Forskarrapport 2020

Under 2020 har coronapandemin paverkat oss alla pa manga satt, men arbetet pa
Amyloidoscentrum i Umea har flutit pa ganska bra trots allt. Vi har under aret publicerat
var artikel om traffsakerheten av bukfettsbiopsi for att diagnostisera amyloidos (framst
Skelleftesjukan). Resultaten fran denna studie visade en mycket god traffsakerhet for
metoden (specificitet 99% och sensitivitet 91%), vilket betyder att vi far extremt fa
falskt positiva svar och dven fa falskt negativa svar. I 6vrigt har vi, utéver vara kliniska
lakemedelsprovningar, fokuserat vart forskningsarbete pa vart nya nationella
kvalitetsregister, SveATTR (uttalas Svea TTR).

Registret ar ett samarbete mellan Region Norrbotten, Region Vasterbotten,
NPO Sallsynta sjukdomar och Registercentrum Norr dar Region Vasterbotten ar
personuppgiftsansvarig och jag (Jonas Wixner) ar registerhdllare. SveATTR ar
webbaserat och skots av Registercentrum Norr via den sa kallade INCA-plattformen.
Syftet med registret ar att pa ett sakert och lattillgangligt satt samla data pa patienter
och anlagsbarare med arftlig transtyretinamyloidos och patienter med férvarvad
(vildtyps) transtyretinamyloidos. Detta bade for att underlatta utvarderingen av varden
och for att underlatta forskning. Data som samlas in bestar av bl.a. av information om
ursprung, mutation, nedarvning, debutalder, diagnostidpunkt, amyloid fibrilltyp,
symptom, sjukdomsforlopp, behandling och 6verlevnad. For kvalitetsregister behovs
inget aktivt samtycke fran deltagarna, men man har sd klart mojlighet att neka till att
delta och begara att sina data ska tas bort. Infor ett eventuellt uttag av data for forskning
kravs dock som vanligt ett godkdnnande fran Etikprévningsmyndigheten.

Arbetet med SveATTR har forsenats lite av flera skal, men registret ar nu i
stort sett fardigt. Vi pa Amyloidoscentrum i Umea har fort in data i SveATTR fran ett
tidigare register och for nu fortlopande in data fran patienter som kommer till oss for
bedomning. Aven FAP-teamet i Pited har bérjat foéra in data i registret under 2020.
Under 2021 kommer ocksa nagra kliniker fran 6vriga Sverige, bl.a. i Stockholm och
Goteborg, att borja anvanda registret.

Vi har nyligen tagit fram en forsta arsrapport fran registret. Alla data ar inte
fullstandiga och vi behdver gora sma justeringar innan allt ar fullt fungerande och
korrekt. Jag ska dock ge en kort sammanfattning av hur det ser ut idag.

Totalt finns 1203 patienter och anlagsbarare registrerade med diagnos fran
1960-talet fram till idag (Figur 1). Konsférdelningen ar 59% man och 41% kvinnor. Flest
patienter (408 st) ar diagnostiserade under 2010-talet. Majoriteten (51%) harstammar
fran Vasterbotten, medan 41% har sitt ursprung i Norrbotten (Figur 2). De allra flesta
(95%) bar pa den vanligaste sa kallade Val30Met-mutationen. Debutaldern for sjukdom
ar i medel 61 ar for man och 58 ar for kvinnor. Majoriteten (70%) har perifer neuropati
(nervpaverkan i fotter, ben eller hander) som debutsymptom. Sex procent har syn-
paverkan som ett forsta symptom medan 5% har hjartrelaterade symptom vid debut. De
flesta patienter har inte genomgatt organtransplantation men 159 patienter har blivit
levertransplanterade genom aren (sedan 1990). Enstaka patienter har genomgatt hjart-
eller njurtransplantation (Figur 3). Data for medicinsk behandling med diflunisal,
Vyndagel, Onpattro och Tegsedi dr annu osdkra men totalt 157 patienter har eller har
fatt ndgon form av medicinsk behandling. Nittiofem (8%) av alla patienter i registret har
fatt en pacemaker. Medeloverlevnaden for man var 10 ar efter sjukdomsdebut och 11 ar
for kvinnor. Ungefar halften av alla patienter hade avlidit vid tidpunkten fér denna
rapport (Figur 4).



Under 2021 kommer vi att ans6ka om etikprovning for ett storre datauttag
som underlag for forskning och en mer detaljerad redovisning av data ur registret.
Forhoppningsvis kan vi dela med oss av detta vid ndsta seminarium i Pited 2022!

Med hopp om ett fortsatt gott samarbete,

Umea 2021-02-24
Jonas Wixner
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Figur 1: Patientfall per decennium. Figur 2: Ursprung per lan.
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Figur 3: Antal transplanterade. Figur 4: Andel avlidna.




