukdom till barnet. Ett alternativ ar
PGD (preimplantation genetic diagnosis)
som pa svenska benamns PGT-
preimplantatorisk genetisk testning.

Som en provrérsbefruktning

- PGT innebér att man diagnostiserar
en genetisk sjukdom redan pa
embryostadiet. Det krdver att man
gor en provrorsbefruktning. Nar man
testatembryot och vetatt det ar friskt
aterfér man det till livmodern och
startar graviditeten, forklarar Erik
Iwarsson som ar docent i medicinsk
genetik och 6verldkare vid Karolinska
Universitetssjukhuset i Solna.

PGT ar en metod som har funnits

sedan mitten av 1990-talet och

kraver att man har identifierat sjalva
genmutationen hos bada eller den ena
avde blivande fordldrarna. Forsta steget
i behandlingen ar att kvinnan genomgar
en hormonbehandling for att flera agg
ska bli mogna samtidigt.

Aterinfor friskt embryo

- Darefter plockar man ut sd manga
agg som mojligt. Det brukar bli cirka
tio stycken. Nar befruktningen ar klar
far 4ggen vixa i varmeskap i fem till
sex dagar innan man gor en biopsi pa
embryona. Med hjalp av laser suger man
da ut ett visst antal celler som man sedan
undersoker, berattar Erik Iwarsson.
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Erik Iwarsson, Docent i Medicinsk Genetik och Overlikare vid Karolinska

Universitetssjukhuset i Solna

Hilften blir gravida

— Nar ett friskt embryo ar aterinforti
livmodern goér man ett graviditetstest.
Om det inte har lyckats sa planerar
man for nya dgg. De friska embryon
som blir 6ver fryser man sedan ner
och sparar ifall dterinféringen maste
goras om eller om pareti framtiden
vill ha ett syskon. Férdelen med PGT
ar att man inte paborjar graviditeten
forran man ar saker pd att embryot ar
friskt. Man riskerar inte heller att skada
fostret, vilket det foreligger risk for vid
traditionell fosterdiagnostik. En vanlig
frdga fran par, som genomgatt PGT och
som har blivit gravida, ar just om det ar
nodvandigt med fosterdiagnostik senare
i graviditeten.

- Vi rekommenderar inte att
dubbelkolla. Det ar mer an 99 procents
sannolikhet att embryot ar friskt.
PGT-behandling ar en lang process.

Det kan dréja upp till ett ar innan
graviditeten satts igdng. Mdnga blivande
foraldrar oroar sig for att behandlingen
inte ska lyckas. Hur stor ar chansen att
PGT resulterar i ett barn?

— Vi ser att ungefar halften av de par
som genomgar behandlingen lyckas. Det
tycker vi ar bra siffror.

Klinisk genetik

Klinisk genetik ar en medicinsk
specialitet som &r inriktad pa
arvsmassans betydelse for

sjukdomar och missbildningar.

Klinisk genetik innefattar saval
mottagningsverksamhet som
laboratoriediagnostik.

Till mottagningen kommer
patienter med en bekraftad
eller misstankt genetisk
sjukdom for utredning och
diagnostisering.

Patienterna erbjuds genetisk
vagledning pa mottagningen
och i laboratoriet utfors
genetiska analyser associerade
till aktuella arftliga sjukdomar.

De flesta som kommer till
en mottagning for klinisk
genetik har en remiss fran
primarvarden.

Avdelningar finns pa samtliga
universitetssjukhus i landet.


http://www.sanofi.se/

LAS OM AMANDA
BACKEBO SOM
LEVER MED FABRY ==


http://www.sanofi.se/

8 www.sanofi.se

Jag har verkligen ett
bra och aktivt liv

Amanda Backebo,
24 ar, om att leva
med Fabry

Text
Sanna Bergling

DYIFGAN ¥VNOVY :0104


http://www.sanofi.se/

martorna fran Fabry

begransar inte livet for

Amanda Backebo.

