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Du kommer troligen fa héra manga nya ord, beskrivningar
och medicinska begrepp som du inte ar bekant med. Be
alltid att lakaren fortydligar om du inte forstar nar du far
nagot forklarat for dig. Har nedan finns nagra begrepp
som din ldkare kan tankas anvanda, plus nagra andra
anvandbara, som kan vara till extra hjalp.

MEDICINSKA BEGREPP

Amyloidfibriller

TTR-proteinet felveckas (det far en
onormal form). Den andrade formen
gor att proteinet felveckas och
samlas i amyloidfibriller.

DNA

star for deoxiribonukleinsyra. Det
ar den genetiska koden for hur
proteiner (kroppens byggstenar)
bildas och avgdr en levande
varelses egenskaper.

Polyneuropati

Flera samtidiga felfunktioner i det
perifera nervsystemet runtom i
kroppen.

Autosomalt dominant arftlighet
Autosomalt dominant ar ett satt
som en egenskap eller en sjukdom
kan arvas i slakter. En autosomalt
dominant sjukdom innebar att du

endast behdver fa den onormala
genen fran en foralder for att [6pa
risk att utveckla sjukdomen.

Gener

innehaller en viss uppsattning
instruktioner, oftast koden till ett
visst protein eller en viss funktion.

Kardiomyopati
Kronisk sjukdom i hjartmuskel.

Genmutation
uppstar till foljd av fel i DNA-
replikeringen.

Kromosomer
Bar pa genetisk information som
arvs mellan familjemedlemmar.

TTR
Ett protein som kallas TTR
(Transtyretin) som bildas i levern




Vad ar skelleftesjukan?

Arftlig Transtyretinamyloidos med
Polyneuropati forkortas hATTR-
amyloidos och brukar ocksa kallas
for ’Skelleftesjukan”, som ar en
arftlig, kronisk och livshotande
sjukdom.

Levern bildar ett protein som kallas
TTR (transtyretin) som hjalper till
att transportera amnen i blodet.
Har du arvt anlaget (den genetiska
mutationen for hAATTR-amyloidos)
kan detta leda till att proteinet
andrar form och “veckas”. Den nya
formen gor att proteinet samlas
och bildar strukturer som kallas
“amyloidfibriller”. Dessa kan samlas

i olika delar av kroppen och detta
kan leda till olika slags symtom. Vid
hATTR paverkas oftast nerverna
(polyneuropati), mag-tarmkanalen,
o6gonen och hjartat (kardiomyopati)
av amyloidinlagringarna.

Vad orsakar skelleftesjukan?
Sjukdomen beror pa arftliga
forandringar (mutationer) i
cellernas arvsanlag som kodar

for proteinet transtyretin. Den
vanligaste mutationen i Sverige
kallas V3OM, men mer an 100 olika
sjukdomsorsakande mutationer har
pavisats varlden over. | Sverige finns
ett 15-tal kanda TTR-mutationer.

Hur vanlig ar skelleftesjukan?
Skelleftesjukan ar en ovanlig
sjukdom. Den sanna férekomsten

av sjukdomsorsakande mutationer

i Sverige ar okand, men V30
M-mutationen har pavisats hos
uppemot 2% av befolkningen i vissa
delar av Norr- och Vasterbotten.
Den som arvt anlaget har en
begransad risk att fa sjukdomen
under sin livstid, endast ca 20 %
fore 60 ars alder. Detta faktum samt
att det inte finns nagra atgarder
som forebygger sjukdomen maste
vagas in infor beslut om gentest nar
man inte har symtom. | dagslaget
beraknas ca 450 patienter och ca
8000 anlagsbarare finnas i Sverige.

