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Sedan det forra nyhetsbrevet (april) har det
hént en hel del av intresse.

Har kommer vi kort att rapportera om:

* Behov av bemérgsdonatorer for
Gaucher-forskning 1 Sverige

+ Tillstandsprovning for medicinen
Zavesca (f.d. Vevesca, OGT918)

* En holldndsk undersékning av
Gaucher-patienters livskvalitet

» Felaktig funktion hos blodplattar hos
Gaucher-patienter

* Samband mellan D-vitamin brist och
Gauchers sjukdom

* Langtidsuppfoljning av ett mycket
stort antal Gaucher-patienter

» Hoftledsproteser och Gauchers
sjukdom

* QGraviditet och barnafédande for
modrar med Gauchers sjukdom

* Bérbar infusionsutrustning

Som vanligt har vi fatt de flesta nyheterna
genom den brittiska patientforeningen,
Gauchers Association.

Behov av bemérgsdonatorer for
Gaucher-forskning i Sverige

Professor Stefan Karlsson i Lund och hans
kollegor ar 1 akut behov av Gaucherceller
for att kunna fortsétta sin genterapi-
forskning for att hitta motmedel mot
Gauchers sjukdom. Man behover celler
frén vuxna patienter, i dldersintervallet
18-40 ar. Utan celler stannar forskningen
av. Du som é&r patient i rétt alder och som
vill hjdlpa forskningen framat kan i bifogad
text 14sa en beskrivning av hur en
celldonation gér till och hur du kan komma
1 kontakt med forskarna.

Proceduren som bendmns perifer stam-
cellsskord ar ett rutiningrepp som utfors pa
samtliga universitetssjukhus i landet sedan
minst 10 ar tillbaka. Den gors bl.a. pa
frivilliga donatorer som latit registrera sig i
det nationella registret for benmaérgs-
donatorer, Tobiasregistret.

Forskarna star for alla kostnader férenade
med stamcellsskorden, d.v.s. resor,
uppehille, bortfall av inkomst etc. Man
rdknar med att den person som stéller upp
behover vistas i Lund under tva dagar.
Eventuellt kan man ténka sig att utfora
skorden pa ndgon annan universitetsklinik,
exempelvis i Umed, Stockholm eller
Uppsala. Likarundersokning och prov-
tagning fore proceduren samt starten av
behandlingen kan skotas av ordinarie
lakare pa hemorten.

Tillstindsprovning for Zavesca
Likemedlet Zavesca (tidigare bendmnt
Vevesca eller OGT918) tycks ha goda
utsikter att godkdnnas inom EU. Det giller
da for medicinering av mild och medelsvar
typ I dér enzymterapi inte dr lamplig.
Diarmed kan medicinen i praktiken bara bli
aktuell for ett fatal patienter. Eftersom
medicinen visat sig ge en del allvarliga
biverkningar sé ska alla patienter som
anvéander den speciellt kontrolleras med
avseende pa biverkningar. I USA sé ligger
ett eventuellt godkidnnande ldngre fram i
tiden. De amerikanska myndigheterna
kraver svar pa vissa frdgor och ytterligare
kliniska prov innan ett godkédnnande kan
bli aktuellt. Likemedelsforetaget Oxford
GlycoSciences fortsitter darfor med sina
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forsok och planerar bl.a. en studie med typ
[II-patienter i New York, USA.

Livskvalitet for Holléiindska Gaucher-
patienter

I Holland har Ria Guijt och Mineke Ek
genomfort en langtidsuppfoljning av
livskvaliteten for holldndska patienter som
far enzymbehandling. Alla patienter som
startade med enzymterapi 1993 har under 6
ar foljts upp genom éarliga enkitunder-
sokningar. Enkéterna har innehallit fragor
om personliga data for patienten,
medicinsk historia och symtombeskriv-
ningar, exempelvis trotthet, brist pa aptit,
andningsproblem, blodningsproblem och
smirtor 1 leder och skelett. Fragor om
patienternas vardagsliv har ocksé ingatt.
Exempelvis frigor om bostads- och
anstéllningsforhallanden, sociala for-
hallanden samt erfarenheter av 1dngtids-
behandling med enzymterapi.