—Jaglever ett bra liv, men

med tillfalliga smartor. Jag
pluggar, tranar, har en liten valp och
umgas med vanner och familj. Jag ser
ljust pa framtiden, sdger hon.

Fabry har funnits i Amanda Backebos
slakti flera generationer. Sjalv
diagnostiserades hon redan som liten.

— Sjukdomen har alltid varit en del av
mitt liv. Till skillnad fran min pappa som
fick reda pa diagnosen som tondring har
jag aldrig vetat ndgot annat sitt att leva
pa.Jag har aldrig upplevt ndgon "oj jag ar
sjuk” kéansla, berattar Amanda Backebo.

Fabry beror pé en brist av enzymet
alfa-galaktosidas A som gor att en del
amnen samlas i cellernaistallet for att
brytas ner. Symtom som exempelvis
smartor, paverkan pa hjarta och
hudférandringar ar vanliga.

— I min barndom saknade jag ett
enkelt satt att beratta for kompisar om
sjukdomen. Idag brukar jag férklara
Fabry som att vi saknar stddare inne
i kroppen och att det darfor samlas
skrap som inte tas bort, sdger Amanda
Backebo.

Amandas smartor ar

hanterbara
Amanda Backebo berattar att ’,

smartorna kan vara jobbiga men

attde gar att hantera.

Idag brukar jag

1VAId ‘0104

Hockey ar en stor del av Amandas liv
Ett aktivt liv med framférallt hockey har
alltid varit viktigt for Amanda Backebo.

- Smadrtan i fotter eller hdnder har
aldrig fatt stoppa mig fran att trana,
spela matcher eller dka pa turneringar.
Jag kan fa ont i fotterna nar jag knyter

skidskor och ont

i hdnderna nar

jag blir svettig i
ockeyhandskarna -

jag kor pa dnda. Idag

- Smartan kan beskrivas som forklara Fabry som ar jag fortfarande

tryckande eller bradnnande och
jag far framforallt ont i hander
och fotter. Ibland har jag ont

kan det gd manga veckor mellan
smarttillfallena. Jag kan fa ont i

frdn varmt till kallt eller nar det
blir blotare ute. Smartan gar ofta
over ganska snabbt och ar just nu mojlig
att harda ut, berattar Amanda Backebo
och fortsatter:

- Denjobbigaste aspekten av Fabry
ar hur sjukdomen paverkat personer
runt omkring mig. Jag hann aldrig traffa
min farmor och min farbror gick bort
forra aret i en hjartattack. Jag funderar
mycket pa hur stort del som berodde
pa hjartattacken och vilken roll Fabry
spelade. Jag kdnner en radsla for vad
som kan hianda min pappa och pa sikt
ocksa mig sjalv.

att vi saknar stadare
inne i kroppen
flera gdnger per dag och ibland och att det darfor

samlas skrap som
hela kroppen nar vadret dndras inte tas bOI't

aktiv och lagger
bland annat tiden

pa agility med min
hund och saklart
skolan dar jag pluggar
maskinteknik. Jag vet
att det ar manga med
Fabry som har sa ont
att de inte kan jobba
eller halla igdng sitt sociala liv s som de
onskar. Jag ar tacksam att jag kan leva
mitt liv sa som jag gor, berattar hon.

Amanda Biackebo har varit pa arliga
kontroller hos varden sa lange hon kan
minnas men har valt att inte paborja
nagon behandling an.

- Sa lange sjukdomen inte paverkar
mina organ och sa lange jag klarar av
smartan med bara smartlindring vill jag
vanta. Jag ar 6dmjuk infor framtiden och
vet att jag kommer behova vard nagon
dag, sdger Amanda Backebo.

En brist Eé enzymet

alfa-galaktosidas A gor

atten del amnen samlas
icellernaistallet for att
brytas ner. Blodkarl och
andra organ kan skadas.

