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Valkommen

Den hir broschyren vinder sig till dig som vill veta mer om
immunforsvaret och primir immunbrist. Om du har fatt veta )
att du eller ditt barn har primir immunbrist hoppas vi att
den hir informationen gor att du bittre forstir vad sjukdomen
innebir och att du littare kan stilla fragor till din likare.
Vi tror att ju mer kunskap man har om sjukdomen desto
storre mojlighet till en god livskvalitet.

PIO, Primir immunbristorganisationen
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Primar

immunbrist
hos barn
och vuxna

Cirka 3 000 personer i Sverige har fitt diagnosen primir immun-
brist, PI. Morkertalet antas dock vara stort. Man beriknar att si
mdanga som 40 000 personer i Sverige har en avvikelse i sitt immun-
forsvar, men de flesta har en mild form av immunbrist som inte
kriver behandling. Cirka 5 000 beriknas beh6va omfattande medi-
cinsk behandling. Flera undersokningar visar att det tar ling tid
frin de forsta symtomen till dess att diagnosen stills. Medlems-
undersokningar som PIO utfort visar att bara hilften av barnen har
fitt diagnos inom ett dr frin forsta symtomen, medan den andra
hilften fitt vinta lingre, i vissa fall manga ar. Motsvarande tid for de
vuxna fran forsta symtom till diagnos var nio dr, och hilften av de
vuxna har siledes fitt vinta lingre.

Tack vare de senaste decenniernas intensiva forskning inom immu-
nologin har allt fler medfédda immunbristsjukdomar kartlagts. Idag
(2017) kidnner man till mer an 300 olika former av PI.



Svérighetsgraden varierar, frin allvarliga och livshotande tillstind till
lindriga sjukdomar med knappast nigon paverkan pa individen. Sjuk-
domarna ir medfodda men behéver inte ge symtom redan frin fodseln,
utan kan borja visa sig nidr som helst i livet. De dr kroniska och livslinga,
med enstaka undantag. De flesta personer med PI kan fa lindring med ritt
behandling.

Immunsystemet spelar en avgorande roll f6r mianniskans hilsa och 6ver-
levnad. Det forsvarar oss mot sidant som dr skadligt och frimmande for
var kropp. Att ha en PI innebir i de flesta fall att kroppen inte kan forsvara
sig mot ett eller flera smittimnen (bakterier, virus, svamp och parasiter)
pd eftektivt sitt. Hos méanga leder detta till tita och ofta lingdragna in-
fektioner. Det beror pd att det finns ett fel eller en brist nigonstans i de
celler och proteiner som virt immunsystem bestir av. Vid immunbrist 4r
ocksd samspelet mellan olika delar av immunsystemet bristfilligt, vilket gor
att personer med PI forutom infektioner ofta har autoimmuna sjukdomar
(tillstind dir immunforsvaret angriper egna vivnader), autoinflammato-
riska sjukdomar (inflammation som inte orsakas av infektion eller auto-
immuna sjukdomar), vissa former av cancer och allergier.

Det finns tvd typer av immunbrist: medfédd (primir) immunbrist, som
oftast dr drftlig, och forvirvad (sekundir) immunbrist, som utloses av en
annan sjukdom eller av vissa mediciner. Den hir broschyren handlar om de
primira immunbristerna.

Symtom

Hur sjukdomen yttrar sig beror pd vilken eller vilka brister som drabbat
immunforsvaret. De allra vanligaste priméra immunbristerna leder till upp-
repade och lingdragna infektioner. Varningstecken med typiska symtom
vid primidr immunbristsjukdom finns framtagna for bade barn och
vuxna. Stimmer ett eller flera av varningstecknen in bor en utredning Gver-
vigas for att ta reda pd om det kan vara en PI som orsakar symtomen.
Vanliga symtom ir ocksd trotthet, viktnedgdng och nedsatt allmintill-
stdnd. Forvintade sjukdomstecken, som feber, 6kning av antalet vita blod-
kroppar och sinkan, saknas ofta eller dr mindre uttalade. Det ir viktigt
att personer med PI, nirstiende och behandlande likare kinner till detta.