Arftlighet

Skelleftesjukan, (hATTR) ar en
autosomalt dominant arftlig
sjukdom. Om den ena féraldern
har sjukdomen blir risken for saval
sdner som dobttrar att arva den
50%. De barn, som inte arvt det
sjukdomsframkallande anlaget,
ar friska och riskerar inte att foéra
sjukdomen vidare. Sjukdomen ar
lika vanlig hos man och kvinnor.

| dagslaget beraknas ca 450
patienter och ca 8000
anlagsbarare finnas i Sverige.
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Symtom

Nervsystemet (polyneuropati)

De forsta symtomen som i regel
for den sjuke till doktorn ar olika
besvar fran fotter och ben, som
obehagliga stickningar, domningar,
brannande smarta, dkad kanslighet
for kyla och andra kanselfenomen.
Kanseln for smarta och temperatur
(varmt och kallt) férsamras ofta
fore kanseln for berdring. Musklerna
blir svagare och fortvinar, sma
muskelryckningar kan ocksa
forekomma. De neurologiska
symtomen framatskrider ibland
snabbt och den sjuke kan bli
rullstolsbunden redan efter ett par
ar. Man far svart att ga, det kdnns
som att ga pa kuddar. Operation
for Karpaltunnelsyndrom, en
nervfortrangning i handloven,

flera ar fore debut av andra
nervsymptom ar inte ovanligt.

Autonoma nervrelaterade symtom
= Urinvagsinfektioner

= Kraftiga svettningar

= Yrsel nar du staller dig upp

= Nedsatt sexuell funktion

» |llamaende och krakningar

» Diarré - Svar forstoppning

» Oauvsiktlig viktnedgang

Hjartrelaterade symtom
(kardiomyopati)

Amyloiden satter sig ofta i hjartat
som ger rubbningar i hjartimpulsens

gang fran formak till kammare, s.k.
overledningsrubbningar. Manga
behover darfor pacemaker for att fa
en stabil hjartrytm.

» Paverkan pa hjartat kan orsaka
Okad trotthet

= Yrsel

= Andfaddhet

= Svullna ben (6dem)

= Brdstsmarta

Njurar och urinvagar

Njurarna skadas oftast inte,

men en nedsatt formaga att
koncentrera urinen finns hos
manga, liksom ibland med aggvita
i urinen. Njurfunktionen avtar och
urinfoérgiftning forekommer ibland
men ar relativt ovanligt. Manga far
svarigheter att halla urinen och
tomma blasan ordentligt, vilket kan
avhjalpas med sjalvtappning (RIK)
men ibland maste kateter sattas in.
Detta kan medfora aterkommande
urinvagsinfektioner.

Ogon

Ogontrycksmatning varje ar
rekommenderas, gréonstarr
(glaukom) vanligt. Ca 20% far en
grumling i 6gats glaskropp som ger
synrubbningar. Detta kan avhjalpas
med operation, glaskroppen

tas bort. Dalig, eller ingen syn,
forvandlas till god syn. Vanligt
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ar forsamring av tarflodet
vilket medfor torra 6gon och
risk for hornhinneskador.
Detta kan lindras med
tarersattningsmedel.
Ogonbottenblédningar kan
ocksa forekomma. Férsamrad
syn kan i vissa fall vara enda
symtomet pa sjukdomen.

Ovriga symtom

Den sviktande
salivproduktionen gor
munnen torr och skor, risken
for karies och tandlossning
Okar. Regelbundna
tandvardsbesok ar viktigt.
Saliversattningsmedel kan
hjalpa mot den torra munnen.
Andra besvar fran munnen
kan vara talbesvar, heshet och
svaljningsbesvar. Sar pa fotter
som uppkommer till synes
utan orsak, kan vara orsakat
av hATTR. Trycksar som kan
vara svarlakta uppstar p g a
nervstorning och férsamrad
hudgenomblddning. Okad risk
for stroke eller strokeliknande
anfall foreligger ocksa.

Manga besvaras ocksa av
depressioner och nedstamdhet
dar psykologiskt stdd for
omgivningen, sjukvarden och
inte minst patientféreningarna,
kan fylla en stor uppgift. Aven
antidepressiv medicin kan
behdvas.

En undersékning bland 117
patienter med ”Skelleftesjukan”
visade att 88 % av
respondenterna har haft kansla
av domningar, stickningar eller
smarta i ben och/eller fétter som
symtom pa ”Skelleftesjukan”.

Men det ar viktigt att komma
ihag att symtomen varierar och
alla drabbas inte av alla symtom.