Cirka 2 per 100 000
personer har Fabry.

Smartor, paverkan

a hjarta, njurar,

lodkarl i hjarnanﬂoch
hudforandringar ar vanliga
symtom.

Fabry debuterar ofta
med smarta i hander och
fotter, hudforandringar
och nedsatt svettformaga.
Debut fran tidig skolalder
arvanlig.

For vuxna kan tecken pa
Fabry vara: TIA-attacker,
stroke, hjartpaverkan,
forsamrad n%'uorfunktion
och besvar fran mag-

tarmkanalen.

Fabry ar arftligt.

Kalla: www.socialstyrelsen.
se/stod-i-arbetet/

sallsynta-halsotillstand/
fabrys-sjukdom/
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Kampen for
en diagnos

Helene och Mikk Cederroth har gatt igenom det omojliga.

De férlorade tre barn pa tre ar - utan att ndgot av barnen
fatt ndgon diagnos. Nu arbetar de med att samla forskningen
pa omradet samtidigt som de erbjuder vardefullt stod till
foraldrar med odiagnostiserade barn.
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et var forst nar deras andra
barn Wille var 12 ar som Helene
och Mikk Cederroth insag att
nagot inte stod ratt till. Han
fungerade normalt och var duktig i
skolan, trots att han sedan lange led
av magsmartor och epilepsi. Men nu
borjade han dven utveckla demens. Efter
en eskalerande sjukdomsprocess gick
han bort 1999, 16 ar gammal.

Willes smasyskon Hugo och Emma
hade tidigt utvecklad epilepsi och var
bada autistiska. Emma dog ar 2000,
sex ar gammal. Hugo var tio ar nar han
dog tva &r senare. An i dag finns ingen
diagnos till nagot av barnens bortgang.

- Vi har aldrig lyckats fa nagon
forklaring till vad som hinde. Mdnga
barn fods sjuka, men i vart fall smog sig
sjukdomen p3, siger Helene Cederroth.

Diagnoser - skillnad mellan liv

och dod

Sedan de fruktansvarda aren har Helene
och Mikk dgnat all sin tid at att hjdlpa
andra familjer i liknande situation.

Och det ar inte nagot litet problem

det handlar om - man rdknar med att
ungefar 200 000 barn och ungdomar
lever med odiagnostiserade sjukdomar
bara i Sverige.

- Det finns ett stort behov av att
kdnna att man inte dr ensam - manga
av familjerna vi kommer i kontakt med
har aldrig ens traffat ndgon annan i
samma situation. Det ar viktigt att forsta
att det inte ar ens eget fel. Men ocksa
att det finns mer att géra, sdger Helene
Cederroth.

En vanlig missuppfattning ar att
diagnoser finns for attlugna foraldrarna.
Men Helene menar att det ar betydligt
viktigare 4n sa.

2

En diagnos

kan innebara
maijligheten till en
korrekt behandling
istallet for en
felaktig, vilket kan
vara livsavgorande.

- En diagnos kan
innebdra mojligheten
till en korrekt
behandling istéllet for
en felaktig, vilket kan
vara livsavgorande.

En diagnos kan

dven hjilpa dig med
vardplaner, habilitering
och assistans. Manga hamnar mellan
stolarna pa olika satt.

Genanalys kan vara lésningen

Med teknikens snabba utveckling menar
hon att det finns en 16sning som kan
bidra stort till snabbare diagnostisering
av ovanliga sjukdomar, namligen
helgenomsekvensering - en analys av
hela arvsmassan.

— Vi menar att man skulle kunna
utreda alla de har barnen om man
rullade ut helgenomsekvensering pa
bred front. Kostnaderna sjunker snabbt
och kan leda till stora genombrott nar
forskare dessutom samarbetar éver
nationsgranserna.

Ur ett svenskt perspektiv bromsas den
héar utvecklingen av regionsindelningen,
vilket gor det svart att dela biodata
mellan olika sjukhus och laboratorier.