Varningstecken fér primar immunbrist hos barn

Stimmer ett eller flera av féljande varningstecken in och andra vanliga
orsaker uteslutits bor utredning avseende primir immunbrist 6vervigas:

e Upprepade antibiotikakrivande 6roninflammationer (fyra eller fler per ar),
bihdleinflammationer (tvd eller fler per ér), eller lunginflammationer (tvé eller
fler per ar).

e Infektioner som inte liker pa forvintat sitt under antibiotikabehandling.

e Aterkommande infektioner i hud och/eller mjukdelar. Varbolder eller vivnads
forindringar i hud, eller andra organ pa grund av infektion eller annan orsak.

e Infektioner pd ovanliga stillen i kroppen eller infektioner som ir orsakade av
ovanliga smittimnen.

e En eller flera djupgiende infektioner sisom benrota (osteomyelit), hjdrn-
hinneinflammation (meningit) eller blodforgiftning (sepsis).

e Langvarig, uttalad svampinfektion i munhdlan (muntorsk) eller pa huden.

e Flera olika autoimmuna sjukdomar (sjukdomar som orsakas av att immun-
forsvaret vinder sig mot den egna kroppen), eller autoimmun sjukdom som
startar tidigt, vid tre drs dlder eller tidigare.

e Omfattande forindringar i huden, eller eksem som inte forbittras med
behandling.

e Dilig lingd- / viktokning hos spidbarn.

e Kind primir immunbristsjukdom i familjen.

Varningstecken fér primar immunbrist hos vuxna

Stimmer ett eller flera av foljande varningstecken in, bor utredning
avseende primir immunbrist 6vervigas:

e Fyra eller fler antibiotikakrivande luftvigsinfektioner per ar under en tvdars-
period som helst bekriftats med odling. Infektionerna drabbar oftast 6ron,
bihdlor samt lungor. OBS! Inte alltid feber och CRP-stegring (forhojd snabb-
sinka) men ofta uttalad allmin orkesloshet.

¢ Dilig eller utebliven effekt av antibiotikabehandling och/eller snabbt nya
infektioner trots behandling med antibiotika.

o Tvi eller flera svira bakteriella infektioner sisom benréta (osteomyelit),
hjirnhinneinflammation (meningit), blodférgiftning (sepsis) eller infektion i
kroppens mjukdelar.

e Tvd eller fler bihdle- eller lunginflammationer under en tvddrsperiod, eller
utvecklad lungskada (bronkiektasier). Infektionerna liksom lungskadan ska ha
pévisats med rontgenundersokning.

e Infektioner pd ovanliga stillen i kroppen och/eller infektioner som ir orsakade
av ovanliga smittimnen.

e Autoimmunitet (orsakas av att immunforsvaret vinder sig mot den egna
kroppen) kombinerat med problem med infektioner.

e Kind primir immunbristsjukdom i familjen.



Infektionerna blir ofta lingdragna med foljdsjukdomar, och om inte
eftektiv behandling sitts in finns risk for skador pé olika organ. Det kan
ofta vara svért att avgora om det ror sig om en immunbrist nir det giller
forskolebarn, eftersom det dr vanligt med manga infektioner i denna édlder.

Symtomen vid de allvarligaste formerna av PI visar sig redan under de forsta
levnadsménaderna men ir ofta diffusa trots att infektionerna ir svéra.
Om ett spiadbarn okar déligt i vikt, visar bristande trivsel, har besvirliga,
svirbehandlade svampinfektioner (torsk) och/eller upprepade lungin-
flammationer och diarréperioder bor en immunologisk utredning ske.
Snabb diagnos och behandling dr nédvindig for att barn med de sviraste
formerna ska Gverleva.

Diagnos

Diagnosen ir inte svdr att stilla. Det svédra dr att misstinka PI och att
gora det i tid. Som tidigare nimnts varierar symtomen med sjukdomens
art. De flesta av immunforsvarets celler och deras funktion kan man
undersoka med vanliga blodprov, exempelvis mingden antikroppar (im-
munglobulin). Ar halterna liga bor undersdkning av immunsystemet
utvidgas till att 4ven omfatta analys av antalet T- och B-lymfocyter i
blodet samt T- och B-lymfocyternas funktion. Lymfocyter dr en sorts
vita blodkroppar. Ibland behover vivnad frin till exempel en lymfkortel
eller tarmslemhinnan undersokas. Nyfoddhetsscreening for att hitta de
allvarligaste formerna av primir immunbrist hos spidbarn har genomforts
under 2015-2016 i en pilotstudie i Stockholmsomridet. Férhoppningen
ir att nyfoddhetsscreening for primir immunbrist ska inforas i hela
Sverige inom de nirmaste dren. For flera primira immunbristsjukdomar
har riktlinjer for utredning, diagnos och behandling tagits fram av en
arbetsgrupp inom SLIPI (Sveriges likares intresseforening for primir
immunbrist). Analys av DNA for att bekriifta diagnosen blir allt vanlig-
are i och med att tekniken forbittrats och blivit billigare att anvinda.