Diagnos

For att ta reda pa om en person har
den férandrade genen som orsakar
hATTR, kravs det ett gentest*, detta
genom ett enkelt blodprov. Visar
det sig att personen har arvt genen,
samt att det finns sjukdomssymtom,
gar man vidare och tar en fettbiopsi.
Denna tas fran bukfett dar man
under lokalbeddvning stansar ut

en liten hudbit som laggs i koksalt
och skickas for analys for att se

om det finns amyloid-inlagringar.
Om det finns inlagringar i biopsin
stalls diagnosen hATTR. Analysen

av vavnadsprovet kraver sarskild
kompetens.

Hjartutredning inbegriper alltid EKG
och en ultraljudsundersdkning. Vid
denna beddmer man hjartmuskelns
funktion och ser om det finns en
fortjockning av hjartat. Sjukdomen
paverkar ofta hjartats elektriska
styrsystem och darfér genomfors
ocksa regelbundna langtids-EKG-
registreringar. Isotopréntgen av
hjartat (DPD-scint) kompletterar
utredningen.

Har du just fatt diagnos, oroar du —

dig for att ha sjukdomen eller ska du
besluta dig om transplantation? Da finns

det en grupp medlemmar som finns har
for dig. Ta kontakt med foreningens

kansli for vidare information

*Att diskutera om ett test ar det ratta fér den enskilda personen,
ar ett viktigt steg for alla som har en slakting med hATTR eller
som redan har fatt veta att de sjélva har en mutation som innebéar
en risk att utveckla sjukdomen. Beslutet att ga vidare och gora ett
gentest ar ett personligt val, och genetisk vagledning fungerar
som en hjalp fér den enskilda personen att avgdéra om det ar det
rétta fér honom/henne. Vid genetisk vagledning deltar vanligtvis
experter i Klinisk Genetik i Umea alt. Idkare fran FAP-teamet, som
hjalper manniskor att fatta ett valgrundat beslut angaende om de
ska gora ett gentest. Ett gentest kan fa en avsevard inverkan pa
personens framtid och far bara goras av personer som fyllt 18 ar.
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Forskning

Forskningen bedrivs framfoérallt
vid universitetssjukhusen i

Umea, Uppsala samt Karolinska
Huddinge. Forskarna arbetar med
att kartlagga ”Skelleftesjukan” och
lindra symtomen hos de sjuka.
Samtidigt forsdker de att ta reda
pa vad som orsakar hATTR for att
kunna bota sjukdomen. Det stora
problemet for forskningen runt
hATTR har varit bristande resurser.
Nar det galler en sjukdom som
drabbar en liten grupp, och dartill
inom ett begransat geografiskt
omrade, ar det betydligt svarare
att fa forskningspengar. Vi ar tre
parter, FAMY Norrbotten, FAMY

Vasterbotten och Stiftelsen

AMYL, som samlar in pengar

till forskningen. Utdelning av
forskningsmedel sker gemensamt
en gang per ar och tva sakkunniga
professorer i Umea ger oss
vagledning om hur pengarna ska
fordelas.

Forskarseminarium

De forskare som sdkt och beviljats
forskningsanslag ska varje ar
redovisa sitt arbete skriftligt samt
muntligt vid forskarseminariet.
Seminariet anordnas vart annat ar i
Pited/Skelleftea i slutet av februari
manad.




Behandling

Behandlingsalternativen har varit
fa med bl.a. levertransplantation.
Eftersom TTR-proteinet

bildas i levern innebar en
transplantation att onormalt,
muterat TTR-protein upphodr

och sjukdomsutvecklingen kan
stanna upp.

Transplantation lampar sig for
unga patienter med Val30Met-
mutationen som befinner sig
tidigt i sjukdomsforloppet

och inte har nagra tecken till
hjartpaverkan. Inlagringar i 6gats
glaskropp paverkas inte heller av
levertransplantationen, eftersom
det transtyretin som orsakar
amyloidinlagring i glaskroppen
inte bildas i levern utan i 6gats
aderhinna (choroidea).

Den medicinska utvecklingen
gar snabbt framat sa det ar
viktigt att du hela tiden pratar
med din ldkare om vad som ar
den basta behandlingen fér dig.

Dagens tillgangliga
behandlingar ar:

»« Tafamidis/Vyndagel
= Diflunisal

= Tegsedi

= Onpattro

Patientundersékningen
visade att 85 % av alla
respondenter anser

att deras narstaende
ar ett stort fysiskt och
psykiskt stod.
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Andra former av behandling och stéd

Det finns behandlingar som
tar itu med sjukdomens
underliggande orsaker, men
ocksa behandlingar som
mildrar symtom och forbattrar
livskvaliteten.

