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Vilken hdrlig sommar vi har haft | Varma soliga dagar som jag hoppas att ni alla har kunnat njuta
av, och ddrigenom laddat upp batterierna infor den annalkande vintern. Vi fdar hoppas dven pd en fin
host med Brittsommardagar sa vi kan forlinga sommarkdnslan ett tag till...

Under ledning av en klok och kunnig drsmotesordforande — den legendariska riksdagsledamoten Bar-
bro Westerholm (L) — genomfordes Riksforbundet Sillsynta diagnosers drsmote lordagen den 23 april.
Eftersom Barbro dr mycket vil insatt i de sdllsynta fragorna var hon dessutom dmnesexpert, ndr den
alltid lika aktuella fragan om sdrldkemedel for sdllsynta hdlsotillstand fick stor plats pd drsmatet; da en
medlemsmotion diskuterades. Medlemsmotionen kom fran foreningen FAMY Norrbotten. Temat var:
"Fokus pd tillgdngliggorande av nya innovativa terapier vid sdllsynta diagnoser”. Motiondren, Kenneth
Ldng, vill att Riksforbundet Sdllsynta diagnoser ska arbeta for att tillgangen pa dessa nya terapier ska
forbdttras.

1 styrelsens svar framhélls dock att Riksforbundet mycket vil kdnner till denna problematik och att for-
bundet har gjort en rad insatser, vad gdller nya terapier. Kenneth Lang ansdg dock att det skulle bli en
storre slagkraft genom mer gemensamt arbete, exempelvis debattartiklar och insdndare. Nya synsditt
madste ddrtill hittas, for att underldtta introduktion av nya ldkemedel.

Forskarseminariet i Pited den 20 maj blev en mycket givande dag dd dtta forskare fick redogora for
hur forskningsanslagen under 2021 och 2022 har disponerats. Ni kan ldsa mer om det pd sidan 4. Fors-
karrapporterna kommer som vanligt att publiceras I6pande hdr i Famy-bladet.

Vi borjar hiosten med fikatriff hir pa Skeppargatan 16 da vi trdffas fikar och umgds. Lds mer om det
ldngre ner hdr pd sidan.

Héstens bad startar om onsdag den 28 september kl:17 och det finns platser kvar. Hor av er till kans-
liet for information och anmdlan. Det dr en mycket uppskattad trdiningsform i varm bassdng. Bastu finns
ocksd for den som vill basta efterat. Gor gott for bade kropp och sjdl!

Vil mott i host !

Karin Olofsson




Fran forskarseminariet 1 Pited den 20:e maj

Fran vinster: Kenneth Ldang, Intissar Anan, Jonas Wixner, Henrik Wilczek, Kurt Boman, Elisabeth Sauer-Eriksson, Victo-

ria Heldestad, Mona Olofsson och Anders Olofsson.

Foto: Karin Olofsson

Forskarseminariet i Pitea den 20 maj blev en
mycket intressant och givande dag. I ar var det atta
forskare som fick presentera sin senaste forskning.

Kenneth Lang (ordférande i Famy Norrbotten)
inledde dagen innan forskarna fick ta vid.

Att det hinder mycket inom forskningen nu rader
ingen tvekan om ! Vi fick en coctail av gott och
blandat. Allt fran strukturen pa den oldsliga tran-
styretinfibern till kvalitetsregister SveATTR m.m.

Studieforbundet Vuxenskolan var dér och
hjalpte till for att sénda forskarseminariet via
Zoom sa att man kunde delta dven digitalt.

Vi kommer att fa skriftliga redovisningar ocksa
sa kallade forskarrapporter som vi publicerar 16-
pande hér 1 Famy-bladet.

Famy Norrbotten fyller 20 ar i ar sd det bjods
pa tarta till eftermiddagskaffet. Grattis till dom !

Nista ar ar det Skellefteas tur att anordna fors-
karseminariet som dé infaller den 26:e maj.

/Karin Olofsson

Kenneth Lang, Ordforande i Famy Norr-
botten.
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Nu finns det mdjlighet att delta i en kostnadsfri kurs med amnet lar
kdanna din smarta telefon, digitala tjanster och internet.

Det erbjuds flera kurser med samma innehall- vdlj den dag som passar dig
bast.

Amnen vi kommer att prata om ar bland annat

« Hantera pekskdarmen pa mobil eller surfplatta

« Anpassa storlek, ljud och ljus pa din telefon eller surfplatta sa att det

passar bast for just dig

o Olika begrepp fran datavariden

o Att surfa pa internet

« Logga in pa 1177 dar du kan lasa journal, férnya recept och boka tider
Hantera Bank-ID och swish och till exempel kopa receptbelagd medicin

pa Apoteket online

Utbildningarna ar kostnadsfria och det behovs ingen forkunskap. Alla ar
valkomna!
Anmalan ar 6ppen 29 augusti - 11 september och du anmaler dig till
Famys kansli tel: 0910-36017 mail: info@famy.se

eller till duochdigitaliseringen@skelleftea.se

Detta ar ett samarbete mellan féreningarna pa Skeppargatan.
Begransat antal platser sa "forst till kvarn”

Valkomna !