Det man bor komma ihég da det géller
erfarenheterna i Holland ar att man déir
under manga ar behandlade med léga doser
och infusion upp till 3 ggr i veckan. Senare
har man gétt over till hgre doser och férre
infusionstillfdllen. De flesta behandlas nu
en gang per vecka eller en gang var
fjortonde dag.

Uppfoljningen som omfattar 31 patienter
visar att livskvaliteten forbattrats klart for
dem. Patienterna dr mindre trotta, behover
mindre vila under dagtid och har mindre
smirtor. Amnesomsittningen har minskat.
Man behover dta mindre ofta och kropps-
vikten har samtidigt i genomsnitt 6kat med
5 kilo under uppfoljningsperioden.

De flesta av patienterna tar sitt dropp i
hemmet och bara en tredjedel behdver
hjélp vid behandlingen. Endast tvé
patienter anvinder port. Med tiden har det
blivit bdde svarare och mer smértsamt att
placera infusionsnalen rétt. De vener som
utnyttjas har blivit kdnsligare genom de
upprepade stick de utsatts for. Man
upplever ocksé att man blir last av att
behandlingen tar ca tva timmar att
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genomfora. Detta dr dock 1 stort sett de
enda negativa bieffekterna av behand-
lingen varfor patienterna totalt sett
upplever terapin som mycket positiv.
Livskvaliteten for manga Gaucher-
patienter har stabiliserats eller forbéttrats
tack vare behandlingen rapporterar man.

Felaktig funktion hos Gaucher-
patienters blodplittar

Dr Patrick Deegan vid universitetet 1
Cambridge har undersokt 19 Gaucher-
patienter och hos 12 av dem fann han deras
blodpléttar inte stoppade blodningar
tillrackligt effektivt. Blodningstendensen
liknar den hos patienter med Bernard-
Souliers syndrom. Hos de flesta men inte
hos alla Gaucher-patienterna rittades
bristen till genom enzymbehandling. Man
undersoker nu om en medicin som kallas
Desmopressin kan anvindas for patienter
som fortfarande har blédningsproblem.

Samband mellan D-vitaminbrist och
Gauchers sjukdom

En studie som undersokt samband mellan
D-vitaminbrist och Gauchers sjukdom har
utforts vid Universitetet i Amsterdam.
Blodprover fran 80 patienter har under-
sokts. Det visade sig att 34 patienter hade
D-vitaminvédrden som lag avsevirt lagre dn
vad friska patienter i en kontrollgrupp
hade. Trots det s& menar forskarna att det
inte finns bevis for att Gauchers sjukdom
orsakar vare sig D-vitaminbrist eller
overskott.

Langtidsuppfoljning av ett mycket stort
antal Gaucher-patienter
Uppf6ljningsdata frin behandling av 1 028
patienter under 2-5 irs enzymbehandling
har analyserats av professor Pram Mistry
vid Yale Medical School. Uppfdljningen
géller patienter dver hela virlden och data
har skickats in av behandlande ldkare. Da
det géller typ I-patienter dr slutsatsen att
enzymterapi forhindrar sjukdomens
fortskridande och att den helt eller delvis
reverserar blodbrist, brist pa blodplittar,
forstoring av mjilte och lever samt
skelettsmirtor. Data visar ocksa ett det sker
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en dramatisk minskning av antalet fall av
benddd (bone crisis).

Hoftledsproteser och Gauchers sjukdom
Den israeliske ladkaren Menachim Itzchaki
har undersokt erfarenheterna av hur hoft-
ledsproteser fungerar hos Gaucher-
patienter. Lékarna har befarat att Gaucher-
patienternas forsdémrade benkvalitet skulle
innebdra problem for anvdndning av
hoftledproteser. Man har trott att det skulle
bli problem med héllfastheten i infést-
ningen. En uppf6ljning har dock visat att
béde leder som cementerats fast och leder
som fésts utan cement fungerat lika bra
langsiktigt hos Gaucher-patienterna som
hos andra patienter som genomfort
motsvarande operation.

