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Sommar pa G !

Tdnk att det finns ingen manad som kdnns sd lang som januari | Och dessutom sd hade vi en vildigt kall
sddan. Aven februari bjod pd kyla och mycket sné sd nu réicker det med vinter for den hiir siisongen tycker
jag. Nu ndr vi snart ska ga oéver till sommartid och det blir ljusare kvillar sd borjar sommaren kdnnas allt
ndrmare . Vi far hoppas pa en lika fin sommar som forra dret !

I dr var det Piteas tur att anordna forskarseminariet. Det var nio forskare som fatt forskningsanslag frdan
oss under 2018, varav sex stycken kunde ndrvara under dagen och redogéra for sitt forskningsarbete under
dret som gdtt. Lis Kenneth Ldngs rapport fran detta pd sid:5 och 6. I ar (2019) skinker FAMY Skellefted
500 000 kronor, FAMY Pitea 300 000 kronor och stiftelsen AMYL 400 000. Totalt blev det alltsa 1,2 miljo-
ner till forskningen ! Inte illa | STORT TACK till alla er som har skénkt pengar under dret. Det gér verk-
ligen skillnad vilket vi har kunnat ldsa om i media senaste tiden. Forskningsrapporterna kommer som van-
ligt att publiceras lopande hdr i Famy-bladet.

Den 4:e mars sa hade vi fikatrdff for vara medlemmar. Mdanga kloka rad och erfarenheter utbyttes under
kvdllen. Lds mer om det pd sidan:3

Efter arsmotet den 18:e mars sd ser var styrelse lite annorlunda ut. Vi héilsar Nils Lundgren vilkommen
som ordforande och Torbjorn Wahlberg som ledamot. Presentation av styrelsen pa sidan:8

Mandag den forsta april kl:19.00 (inget aprilskdmt ) sa kommer Ann-Charlotte Pavval hit och foreldser
for oss. Hon var hdr for tva ar sedan och nu kommer hon tillbaks och ger oss inspiration och lite nya insik-
ter. En energikick utav stora mdtt. Missa inte detta !

Den 29:e maj sd har ni méjlighet att dka med pa bussresa till Bole Garveri med kaffepaus i Jivre och sen
vidare till Hembygdsomrddet i Svensbyn ddr Palt serveras. Resan arrangeras av HjdrtLung-foreningen.

Endast 550 kronor om du dr medlem i FAMY. Lds mer om detta pa sidan:7.

1 sommar har jag som vanligt tinkt ha semester vecka:27,28,29 och 30. Dd kommer kansliet att vara
stangt och éppnar alltsa igen den 29:e juli.

Ha de gott !

Karin Olofsson




% Fikatraff den 4:e mars

Méndag den 4:e mars si hade Famy fikatraff for _
sina medlemmar. Det var ett givande méte dér alla
deltagare fick dela med sig av sina upplevelser av
sjukdomen, sjukdomssymptom, erfarenheter fran
vérden, lakemedelsbehandling och hur den har fun-
gerat.

Ett tips som kom upp var att hora med din be-
handlande ldkare om mojligheter till fri tandvérd.
Da skickas ett lakarintyg till bedomningstandldka-
ren 1 Umed, Hans Flodin. Det finns dven mojlighet
till fri fotvard och behandling av legitimerad sjuk-
gymnast for lindring av smérta i ben eller liknande,
sé kolla upp detta med din likare.

Det hiinder mycket nu inom forskningen och da
finns det naturligtvis ocksa mycket fragor runt de
nya ldkemedlen.

Vi far planera in en san hir traff dven till hosten
och vi héller tummarna for att tillgdngen till de nya
likemedlen finns ute pa marknaden da.

Karin Olofsson

Bidra med dina erfarenheter till
Erik Lundgrens kommande bok !