Har ar datumen:

Veckodag | Tid | Plats Startdatum | Slutda- | Antal till-
tum fillen
Tisdagar | 9-11 [ Stadshuset, E1 nira 20 september | 25 okto- | 6
kundtjanst ber
Torsdagar | 13- | Oden, stora Odenrum- | 22 september | 27 okto- |6
15.20 | met ber
Torsdagar | 13- | Oden, stora Odenrum- | 3 november | 8 decem- | 6
15.20 [ met ber
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Felveckning i det humana plasma proteinet transthyretin
(hTTR) leder till bildandet av langa olosliga amyloidfibrer
som orsakar sjukdom. For att detta ska ske maste hTTRs
tetrameriska struktur brytas ner till enskilda monomerer.
Dessa felveckade monomerer utgér grundstenarna i uppbygg-
naden av amyloidfibern.

Vi startade ett nytt projekt 2018 dér vi studerar amyloida
fibrer av hTTR med den nya tekniken kryo-EM. Det 4r min
ingenjor Irina Lakovleva som arbetar pa det projektet och vi
gor det 1 samarbete med Intissar Anan vid institutionen for
folkhélsa och klinisk medicin, och Michael Hall och Linda
Sandblad vid UCEM enheten vid Umea universitet.

Under 2020-2021 har vi gjort flera stora genombrott. Vi
arbetar pa kryo-EM strukturstudier pé tva separata prover av
TTR amyloidfibrer. Det ena provet bestér av fibrer av TTR
mutanten V30M, som Irina framstéller rekombinant, dvs i
provroret, och renar fram under fysiologiska betingelser. Det
andra provet bestar av fibrer framrenat fran patientmaterial,
nirmare bestdmt den geléaktiga vétska som utgora dgats glas-
kropp. Det ar ansamlingen av dessa amyloidfibrer i glaskrop-
pen som gora att synen gradvis forsdmras for vissa FAP pati-
enter— det blir grumligt.

Irina har under 2020 renat fram anvidndbart material samt
samlat in hogupplost kryo-EM data frén bada proverna och
under 2021 lyckades hon 16sa strukturen pa fibrer framrenade
fran glaskroppen till en upplosning dér vi kan sirskilja ato-
merna . Vi dr mycket tacksamma for materialet som kommer
frén en FAP patient boende i norra Sverige. Det ligger myck-
et arbete bakom att 16sa fiberstrukturer av proteiner da de
programvaror som finns tillgéngliga for kryo-EM studier
dnnu inte dr sa utvecklade for analys av just fibermaterial.
Som jag tidigare har rapporterat sa har Irina gjort ett fantas-
tiskt arbete.

I bilden nedan ser ni skillnaden i struktur mellan 16sligt
TTR som bestar av 4:a identiska proteinkedjor, och TTR i
olosliga fibrer som bestér av tusentals proteinkedjor som
veckat som platta diskar. En sddan disk utgor ett lager av
fibern som sélunda byggs upp genom att lager pa lager av
proteiner staplas pa varandra i ett sa kallat protofilament.
Sedan kan tva protofilament vrida sig runt varandra for att
bilda en mer mogen fiber. Vad som &r extra intressant ar att
strukturen nedan liknar en tidigare bestimd struktur pa
amyloidfiber extraherade fran hjartat, men den r inte iden-
tisk. Sa tydligen kan hTTR variera sin fiberstruktur beroende
pa i vilket organ den tillverkas. Under 2021 presenterade vi
véra resultat i den ansedda tidskriften Nature Communicat-
ions (lavolvleva, I, Hall, M, Oelker, M, Sanddblad, L,

Elisabeth Sauer Eriksson
Foto: Karin Olofsson

Anan I, Sauer-Eriksson, A,E ”Structural basis for transthyre-
tin amyloid formation in vitreous body of the eye”,2021, 12
(1), 7141). Till var gladje sa fick vi véra resultat stor upp-
marksamhet i bade press och media. Den nya kunskapen 6pp-
nar mdjligheter att gramstélla ldkemedel som inte bara for-
hindrar att fibrerna uppstar, utan dven kan anvindas for att
16sa upp redan bildade fibrer. For framtiden avser vi att fort-
sdtta arbetet med att karakterisera hTTR amyloidfibrer som
byggs upp av olika antal protofilament. Just nu arbetar vi
med strukturen av 6gonfibrer uppbyggda av endast ett proto-
filament.