— Det maste till en lagférandring. For
en liten region ar det dyrt att bekosta
en helgenomsekvensering, sa den har
ekonomin behéver komma upp pa
nationell nivd. Manga familjer reser i dag
utomlands for att fa battre hjalp. Men om
vi kan stirka samverkan har i Sverige har
vi kommit ett stort steg i ratt riktning.

Vad ar ditt tips till fordldrar och
vardpersonal som star handfallna?

— Attinte ge upp. Det finns andra som
gar igenom samma sak. Och det finns
andra vagar framat, avslutar Helene
Cederroth.

i)
FOTO: PRIVAT

Om Willefonden

Helene och Mikks son
Wille fick ge namn
at Willefonden, en
stiftelse som arbetar
for att sprida kunska
kring odiagnostiserade
sjukdomar. Bland
annat genomfor
man arligen en
varldskongress for
de mest framstaende
forskarna och,
experterna pa
omradet.

Pa Karolinska Institutet
i Stockholm arbetar
man med att fa tillen
nationell - och global
- samverkan genom
initiativet Karolinska
Undiagnosed Diseases
Program (K-UDP).

Willefonden arbetar
aven med saval
opinionsbildnin%
som stad till enskilda
familjer. Pa Facebook
finns en familjegrup[)
for foraldrar som vill
diskutera och stotta
varandra. https://
willefonden.se/
anhorig/foraldragrupp

Helene och Mikk
Cederroth tilldelades
utmarkelsen Svenska
vardhjaltar pa Svenska
hjaltegalan 2020.

Las mer pa willefonden.se
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Inom gruppen som har tillgang till medicinsk
behandling specifikt for den sallsynta diagnosen
(59 %), ar det mer an var tredje som rapporterar
att tillgangen till behandlingen for den sallsynta
diagnosen har forsamrats pa grund av installd
majlighet att besoka varden eller tillgang till
lakemedel.

Ref;
https://www.sallsyntadiagnoser.se/wp/wp-content/
uploads/2020/09/2020_Covid_Medlemsundersokning.pdf

o
Genomsnittlig tid till diagnos fran forsta symtom ar 4' 5 ar,
men for manga ar det betydligt langre an sa.

Ref; https://www.sallsyntadiagnoser.se/

Ungefar 500 000
invanare i Sverige har en sallsynt sjukdom.

Ref; https://ki.se/forskning/allt-fler-med-ovanliga-sjukdomar-far-en-
diagnos

Ett community for

sallsynta diagnoser!

RareConnect ar en global plats dar patienter
med en sallsynt diagnos kan komma i kontakt
med varandra.

Ref: https://www.rareconnect.org/en/about

En genetisk analys (gentest) innebar att man
skaffar information om en individs arvsanlag
(gener) utifran ett blod- eller annat vavnadsprov.
Informationen kan inhamtas antingen genom att
analysera kromosomuppsattningen hos en individ
(kromosomanalys) eller genom att analysera sjalva
DNA-sekvensen i enskilda gener/genregioner.

Ref: https://smer.se/teman/genetiska-analyser/
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precisionsmedicin?

Precisionsmedicin brukar kallas for “individuellt anpassad
medicin” men ar mer an sa. Det som avses ar diagnostiska
metoder och terapier for individanpassad utredning, prevention
och behandling av sjukdom pa individniva eller pa delar av
befolkningen.

Vadar

Ref: https://www.forskasverige.se/vardet-av-forskning/precisionsmedicin/

Nyfoddhetsscreening eller PKU-prov...
...infordes pa 1960-talet och fick sitt namn fran fenylketonuri
(PKU), som ar den sjukdom som forst ingick i screeningen. Fran
ar 2020 ingar 25 sjukdomar i provet. Screeningen gors genom
ett enkelt blodprov som tas sa snart som mojligt efter det att
barnet ar 48 timmar gammalt. Alla prov i Sverige skickas till
Karolinska universitetssjukhuset i Solna. Dar analyseras proven
vid PKU-laboratoriet pa Centrum for medfodda metabola
sjukdomar.