Mitt intresse for familjar amyloidos med poly-
neuropati (FAP) har gillt genetiken och sjukdoms-
mekanismen. Jag har hort manga gripande berittel-
ser under aren frdin FAMY's medlemmar. I ljuset av
det sista arets behandlingsgenombrott skulle jag
vilja skriva en text, som jag hoppas kan ges ut som
en populdrvetenskaplig bok. Jag skulle 6nska att f4
med era beréttelser om hur det kdndes nér sjuk-
domssymptomen borjade och nédr ni mindes hur era
slaktingar hade samma symptom. Skriv ndgra rader
till erik.lundgren@umu.se och gérna ert telefon-
nummer, s kan jag vid behov stélla nigra fragor.
Alla uppgifter ni limnar kommer jag att behandla
med sekretess, inga namn kommer att 1dmnas ut.

Erik Lundgren, prof.em.

Erik Lundgren, prof.em.


mailto:erik.lundgren@umu.se

Det blev en intressant och trevlig dag trots att 2 forskare, Jonas
Wixner och Anders Olofsson, med kort varsel inte kunde komma,
vi var minga som sett fram emot deras presentationer. Elisabeth

Sauer Eriksson hade redan tidigare meddelat forhinder att deltaga.

6 forskare presenterade sina ron det senaste aret, forskning med
ekonomiskt stdd av patientforeningarna FAMY Visterbotten,
FAMY Norrbotten och Stiftelsen AMYL.

Intissar Anan liikare FAP-team Umeéa: Allmént om sjukdo-
men och behandling.

Gjorde en allmén genomgéang av symptom som ju kan variera
mycket dven vid samma mutation, ex V30M, men ju hogre siffra
pa mutationen, ju mer hjértpaverkan, ex Glu54Leu en ny mutation
i Norrland, en av 15 i Sverige. Gentest och vidvnadsprov med
amyloid av transtyretintyp (TTR) ger diagnos men om vdvnads-
provet dr negativt, utan amyloid, dr diagnosen sidker om det pavi-
sas positivt DPD-scint, en isotoprontgen av hjértat som pavisar
inlagring av TTR-amyloid. Dagens behandlingsmdjligheter, forut-
om symptombehandling, &r bromsmedicinerna Vyndagel vid po-
lyneuropati Stadium I, Diflunisal pé licens for 6vriga som ej har
indikation for Vyndagel. Doxycyklin (antibiotikum som kan I6sa
upp TTR-fibriller) och Ursofalk (bjorngalla) kan ha viss effekt pa
hjartsjukdomen men anvénds i liten utstrdckning. Gront te
(EGCQG) i kapselform, 600 mg dagligen, har i sma behandlings-
studier pa 1 ér utan kontrollgrupp, visat en uppbromsning av sjuk-
domen i hjértat utan att medfora nagra biverkningar. Som bieffekt
noterades dven sénkt kolesterol! Denna behandling kan rekom-
menderas till de som har hjértsjukdom och inte har indikation for
Vyndagel eller Diflunisal for polyneuropati. Det finns idag inget
godként lakemedel for hjartamyloidos. Kan kopas receptfritt pa
apotek eller i hdlsokostbutik. For att fa samma dos av EGCG som
i kapselformen méaste man dricka flera liter gront te vilket dr
olamplig vitskemdngd for person med hjértsvikt.
Levertransplantation ar fortfarande den idag effektivaste behand-
lingen for lampad patient men nu finns 2 nya mediciner som
blockerar bildningen av TTR via mRNA i levercellerna, Onpattro
(patisiran) intravendst var 3.e vecka, och Tegsedi (Inotersen) sub-
cutant varje vecka, mediciner som i studier visat utomordentligt
god effekt. Medicinerna dr godkénda i EU och USA men inte
tillgdngliga i Sverige 4n. Inga ndrmare besked gavs om och nir
man kan tdnkas borja anvinda dessa nya, dyra likemedel och till
vilka patienter, men férhoppningsvis vet vi efter sommaren 2019.
Sannolikt kommer man att foresla en sk “behandlingstrappa”, dvs
man far bérja med bromsmedicin och om denna behandling inte
far onskad effekt kanske den nya medicinen far anvéndas.
Pigiaende och nya likemedelsstudier i Umea: ALN-TTR02-
006 &r en Oppen forlangningsstudie med Patisiran, totalt 5 ar, alla
far aktiv behandling, inga nya patienter tas in.