Graviditet och barnafédande for
kvinnor med Gauchers sjukdom

Dr Debbie Elstein fran Israel har undersokt
hur graviditet och barnafédande fungerat
for kvinnor med Gauchers sjukdom. Hon
har tillsammans med kollegor bl.a. studerat
hur 63 graviditeter for 43 kvinnor utveck-
lats under perioden 1997-2002. Av dessa
graviditeter var det 21 dir kvinnan fick
enzymbehandling under hela tiden.
Ytterligare en graviditet genomgicks med
enzymbehandling under de tre inledande
ménaderna. Sammanlagt 36 graviditeter
genomgicks utan att kvinnorna behand-
lades med enzym. De kvinnor som behand-
lades med enzym hade mer komplikationer
dn de som inte behandlades. Den framsta
forklaringen till detta dr formodligen att de
behandlade kvinnorna har en mer aggressiv
grundsjukdom, fler sjukdoms-symtom, och
att det ocksé dr orsaken till att de behandlas
med enzym. Dr Elstein betonar att

graviditet och barnafdédande f6r kvinnor
med Gauchers sjukdom 1 allmén-het &r
odramatiska forlopp dven om manga
upplever sjukdomssymtom, speciellt
blodningar efter fodseln. Dr Elstein ger
foljande tre rekommendationer till gravida
patienter: Folj upp blodvérden bade fore
och efter fodsel. Kvinnor som behandlas
med enzym ska kénna sig trygga med det
under hela graviditeten och dven senare nir
man ammar barnet. Enzymterapi
rekommenderas for kvinnor som tidigare
haft komplikationer 1 samband med
graviditet.

Barbar infusionsutrustning

| England anvander man sig i vissa
fall av barbar infusionsutrustning.
Utrustningen som kallas Intermate
bestar av en steril plastflaska som
har en inmonterad ballong som ska-
par den kraft som kravs for att driva
ut infusionsvatskan. Utrustningen ar
latt och bars i en midjevaska av pa-
tienten. Ingen motordriven pump
med batterier kravs. Flaskorna finns
i storlekar mellan 50-500 ml. Utrust-
ningen har gjort det mojligt for barn
att rora sig tamligen fritt under be-
handlingen. Utrustningen bor ocksa
kunna underlatta situationen for
vuxna som upplever det svart att
sitta stilla under behandlingen.

God Jul och Gott Nytt
/Ijrénskar

Bo Johansson, ordférande
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Morbus Gaucher-foreningens utvecklingsbidrag syftar till att ekonomiskt stddja enskilda
Gaucher-patienters rehabilitering, habilitering eller personliga utveckling sa att de béttre kan
klara de pafrestningar och hinder som sjukdomen orsakar.

Utvecklingsbidraget omfattar totalt hogst 5000 kr/person for verksamhetsaret 2001. Under ar
2002 finns majlighet att fordela totalt hogst 10 000 kr. Vid varje d&rsmdte faststills summan
for nastkommande verksamhetsar.

Raétt att soka bidrag har den Gaucher-patient som dr medlem 1 Morbus Gaucher-féreningen
och som &r bosatt 1 Sverige. Narmast anhorig har ocksa rétt att soka for Gaucher-patients
rakning.

Bidrag kan exempelvis sokas for resa, for starkande vistelse pd annan ort, for behandling som
ej bekostas av allmdnna medel, for speciell vidareutbildning mm.

Ansokan ska vara skriftlig och riktas till styrelsen for Morbus Gaucher-foreningen,
Soldatvigen 19, 955 31 Rénea.

Ansokan kan sindas in nir som helst under verksamhetsaret.
Ansokan kan gilla bade for planerade och for redan genomforda aktiviteter under aktuellt ar.

Syfte och total kostnad for aktivitet samt sokt belopp ska tydligt framga av ansékan. Den
totala kostnaden ska styrkas genom att kopior av prisuppgifter, kvitton etc., bifogas ansdkan.

Sokandes namn, adress och telefonnummer ska anges.
Ansokan ska dateras och undertecknas av sokande eller av ndrmast anhorig.

Styrelsen for Morbus Gaucher-foreningen behandlar ansdkan, beslutar i drendet och meddelar
sokande vilket beslut som fattats inom en ménad efter det att anskan kommit in.
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