Ref; https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/nyfodd-
hetsscreening/

Vad ar sallsynta diagnoser?
e A A

Ref; https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/
dokument-webb/ovrigt/resultat-av-remiss-av-sallsynt-halsotillstand. pdf

MINIPODDEN
Podden dar du pa 10-15 minuter far en inblick i ovanliga sjukdomar,
gener och mutationer. Podden drivs av Sanofi Genzyme. il

[=] [l Skanna QR-koden
s T for att lyssna pa !
| .. i .

fm“iﬂ Minipodden via Spotify

-

Ll
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Vanligt
med
ovanliga
diagnoser

Fler an en halv miljon svenskar lever med en sallsynt diagnos.
Men bara ett fatal far riktad behandling. Med ny teknik kan
man idag diagnostisera fler ovanliga sjukdomar och hitta
nya vdagar till behandling.

Text
Mathias Pernheim
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dllsynta diagnoser ar langt
ifran ovanligt. Idag finns
det cirka 7000 ovanliga
genetiska sjukdomar
och nya upptacks hela
tiden. Tidigare har det
varit svart att hitta sillsynta sjukdomar
eftersom man inte har haft ratt
verktyg for diagnostisering. Tack vare
helgenomsekvensering har diagnostiken
forbattrats avsevart.

Enorm framgang med ny teknik

- Helgenomsekvensering innebar att
man kan analysera en manniskas alla
gener i en enda analys. Darfor har
man kunnat diagnostisera tusentals
nya sjukdomar de senaste aren. Det
ar en enormt stor framgang att den
héar tekniken har kommit, sager Ann
Nordgren som ar professor i klinisk
genetik och en av tva ledare for
forskningsgruppen Sallsynta diagnoser
vid Karolinska Institutet.

Ann Nordgren ndmner autism som ett
exempel pa hur helgenomsekvensering
har 6kat kunskapen och forstaelsen for
olika patientgrupper. Idag vet man att
autism dr manga olika diagnoser dar den
ena diagnosen inte dr den andra lik. Men
framstegen innebdar inte att man kan
behandla samtliga sdllsynta diagnoser.

- Det saknas riktad behandling for
95 procent av diagnoserna. Men nar
man forstar den genetiska bakgrunden
och att varje genmutation innebar en
egen diagnos som kraver sin sarskilda
behandling, 6kar mojligheterna att
kunna erbjuda precisionsmediciner. Den
nya tekniken har gjort att fler patienter
har kunnat fa adekvat behandling.

Genetisk vagledning

Innan man skickar prov for
helgenomsekvensering utreds
patienten minutidst noga. Alla symtom
identifieras. For att kunna stalla

ratt diagnos och ge ratt behandling

samarbetar forskare och experter éver
hela varlden och delar resultat och
erfarenheter med varandra.

— Man sitter inte ensam pa sin
kammare som genetiker. Samarbetet
med andra forskare dr nédvandigt for
att fa en sa hel bild som mdojligt. Man
behover mycket information om andra
patienter och man behéver jamféra data
for att kunna hitta en ovanlig sjukdom.

Med en sallsynt diagnos kommer oro
och manga fragor. Darfor ar det viktigt
att erbjuda genetisk vagledning till de
personer och familjer som berdrsav en
arftlig sallsynt diagnos.

- Vid genetisk vagledning informeras
patienten om diagnosen och har da
mojlighet att stilla fragor. Man far veta
vad man ska géra, om man behover testa
andra i familjen och vilka behandlingar
som finns att tillga. Blivande foraldrar far
information om patientféreningar och
experter, men aven om fosterdiagnostik,
vilket man kan ldsa mer om i intervjun
med Erik Iwarsson, se sida 6, dar han
berattar om hur diagnostisering pa
embryostadiet hindrar arftliga och
sallsynta diagnoser att foras vidare.