Till vinster ser vi strukturen av de 4:a protein-
kedjorna | den Idsliga tetrameriska formen av
TTR. Nir en fiber bildas cissocierar tetrameren,
och kedjorna packas om till platta strukturer
som packas pd varandra. Bilden till hdger visar
tvd orienteringar av fibern med 2-protofilament
- uppifrén och fran sidar. Varje protofilament
bestér hir av sju proteinkedjor.



Rapport for 2021, Per Westermark
Transtyretinamyloidos: uppkomst och diagnos

Vi har sedan manga ar arbetat med att utveckla och for-
battra metoder att stdlla diagnosen systemisk amyloidos och
att avgora vilken typ som foreligger. Gladjande nog har ett
flertal behandlingar utvecklats och dessa skiljer sig i allmén-
het helt mellan de olika amyloidosformerna. Dérmed har
ocksa kraven pé en exakt diagnos dkat. Vi introducerade bi-
opsi fran bukens underhuds-fettvivnad for att pavisa amyloid
och dven for att bestimma typ. Det senare gor vi huvudsakli-
gen med antikroppar som vi anvénder pa olika sétt. Eftersom
anvandbara antikroppar inte gar att kopa framstéller vi egna,
s.k. monoklonala antikroppar, en process som &r bade tidso-
dande och dyr. Vi anvénder antikropparna béde for att mérka
in direkt pa snitt, s.k. immunhistokemi, och for att bestimma
amyloidtypen med hjélp av elektroforetisk metod (“western
blot”). Den senare metoden anvéander vi bl.a. for att kunna
skilja mellan typ A och typ B vid drftlig ATTR amyloidos. Vi
far prover fran hela landet och antalet har 6kat kontinuerligt.
Var kliniska amyloidgrupp har ocksa vuxit med tva personer:
Ulrika Thelander, specialistldkare i klinisk patologi, och Jus-
tina Damjanovic Vesterlund, molekylédrbiolog. Ytterligare en
person skall rekryteras sé att diagnostikverksamheten for
amyloidos dven pa sikt dr garanterad.

Transtyretin (ATTR) amyloid forekommer ofta i led- och
ligamentvédvnad hos dldre personer och dven hos personer
med drftlig amyloidos. Vi misstdnkte att sidan amyloid kan
vara medverkande till uppkomst av lumbal spinal stenos, ett
tillstand dér nerver skadas genom att de kldms dar de lamnar
ryggraden och som leder till problem fran rygg och ben. I en
stor studie kunde vi tillsammans med forskare i Stockholm
och Umea visa att ATTR amyloid &r mycket vanlig i vdvnad
som avldgsnats vid operation for spinal stenos. Vér teori ar
att amyloiden dels &r en d&tminstone bidragande orsak till ste-
nosen och dels att den ar ett tecken pa systemisk amyloidos
med risk for senare hjértsjukdom. En uppfoljningsstudie pa-
gér dir patienter med riklig ATTR amyloid i operationspre-
paraten genomgér hjartundersokning. Resultat viantas om
kanske nagot ar.

Under senare ar har det kommit allt fler rapporter om att
ocksé andra forslitningssjukdomar i leder och ligament, fr.a.
artros, skulle kunna hinga samman med ATTR amyloidos.
Vi fann i den stora studien av spinal stenos inte bara ATTR
amyloid utan ocksa annan amyloid av oklar natur. Ofta kunde
vi se inlagringar av denna okdnda amyloidform tillsammans
med ATTR amyloid pé ett sétt som talar for att det inte dr en
effekt av slumpen. Kan det vara s att det ar denna andra
amyloid som startar ATTR-inlagringarna? Vi arbetar dérfor
nu med att forsoka klarldgga naturen hos denna amyloidform.
Detta dr en inte alldeles enkel uppgift och vi anvénder hir
proteinkemiska metoder, antikroppar mot kanda proteiner
och masspektrometri.

Skelett skintigrafi, en avbildningsmetod dér man injicerar
kalkbindande sparamnen i blodbanan, anvénds alltmer for att
diagnostisera hjartinlagringar, bade vid érftlig och icke arftlig
(’vildtyp’) ATTR amyloidos. I Sverige anvinds har DPD-
skintigrafi. Metoden anvénds ofta for att skilja mellan AL
och ATTR amyloidos da det ar fraimst vid ATTR amyloidos
som markoren binder in. Bakgrunden till inbindning har varit
oklar da man inte kunnat pavisa pafallande kalkinlagringar i
biopsier fran hjéarta. Emellertid kunde vi visa
(i ett nu publicerat arbete) att det i mer centrala delar av