DFNSO02 &r en 6ppen behandlingsstudie med Diflunisal mot hjar-
tamyloidos, pagar i Umea, Skellefted och Pited, nya patienter tas
in och behandlingen utvérderas efter 2 ar.

PRX004-101 &r en ny behandlingsstudie i Fas I (forsta utvérde-
ring i patient) med antikroppar mot felveckat, muterat, TTR. Ges i
dropp var 4.e vecka, totalt 3 doser, och forhoppningen ér att sjuk-
domsforloppet ska stoppas upp. 3 patienter &r inkluderade idag,
ytterligare 2 - 3 skall tas in i studien. Inga svara biverkningar no-
terade hittills. En forlangningsstudie planeras ocksd med samma

Fran vinster : Kennth Lang, Malin Olsson, Intissar Anan,
Rayomand Press, Elisabeth Ihse och Per Westermark

Foto: Karin Olofsson

patienter.

ALN-TTR02-008 (OLT) &r en &ppen internationell behandlings-
studie med Onpattro (patisiran)till levertransplanterade som for-
sdmras neurologiskt. Behandling var 3.e vecka i 1 4r. Malsdttning
att inkludera 2 patienter i Umea under hosten 2019.
ALN-TTRSCO02 (HELIOS) ér en 6ppen internationell studie dér
Onpattro (patisiran) iv var 3.e vecka skall jimforas med en
”subcutan patisiran” (spruta under huden) var 3.e manad under 18
ménader med efterfoljande 6ppen behandling under 36 méanader.
6 patienter i Umed och 2 patienter i Stockholm skall tas in i studi-
en som startar tidigast hosten 2019.

Per Westermark, prof emeritus Uppsala: Vikten av korrekt
diagnos vid amyloidos.

Ett stort antal dggvitedmnen i kroppen kan bilda amyloid. For
korrekt diagnos vid fynd av amyloid i vidvnadsprov maste protein-
typen bestdmmas for ritt diagnos och behandling. Korrekt prov-
tagning, hantering av provet och ffa analys kraver specialkunskap
och behover dérfor goras pé fatal centra. P4 senaste tiden har man
diagnosticerat amyloid i prov fran bukhuden (hudstans som &r
rutin vid diagnostik av FAP) dar amyloiden &r orsakad av insulin-
injektioner for diabetes! Insulin ges oftast subcutant pa buken.
Samma mutation, V30M vid Skelleftesjukan, kan ge upphov till
olika sjukdomsbild, 2 olika sjukdomar (?), med olika amyloidfib-
rilltyp. Typ A-fibriller &r en blandning av hela och spjilkade fi-
briller och &r vanligast da dldre dver 50 &r insjuknar, drabbar ffa
hjértat men dven nerver, far ingen effekt av levertransplantation.
Typ B-fibriller &r enbart hela = fulléngsfibriller, ses vid tidigt
insjuknande, har dominerande nervsymptom, séllan hjartengage-
mang och har god nytta av levertransplantation. Denna kunskap
har vi sedan ca 10 &r men 4r mest kénd i Sverige.

Fortsdttning pd ndsta sida




Fortsdttning fran foregdende sida

Karpaltunnelsyndrom (nervtillklimning i handleden) och Spinal
stenos (nervtillkldmning i ryggmérgskanalen) kan orsakas av
amyloid. En del som insjuknar i FAP &r redan tidigare operera-
de for dessa tillstand. Kan amyloidfynd vid operationen utgéra
en tidigdiagnos for Skelleftesjukan?