Mer forskning behovs

Ann Nordgren lyfter fram betydelsen

av att fa en diagnos och att det kan vara
skillnaden mellan liv och do6d for en del
patienter. Att satsa mer pa forskning om
sallsynta diagnoser ar darfor viktigt. Hon
har sjalv tagit initiativet till Sallsynta
fonden som varje ar delar ut stipendier
till forskare.

— Nya ovanliga diagnoser upptacks
hela tiden och vi maste snabbt lara oss
mer. Forskningen ar viktig. Nar vi hittar
en mutation i en gen lar vi oss ocksa
mycket om vanliga sjukdomar. Syftet
med fonden ar att frimja forskningen
och utveckla diagnostiken och att
forbattra livet for alla med en sallsynt
diagnos.

Diagnostik

vid sallsynta
diagnoser

Under de senaste aren har
det skett en diagnostisk
revolution nar det galler
sallsynta diagnoser.
Tidigare analyserade man
engenitaget men med
dagens metoder kan man
analysera en persons hela
arvsmassa i en sa kallad
helgenomsekvensering.
Fler an 5000 prover har
hittills analyserats med
den nya tekniken. De
kommande aren beraknas
antalet oka for att mota
behovet som finns inom
sallsynta diagnoser.
Stockholms lans landsting
var forst i varlden med
att genomfora metodenii
klinisk verksamhet for att
diagnostisera patienter
med oklara sjukdomar.
Helgenomsekvensering
innebar att fler personer
med sallsynta diagnoser
far en genetisk forklaring till
sina symtom. For dem med
behandlingsbara diagnoser
kan man forhindra
handikapp och forebygga
for tidig dod.
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MODET ATT LEVA LIVET
MED PAH

Nina diagnostiserades med pulmonell arteriell
hypertension (PAH) 2012 efter manga ar med symptom,
daribland andfaddhet och trotthet. Trots att diagnosen
krossat vissa av hennes drommar, speciellt den om att
skaffa barn sa har hon hittat modet att leva livet.
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Text
Susanne de Mello

ina berdttar om en
langsam forandring,
med symptom sa
diffusa att hon
ignorerade dem. Nar
hon blickar tillbaka,
kom de forsta tecknen
redan vid universitetsstudiernai
Linkoéping.

Under nollningsaktiviteterna ingick
cyklingsmoment didr Nina minns att hon
blev francyklad trots en god kondition
som aktiv fotbollsspelare. Symptomen
borjade upptriada allt oftare, speciellt
vid fysiskt jobbiga aktiviteter. Hon fick
jobb och borjade veckopendla och blev
alltmer trott. Hon skyllde pa det fysiskt
tunga arbetet, de langa dagarna med
pendling, men blev alltmer radd for att
somna bakom ratten. Nina undvek ocksa
att ata lunch med kollegorna eftersom
det ofta innebar snabba promenader
till och fran lunchrestaurangen. Hon
drabbas av tva missfall och samtidigt fick
hennes mamma en hjartinfarkt. Livet
stalldes pa sin spets och hon fick tid hos
en kurator. Nina var trott och ledsen och
samtidigt berattade hon om sin yrsel,
nagot kuratorn sa att hon maste soka
hjalp for.

Den osynliga diagnosen

Nina bokade in en lakartid efter
mellandagarna, for forst skulle hon
njuta av utférsakning i Norge. [ backen
drabbades hon av en panikangestattack
och fick aven syrebrist. Hemma
uppsokte hon vardcentralen som
bekraftade hennes déliga syresattning
och skickade henne till akuten for
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vidare provtagning. Man tog EKG och
lat Nina testa lungornas funktion i en

séd kallad spirometer. Under de ndrmsta
dagarna gjordes manga undersékningar.
Pa fredagen blev hon utskriven med
diagnosen PAH.