» Lakemedel som kan skrivas ut
for perifera nervsymtom som
stickningar eller brannande
kanslor i olika delar av kroppen

« Lakemedel som kan behandla
mag-tarm-symtom som diarré,
forstoppning, illamaende och
krakningar

» Lakemedel som lindrar symtom
i dgon, hjarta och andra organ

Hjalpmedel som bl a
gnderléttar forflyttning.
Aven bostadsanpassning

Behandling mot problem med
urinblasa och impotens

Varma bad och sjukgymnastik

Man bor vara observant pa att
det finns 6kad risk fér brann-
och kéldskador eftersom
kanselnerver har forstorts

Det ar viktigt att tillgodose
familjens behov av psykologiskt
och socialt stod.

Fysisk traning efter ork.
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Du som misstanker att du har
sjukdomen, ar sjuk eller anhorig,
kan ringa foljande team om du
har fragor och funderingar.

Riksansvariga

Amyloidoscentrum
Medicincentrum

Norrlands Universtitetssjukhus
901 85 Umed

Telefon: 090-785 39 59
Telefontid: Ma-fr 08.00-16.00

E-post: amyloidoscentrum@regionvasterbotten.se

Jonas Wixner
Overlakare

Bjorn Pilebro
Overlakare,
Hjartcentrum

Lina Wiss
Sjukskoterska

Hans-Eric Lundgren
Sjukskdterska/Genetisk
vagledare
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Lansansvariga

Pited Sjukhus
FAP-teamet
Box 715

941 28 Pitea

Telefon: 0911-755 43
Telefontid: 09.00-11.00 & 13.00-14.00

E-post: Besdk sidan www.1177.se/Norrbotten

= Loggain
= VA&lj spec.mottagning i Pited
= Valj kontakta FAP-team

Medicinmottagning B Plan 6
FAP-teamet

Skelleftea lasarett

931 86 Skellefted

Telefon: 090-785 9178
Telefontid: Ma-tors 7.30-12.00, Fre 8.00-9.30

Mina vardkontakter: 1177.se/e-tjdnster

Neuro-team med
kunskap om hATTR

Neurologiska kliniken
Karolinska Universitetssjukhuset
Huddinge

141 86 Stockholm

Telefon: 08-585 820 70
Telefontid: Ma-fre 08.00-16.00

lfatarzyna Liziewska
Overlakare

..l.orge Mejia Baranda
Overlakare

Slawomir Liszewski
Kardiolog

Anna-Lena Lundberg
Sjukskoterska

Martina Bjork
Sjukskoterska

Erik Wallmark
Overlakare

Elisabeth Stenberg
Sjukskoterska

Britt-Marie Nilsson
Sjukskoterska

Bayomand Press
Overlakare

Kristin Samuelsson
Lakare

Ana Radovic
Lakare



Anteckningar
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FAMY Norrbotten och FAMY Vasterbotten ar
intresseforeningar for de som drabbats av
sjukdom Arftlig Transtyretinamyloidos med
Polyneuropati (hATTR) “Skelleftesjukan”

Vi arbetar mot tre mal:

81 % av alla
patienter i
undersékningen

Medlemsva rd har fatt mycket
Information information om

Skelleftesjukan fran

Stodja forskni ngen patientféreningarna.

FAMY Norbotten FAMY Vasterbotten Stiftelsen AMYL
Solandergatan 1 Storgatan 50 Norra Altervagen 790
941 34 Pitea 931 30 Skelleftea 945 92 Altersbruk
Tel: 0911-197 64 Tel: 0910-860 17 Tel: 070-276 30 31
Mobil: 072-250 97 64
Bankgiro: 234-1204 Bankgiro: 523-8001
Bankgiro: 5085-2730 Swish: 123 275 94 05 Swish nr;: 123 278 55 33
Swish nr: 123 691 92 60 info@famy.se \ ingabrittbjorkman@gmail.com
famynorrbotten@outlook.com www.famy.se

www.famynorrbotten.se
+
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