I en studie i Stockholm har 253 mén och kvinnor &ver 50 ar
opererats for spinal stenos i ldndryggen. 96 patienter = 38 %
hade TTR-amyloid i ryggen varav 43 i stor mdngd. Av dessa
hjartutreddes 30 for att se om de hade amyloid i hjértat. 9 hade
onormalt EKG och 6 hade avvikande MR-undersokning talande
for amyloid i hjartat. 5 hade tidigare opererat karpaltunnelsynd-
rom. Inga gentester gjordes. Slutsatsen

blev att spinal stenos sannolikt &r tidigt tecken pd TTR-
amyloidos med hjartsjukdom hos vissa patienter, dd med Typ A
-fibriller.

Kanske dr ATTRV30M med typ A-fibriller i princip samma
sjukdom som s.k.senilsystemisk amyloidos = amyloidos orsa-
kad av normalt TTR (utan mutation) som drabbar ffa dldre méan
och ger ffa hjéartsjukdom.

Elisabeth IThse, Uppsala: Fortsatta undersokningar om fi-
brilltypernas forekomst och uppkomst.

Typ A resp Typ B-fibriller (se ovan) férekommer dven i Japan
och i Portugal och forefaller ha samma korrelation till alder vid
insjuknande och hjartpaverkan som i Sverige.

Samma fibrilltyp bestér hos den som drabbats av FAP (efter 10
ar) och samma typ finns ocksé hos de som insjuknar i en och
samma familj. Fortsatta studier krivs for att kunna forklara vad
som orsakar bildningen av de olika fibrilltyperna, ffa varfor det
sker klyvning i Typ A men ¢j i Typ B.

I den senast upptéckta mutationen GluS4Leu med prover fran 4
patienter pavisas spjilkade fibriller men av en ny typ som inte
ar tidigare beskriven.

Framtiden: forbéttra dagens diagnosmetoder och utveckla nya,
tex blodprover for pavisande av amyloid — forstadier i blod.

Malin Olsson, Umea: Slikttrid som redskap i forskning.

Beskrev nedédrvningen av V30M-anlaget for sjukdom, sk. auto-
somal nedédrvning med 50% risk att &rva om 1 fordlder har an-
lag. Den svenska mutationen &r unik, dvs inte densamma som
tex 1 Portugal, och utgér fran ett gemensamt ursprung, ett anpar
dér en spontan mutation uppstod omkring ar 1630 i norra Sveri-
ge. Den portugisiska uppstod omkring &r 1250.

Malsiéttningen &r att med traditionell sldktforskning hitta fakto-
rer, genetiska eller andra, som kan forklara skillnaderna inom
den svenska V30M-populationen med olika symptom, alder vid
insjuknande, fibrilltyp och varfor vissa med anlaget insjuknar,
andra inte. 997 V30M-bérare, sjuka och anlagsbérare jamfors
med samma antal personer fodda i samma omraden. Med hjilp
av databaser och statistik forsoker man finna mojliga samband
men &n finns inga sékra svar.

Marie Tranéing, Huddinge: Likemedel for FAP och lever-
transplantation.

Alla som levertransplanteras for FAP i vérlden registreras
i FAPWTR som sammanstélls i Huddinge. 2225 patienter
fran 21 lander &r registrerade tom december 2018. 63 oli-
ka mutationer varav 1861 med V30M-mutationen. 164
patienter opererade i Sverige varav 83 sk domino-operationer
dar FAP-levern gér till patient med omedelbart behov av ny
6lever, oftast person med avancerad men potentiellt botbar lever

cancer. Antalet operationer har minskat kraftigt sedan 2010 da
bromsmediciner bérjade introduceras. Har de som behandlats
med bromsmediciner medfort en forsenad transplantation och
diarmed sédmre resultat av operationen? Statistik hittills talar inte
for att sé dr fallet. De flesta far bromsmedicin i avvaktan pa
operation, inte istillet for. Patienter som forsdmrats trots trans-
plantation har i 15 fall fatt prova bromsmediciner, antingen
Vyndagel eller Diflunisal. Likasé har 20 patienter som fatt en
lever fran FAP-patient (dominomottagare) och som utvecklat
symptom pé amyloidossjukdomen behandlats med bromsmedi-
ciner.