-Det basta radet jag fick var av
sjukskoterskan. Hon sa till mig att inte
lasa pd om medicinerna och diagnosen
pa nitet eftersom det finns s3 mycket
som inte stdmmer, sdger Nina. Dar och
da var hon inte redo att bearbeta sin
diagnos, men hon bestdmde sig for att
skriva dagbok. Nagot hon ar glad 6ver
idag, for det ger mojligheten att titta
tillbaka och se fordndringen i hur mycket
mer hon orkar mot tidigare.

Jagskalevamed sjukdomen, inte d6
med den
For Nina blev det viktigt att lara sig vad
som fungerar och att kdnna sina granser.
Hon sager att det har underlittat att hon
har vagat vara 6ppen och prata om sin
diagnos pa ett icke laddat satt for "hon
ser ju sd ung och frisk ut”. Hon har dven
blivit battre pa att saga ifran och lagga
energi pa det som hon vill géra. Nina har
hittat gladjen i curling, for &ven om det
ar fysiskt kravande sa ar det roligt.

-Lagga energi pa att stada, fixa och
dona eller umgés med familj och vanner.
Vad ar viktigast? fragar sig Nina som
mer och mer skippar prestationskraven.
Tidigt inforskaffade hon en elcykel som
ger henne friheten att ta sig runt utan
den fysiskt jobbiga aspekten.

Hennes basta rad ar "ut och njut av det
du tycker om, men lagg det pa en niva
som fungerar.”

Om PAH

PAH star for Pulmonell
Arteriell Hypertension
och aren form av
hogt blodtryck i
lungkretsloppet
som beror pa att
blodkarlen som
leder blod fran
hjartat till lungorna
ar forminskade,
blockerade eller
forstorda. Tillstandet
or att du blir andfadd,
rott och att du latt
svimmar.

PAH uppskattas .
forekomma hos 2 till
3 personer per 100
000 inyanare, men
langre overlevnad och
okad uppmarksamhet
och kunskap
om sjukdomen
samf forbattrade
diagnosmojligheter
oratt allt fler far
iagnosen

Orsakerna till PAH:

Arftlighet, medfodd
hjartsjukdom,
lakemedels- eller
droganvandning
eller underliggande
sjukdomar daribland
bindvavssjukdomar
eller leversjukdom

Kalla: Pulmonell
arteriell hypertension
- Jansson et al. -
Lakartidningen 2016
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Cecilia Wallenius

Hur ar
det att
leva med

1VAIYd ‘0104

Att leva med Aperts syndrom ar inte latt. Manga drabbade
tappar snabbt rakningen pa alla kirurgiska ingrepp de har
behovt ga igenom under sin livstid. Och trots alla operationer
och behandlingar ar tillstandet kroniskt.
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perts syndrom ar ett

sammanfattande namn pa

ett antal missbildningar

i kranium, ansiktsskelett

samt hdander och
fotter. Aven nedsatt rorligheti leder,
balansrubbningar, andningssvarigheter,
o0gon- och dronproblem samt gomspalt,
kak- och tandproblem &ar vanligt
forekommande. Graden av och antal
missbildningar ar dock individuella.

Cecilia Wallenius foddes med Aperts
syndrom. Redan som barn fick hon ga
igenom otaliga ingrepp i ansiktet, pa
hinder, fotter och 6ron. Pa grund av
tranga andningsvagar och horselgangar
drabbades hon av ett flertal infektioner
och var tvungen att utféra en omfattande
tandreglering. Ju mer kroppen vaxte
desto fler blev ingreppen.
—Jag har slutat rdkna antalet

operationer, men det har varit ett
hundratal, berattar hon.

Manga avbrott i livet

Det ar inte enkelt att leva med Aperts
syndrom. Man kan aldrig kdnna sig
avslappnad da det hela tiden kommer
nya bekymmer.

