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Hej!

Ett kort litet nyhetsbrev fran Gaucherféreningen innan sommaren bryter ut pa
allvar. Jag heter Lars Magnusson, &r sjalv Gaucherpatient och bor i Boras. Pa
foreningens arsmote den 9:e april blev jag vald till ordférande. Bo Johansson,
Raned, blev vice ordférande, Christina Martinsson, Boras, blev kassor. Ovriga
styrelseledamoéter: Hans Norén, Glommerstrask, (som ocksa skoter hemsidan)
och Marléne Nilsson, Lulea. Suppleanter: Bengt Aresik, Bromma och Par
Karlsson, Lulea.

Pa arsmotet fick vi ocksa en presentation av vart riksférbund Sallsynta
Diagnoser genom dess ordférande Elisabeth Wallenius. Det stora som &r pa gang
ar inrattandet av kompetenscentra for sallsynta sjukdomar. Detta kan fa stor
betydelse for oss for att fa battre och mer enhetlig vard. Vi maste vara med och
paverka aktivt redan fran borjan for att detta ska bli riktigt bra.
Lakemedelsforetagen Actelion och Genzyme medverkade ocksa pa arsmotet
med korta presentationer och rapporter om vad som ar pa gang med vara
mediciner.

| slutet av mars var Susanne Henriksson och Christina Martinsson i Budapest
och deltog i ett symposium arrangerat av Actelion under rubriken: ”Progressing
beyond Current Paradigms.” Vi far val se om vi kan fa en liten reseberattelse sa
smaningom.

Den 22:a april deltog Marléne Nilsson i Sallsynta Diagnosers arsméte i Solna.
Samma dag var det arsmote i den danska foreningen i Képenhamn. Den stora
attraktionen hér var ett interaktivt och mycket levande foredrag av Pramod
Mistry fran Yale-universitetet i USA. (Se baksidan).

| slutet av juli aker Bo Johansson och jag tillsammans med Anne-Grethe
Lauridsen fran Danmark och Norges ordforande till Cambridge for att delta i
”European Working Group on Gaucher Disease.” Det ska bli roligt och
spannande. Vi hoppas bli uppdaterade pa de nya medicinerna som &r pa vag in
pa marknaden.

Planerna for hosten ar att noggrant ga igenom medlemsregistret sa att alla
adresser och 6vriga uppgifter stammer. Det finns fortfarande patienter i landet
som inte a&r medlemmar, kanske kanner de inte ens till foreningen? Med hjélp av
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Gaucherregistret (Genzyme) och Actelions register hoppas jag att vi kan na de
flesta.

Vi ska ocksa forsoka att ordna medlemstréffar i sodra och norra Sverige under
hosten.

Sommaren 2007 har vi mojlighet till en s& kallad vuxenvistelse pa Agrenska
stiftelsen i Goteborg. Det ar en hel liten skargardso séder om stan som tidigare
varit lungsanatorium for barn, ett helt fantastiskt stalle. Antingen kan vi fa fyra
dagar i borjan av juni eller fyra dagar i slutet av augusti. Vi behdver vara 10 — 15
personer ( = patienter), helst, men inte alldeles nodvandigt, 6ver 18 ars alder. Det
hela kostar 1000:-/ person + resa, men det tror jag foreningen kan sta for.

En vuxenvistelse gar ut pa att vi lar kdnna varandra och far tillfalle att lyssna pa
forskare, lakare och andra som vi sjalva tillsammans med Agrenska bjuder in. P&
sommaren ar det ocksa fina mojligheter till bad och friluftsliv. Jag har redan talat
med Carl-Magnus Stolt, professor i humanmedicin vid Karolinska, som var den
lakare som ordnade fram enzymbehandling at oss i Boras ar 1992.
Finansieringen sker med hjélp av Allménna Arvsfonden. Jag skickar med en
intresseanmaélan — ej bindande — redan nu for att se om det finns intresse.

Kort sammanfattning av Pramod Mistrys foredrag i Képenhamn 22.4, jag ska
forsoka fa ut hela referatet pa hemsidan:

Eftersom Gauchers sjukdom utvecklar sig genom hela livet &r det viktigt att satta
in behandling sa fort som mojligt nar man fatt diagnosen, alltsa inte véanta och se.
Att Gaucher ar svardiagnosticerad beror ofta pa okunskap hos lakarna, dven
hematologer.

Av 1474 Gaucherbarn hade 31% tillvéxtproblem, 37,1% blodbrist, 89,2%
forstorad lever, 96,5% forstorad mjélte, 90% trombocytopeni, 29% ont i
skelettet, 10% hade haft frakturer. Pa rontgenbilder sag man att 78,5% hade
skelettforandringar i form av inlagringar, frakturer eller nekroser.

For obehandlade patienter &r risken for andra sjukdomar forhojd, t. ex.
skelettcancer, Parkinson, gallsten, stark trotthet (beror pa de cytokiner som
gauchercellerna producerar), jarnéverskott samt forhojt blodtryck i lungorna.
Pramod Mistry avslutade med att patala vikten av att man sjalv som patient var
ordentligt palast via litteraturen och Internet sa att man sjélv battre kan paverka
sin behandling.

Skdon sommar !
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