Raymond Press, neurolog FAP-center Huddinge:
Jamforelse mellan Stockholm och Norrland avs FAP.

Beskrev verksamheten pa Karolinska Huddinge och en studie
dér sjukdomsbilden jamfors med den i Norrland (Umed). Hittills
21 patienter och 18 anlagsbérare under uppf6ljning, de flesta
med norrldndskt ursprung. 3 lakare och 1 skoterska finns pa
enheten for neuromuskuléra sjukdomar, samarbete med kardio-
log samt P Westermark, Uppsala och stod fran Riksenheten i
Umed. Strukturerat arbetssétt och vardprogram for diagnostik
och behandling/uppf6ljning finns.

Sjukjournaler pa 134 patienter i Umea under tiden 2006 — 2017
har studerats och jamforts med 21 patienter pa KS. Ingen skill-
nad avseende debutélder for symptom eller alder vid diagnos
pavisas. Men det &r vanligare med uttalad polyneuropati da dia-
gnosen stills i Stockholm. Aven skillnader avseende annan or-
ganpaverkan men detta troligen pé olika fokus i diagnostiken.
Langre drojsmal for remiss fran primérvarden i Stockholm och
diagnosen stills senare &n i norrland. Detta sannolikt pga ldgre
medvetenhet om FAP-sjukdom i varden.

Patientforeningarnas forskningsanslag kommer att anvin-
das till: en 5-arig studie dver s.k. biomarkorer (BioFAP) hos
anlagsbérare utan sjukdom samt hos redan diagnosticerade med
FAP. Malsittningen &r att hitta markdorer 1 blod och vid under-
s6kningar som kan i tidigt skede tala om att sjukdomen haller pa
att utvecklas innan genbéraren kan uppleva nerv- eller hjart-
symptom. Detta skulle medfora en tidigare diagnos och béttre
effekt av behandling. En ny apparat, Sudoscan, som mater svett-
kortelfunktionen 1 hidnder och fotter, skall anvéindas for att dia-
gnosticera rubbningar i det autonoma, icke viljestyrda nervsy-
stemet, som blir rubbat nir amyloidossjukdomen péverkar nerv-
systemet. Apparaten anvénds vid varje kontroll och kan vara en
mdjlighet att tidigt upptdcka begynnande nervpéaverkan.

Kommentar: Inga stora nyheter presenterades denna gang. For
mig var informationen om gront te i kapselform som ténkbar
bromsmedicin vid amyloid hjértsjukdom en nyhet. Manga med
mig hade nog hoppats pa mer information om de nya genterapi-
preparaten, ffa om och nér de skulle kunna bli tillgéngliga i
Sverige. I avvaktan pa besked far patientforeningarna arbeta
vidare med att patala behovet av denna behandling for vara
sjukdomsdrabbade medlemmar.

Kenneth Ling
FAMY-Norrbotten




Varresa fér medlemmar och andra @
- Féreningarnas hus. :

29 maj
Avresa ki 8.30 fran Storgatan 50
Skelleftea.

Véalkommen att boka varens
bussresa fran Foreningarnas
Hus. Arrangerad av HjartLung
féreningen.

Vi avreser 8.30 den 29 maj
och aker sedan till Javre dar vi
gor ett kort stopp. Kaffe /Thé
och hérliga muffins. Gott!

Sedan direkt till Béle Garveri.
Vi far ingdende kunskaper via !
agarnas guidening. Resan
fortsatter till Hembygdsomrad-
et i Svensby. Anrika, sevérda
och hérliga miljGer.