Per Westermark
Foto: Karin Olofsson

hjértat, fr.a. i omradet mellan férmak och kamrar, finns
skyar av stora mingder av mycket smé forkalkningar, van-
ligtvis mindre &n 0.001 mm i diameter. Dessa &r ojamnt
spridda. Vi fann liknande mikroforkalkningar i hjartvavnad
vid AL amyloidos men i mindre omfattning. Metoden &r
alltsé inte specifik for ATTR amyloidos. Ett potentiellt &nnu
viktigare fynd gjorde vi nér vi tillimpade elektronmikroskopi
pa hjértinlagringarna och fann att mikroforkalkningarna har
ett mycket sdreget utseende, inte alls strukturldst som vi hade
véntat oss. De dr rundade och ser ut att inte enbart innehélla
kalk utan &ven protein och ibland dven vara omgivna av
membran, nadgot som kan tala for att de bildats inuti celler. Vi
tror att dessa mangder av sma forkalkande partiklar beror pa
ndgon viktig process i hjartmuskelcellerna. For att spara
denna process forsoker vi nu att ta reda pa vilka proteiner
som finns inne i mikroforkalkningarna. Detta gor vi initialt
med hjélp av immunelektronmikroskopi déar ytterst sma guld-
partiklar klads med antikroppar mot kénda proteiner. Guld-
partiklarna far sedan reagera med mycket tunna snitt av vév-
nad och det elek  trontdta guldet ses tydligt i elektronmik-
roskopet och visar om och var de speciella proteinerna finns.

Vi uppskattar mycket samarbetet med FAMY, FAMY
Norrbotten och stiftelsen AMYL och dr imponerade av fore-
ningarnas aktiviteter. Det var roligt att ater fa komma upp till
mdtet, denna géng i Pited och fa redogora litet for vara aktivi-
teter. Vi tackar for det ekonomiska stodet som betyder myck-
et for var verksamhet.

Uppsala 11 juli 2022
Per Westermark (for hela gruppen)
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Vi finns
alitid ndra

Lds tiduingeu var; udir och hur du vil.

Norran ger dig de lokala nyheterna, gransk-
ningarna och beréattelserna som ber6r och
uppror. Vi finns for att halla dig uppdaterad.
Hitta ditt prenumerationspaket pa norran.se

STOD SKELEFTESJUKANS
FORSKNING

Famy séker sponsorer. Alla sponsorer far annons pa var hemsida och i var
medlemstidning som gar ut till samtliga vardcentraler och lasarett i
Véisterbotten, och naturligtvis till alla vara medlemmar i hela landet.
Kontakta oss for information: Mail info(@famy.se Tel:0910-360 17
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Du vet vdl om att du kan stotta FAMY
genom att prenumerera pd en bingolott
varje vecka ?

13 kronor per lott gar till foreningen.

Du ringer dd 0771-440 440 och uppger
vart kundnummer 24001397 for att stodja
var verksamhet.
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Foreningsnytt
FAMYs styrelse 2022

Nils Lundgren, ordférande
Torbjorn Wahlberg, vice ordforande
Per-Erik Marklund, kassor
Maria Burstrom, sekreterare
Ulf Burman, ledamot
Annica Wiklund, ledamot
Suppleant: Jan Soéderstrom och Karin Olofsson

Festkommitté:
Sonja Andersson
Maddy Burman

FAP-teamet

Medicinmottagning B Plan 6
Skelleftea lasarett
931 86 Skelleftea
Telefontid: Ma-Tors. 7.30-12.00
Fredag 8.00-9.30
Nytt nr. 090- 785 91 78, menyval 4

(mag/tarm team)
Mina viardkontakter:1177.se/e-tjénster

Erik Wallmark likare
Elin Enquist, sjukskoterska
Elisabeth Stenberg, sjukskoterska

Stod forskningen!

Om Ni vill hedra minnet av en avliden eller uppmérk-
samma en hogtidsdag med en gava till forskningen kan
Ni gor detta pa tre sétt.

Det ena sittet ar att ringa direkt till FAMY
0910-360 17 eller Stiftelsen AMYL 070-276 30 31
som utformar och formedlar telegram samt talar om
hur gavan kan betalas in. Foljande uppgifter kravs (i
god tid!) for telegramformedlingen.

* Vem giiller telegrammet

* Var och nir ska telegrammet skickas
* Vers som ska vara med

* Avsindare

Det andra sittet &r att sétta in beloppet direkt pa na-
gon av forskningsfondernas Bankgironummer enligt
nedan.

Som ”meddelande till betalningsmottagaren” uppger
du:

* Till minne av/vem giller givan

* Datum for begravning eller hogtidsdag
* Ndarmast anhorig

* Avsindare, namn och adress

Du kan ocksa gi in pa vir hemsida
famy.se och fylla i dina uppgifter dar un-
der fliken telegram.

Telegramutskrift kostnadsfritt!

Bankgironummer
FAMY: 234-1204
AMYL: 523-8001

OBS! Medel fran de tva fonderna delas
ut gemensamt en gang per ar

STIFTELSEN P o &

MYL FAMY

RBOTTEN