— Det kommer ofta nya krampor som
man inte ar beredd pa. Senast var det for
nio manader sedan. Det kan vara allt fran
att tarmarna snurrar ihop sig sa att jag
inte kan ata eller att jag far vark i fotter
och axlar. Manga ganger mar jag valdigt
daligt.

Cecilia tycker att virden har varit
bra p3 att stélla diagnos och behandla.
Daremot har eftervarden inte varitlika
tillmotesgdende.

Aperts syndrom

- Ofta har jag tankt att jag kan mer
dn vad varden kan. Man far ingen
information och manga lakare vill inte
lara sig om detaljer. Jag kan forsta att
man inte kan allt om man jobbar pé en
vardcentral, men man kan ta reda pa
det man inte vet till nasta besok. Mitt
psykiska valmadende har ingen velat
adressera heller, jag och min mamma har
pa egen hand behovt hitta ndgon som
lyssnar pa mig.

Vaga fraga

Manga ar de som undrar hur hon mar
men vagar inte frdga. Det ar inte ovanligt
att det stirras, viskas och kanske sags
nagot otrevligt.

— Min nirmsta omgivning ser pa mig
som vem som helst, framfor allt mina
brorsbarn. Men de som inte kdnner mig
staller sillan fragor. Det kan jag tycka ar
trakigt. Det ar battre att de ar nyfikna, pa
sa satt avdramatiserar man ofta. Ju mer
man pratar om det, desto mer naturligt
blir det. Stall fragor om hur det ar attleva
med Aperts syndrom, latsas inte om som
ingenting.

Trivs med sitt liv

Cecilia kdnner att hon inte har nagra
storre drommarilivet utan ar n6jd med
hennes tillvaro sa som den ar nu.

- Jag jobbar halvtid pa ett bussforetag
som allt-i-allo. Jag stddar och ser till att
allt ser fint ut. Mina chefer och kollegor
ar forstaende och tillmotesgdende och
det underlattar manga ganger nar jag
inte mar bra. Jag kdnner mig accepterad
vilket ar viktigt for mig, avslutar Cecilia.

+ Aperts syndrom ar ett medfott missbildningssyndrom som innebar
ett felbildat kranium och ansiktsskelett. Symtomen ar for tidig
sammanvaxning mellan benen i skallbasen och for tidig slutning av den
som mellan skallbenen som gar fran ora till 6ra. Detta gor att hjarnan

saknar utrymme att vaxa.

+ Till syndromet hor ocksa sammanvaxta fingrar och tar,
skelettforandringar i halskotpelare, axlar och skulderleder.
Aven synrubbningar, skelning, andningssvarigheter och okad
infektionskanslighet ar vanligt. Lindrig utvecklingsstorning kan

forekomma.

+ Barn med Aperts syndrom genomgar ett mycket stort antal operationer
av skalle, ansikte, fotter och hander under hela sin uppvaxttid. Detta for
att forbattra funktioner och korrigera utseendet.

+ | Sverige fods det i snitt ett barn per ar med Aperts syndrom

+ Kalla: Socialstyrelsen

Text
Annika Gavric Striiwer
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Alla avsnitt

10 fragor och svar om enzymer

aTTP &r en ovanlig blodsjukdom som kan ge bade blédningar och proppar
Séllsynta diagnoser ar inte ovanliga

Vad ar egentligen en gen?

Gauchers sjukdom Typ 3 &r en arftlig amnesomséttningssjukdom

Tarja berattar om livet med en sallsynt sjukdom

Gauchers sjukdom Typ 1 &r en arftlig amnesomséttningssjukdom

MPS | ar en arftlig &mnesomsattningssjukdom

Fabrys sjukdom é&r en inlagringssjukdom som paverkar manga olika organ

Pompes sjukdom &r en ovanlig sjukdom som paverkar musklerna

Lyssna dar poddar finns och pa ovanliga-sjukdomar.se
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