Dar ater vi var maltid. Palt
med smorbrunn. Oslagbart £
tycker manga. Boka nu - 2=

vialkommen.
4
/4

Svensby hembygdsférening bildades Bole Garveri ar ett fjarde generationens
den 28 oktober 1989 med malsattningen familjeféretag som finns i Bélebyn utanfor
att visa gangna tiders arbetsmetoder och  Pited sedan 1899.

levnadssatt. Ursprunget till hembygdsfor-

eningen var en studiecirkel. Den hade Foretaget &r kunglig hovleverantér, och
som uppgift att forska, kartldgga och framstaller varldsunikt lader samt
dokumentera Svensbyns historia. exklusiva portfoljer, ryggsackar och vaskor

i det egna sadelmakeriet beléget i samma
Foéreningens mal ar att ge en god bild av hus som garveriet.
en jordbruksfastighet fran 1800-talets mitt.

Resan kostar fér medlem i  Inbetalning sker till plusgiro du genom att ringa 0910-
férening i Féreningarnas 48 89 77 - 0 Ange ditt 702084 eller 0910-701306.
Hus 550 kr. Betalas i namn och mobilnummer vid Senast den 20 maj maste vi
férvédg. Ej medlem 700 kr  inbetalning. Boka plats goér ha din anmélan



Famys styrelse 2019

Foto: Ulf Burman

Bakre raden frén vénster : Suppleant : Jan Soderstrom, sekreterare Maria
Burstrom., ledamot Torbjorn Wahlberg, ordférande Nils Lundgren och vice
ordférande Osten Hillgren.

Framre raden: Suppleant Karin Olofsson och kassor Per-Erik Marklund

Inspiration till livsglidje !
Foreldsning av
Ann-Charlotte Pavval!

Var: Storgatan 50
Neir: Mdndag den 1:a april k(:19:00
Famy bjuder pd fika !

Anmdlan till kansliet senast fredag den 29:e mars pd
telefon:0910-36017

1@ Eller via mail: info@famy.se gl Z
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Vi stodjer skelleftesjukans forskning
Hoppas andra foretag ocksa gor det !

Vi har marknadens storsta sortiment av mat,
dryck, utrustning, tjanster och service for
restauranger och storkok. Vara specialister
hjdlper dig till en riktigt god affar. =~ -

Kontaktuppgifter till vira lokala siljkontor
hittar du pd martinservera.se
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Tillsammans
skapar vi energin.

Vi vill vara en kraft i vart samhaélle. En kraft i stort
och smatt. Darfér ar vi stolt sponsor till FAMY.

P
7”7

skekraft.se Skelleftea Kraft




Vi stodjer skelleftesjukans forskning
Hoppas andra foretag ocksa gor det !

NETSO Kontrollprodukter

Utrustning for oforstérande provning. Belysningar till magnetok for
magnetpulverprovning och vakuumlédor for tathetsprovning av svetsar
pa cisterner och liknande.

Osten Hillgren
Ingen;jor

- | Mabéarsgatan 20

~ 1932 37 Ursviken
Telefon:0910-354 08
Mobil:073-830 70 13
| ostenhallgren@spray.se

Vi stoder FAMY
Utemiljo Skelleftea AB

Utemiljo

Du vet vdl om att du kan stotta FAMY genom att
prenumerera pd en bingolott varje vecka ?

13 kronor per lott gar till foreningen.

Hor av dig till kansliet sa ordnar vi en prenumeration!
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Foreningsnytt
FAMYs styrelse 2019

Nils Lundgren, ordférande
Osten Hillgren ,vice ordforande
Per-Erik Marklund, kassor
Maria Burstrom, sekreterare
Torbjorn Wahlberg, ledamot
Suppleant: Jan Soderstrom 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 vardkontakter:1177.se/e-tjdnster

Erik Wallmark likare
Britt-Marie Nilsson,
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 4r att ringa direkt till FAMY
0910-360 17 eller Stiftelsen AMYL 070-276 30 31
som utformar och férmedlar telegram samt talar om
hur gévan 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 géiller gavan

* Datum for begravning eller hogtidsdag
* Narmast anhorig

* Avsidndare, namn och adress

Du kan numera ocksé gi in pa var hemsida famy.se och
fylla i dina uppgifter déir under fliken kontakt, telegram

Telegramutskrift kostnadsfritt!

Bankgironummer
FAMY: 234-1204
AMYL: 523-8001

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