Immun-
forsvaret

Immunforsvaret dr komplicerat och bestdr av olika samverkande celler
och proteiner riktade mot smittimnen. Virt immunsystem indelas i det
medfodda och det adaptiva immunsystemet. Forutom immunsystemet
finns olika ospecifika forsvarsmekanismer.

Ospecifika forsvarsmekanismer

Det finns en rad ospecifika mekanismer som ir ett forsta skydd mot in-
fektioner. Huden ir till exempel en nidstan ogenomtringlig barriir for
smittimnen. Saltsyran i magsidcken dr en annan mekanism. Bakterier
och virus 6verlever inte syrabadet. I luftvigarna hjilper flimmerhdren
till att transportera ut smittimnen och hindra dem fran att tringa ner
i lungorna. I njurar och urinledare ir sjilva flodet av urinen viktigt for
att hindra bakterier att ta sig upp i njurarna.

Medfodda immunforsvaret

I det medfodda forsvaret ingar de vita blodkroppar som kallas granulo-
cyter, monocyter och NK-celler (naturliga mordarceller efter engelskans
natural killers). Granulocyter och monocyter benimns med ett gemen-
samt namn for fagocyter (fagos betyder idta och cytos cell) och syftar
pa att dessa celler slukar bakterier och infekterade celler. Fagocyterna
och NK-cellerna cirkulerar i kroppen och angriper smittimnen som
forsoker tringa in via slemhinnorna och huden. Det kallas medfott for-
svar, dirfor att cellerna inte behover lira sig att kinna igen smittimnen
utan kan reagera och ta hand om smittimnen direkt. De har redan fran
borjan formdgan att kidnna igen monster som ir typiska for bakterier,
virus, svamp och andra for kroppen skadliga dmnen.



Komplementsystemet

Till det medfédda immunforsvaret hor ocksi komplementsystemet.
Komplementsystemet dr uppbyggt av ett 30-tal proteiner som cirkulerar
fritt i blodet eller 4r bundna till olika cellytor. Systemet har manga upp-
gifter och hjilper bland annat till med att avlidgsna bakterier och skadade
kroppsegna celler. En betydelsefull uppgift dr att leda fagocyter till
platsen dir en infektion eller skada har uppstitt. Komplementsystemet
paverkar ocksd det adaptiva immunsystemet genom att stimulera till
produktion av skyddande antikroppar. Komplementsystemet initieras
via tre aktiveringsvigar som benimns den klassiska vigen, den alternativa
vigen och lektinvigen.

Adaptiva immunforsvaret

Det adaptiva forsvaret samverkar med och forstirker det medtodda for-
svaret. Att forsvaret dr adaptivt innebir att det dr anpassningsbart och
lar sig att kidnna igen smittimnen bittre allteftersom kroppen kommer
i kontakt med dem och genom att det minns en tidigare infektion.
Varje frimmande dmne blir unikt igenkidnt och angrips av en speciell
forsvarare, som kan doda just det dmnet. Ddarmed kan forsvaret reagera
snabbare och effektivare.

Tva typer av vita blodkroppar, T-celler och B-celler, spelar en nyckelroll i
det adaptiva forsvaret. Dessa celler kallas dven T-lymfocyter och B-lymfo-
cyter. Liksom alla blodkroppar har de sitt ursprung i blodstamceller i
benmirgen.

T-cellerna

For forsvaret mot virus, svamp och sidana bakterier som kan 6verleva
inuti celler, till exempel tuberkulosbakterier, dr T-cellerna sirskilt viktiga.
T-cellerna utvecklas i tymus (brissen) till immunkompetenta celler. Man
kan forenklat siga att de gér i skola i tymus och lir sig att skilja mellan
egna och frimmande celler. Frimmande celler ir olika smittimnen och
vivnader eller organ frin andra individer. Efter att ha utbildats i tymus
fors T-cellerna via blodet till lymfkortlar, tonsiller och lymfkortelliknande
vivnader i slemhinnorna i tarmar, luftvigar och urinvigar.
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Stamcellernas utveckling i immunsystemet.

B-cellerna

B-cellerna produceras i benmirgen. B-cellerna ir sirskilt viktiga for
forsvaret mot bakterier. Nir B-cellerna reagerar pd bakterier mognar
de till plasmaceller. Plasmacellerna kan beskrivas som en antikropps-
fabrik. Ndgra B-celler blir minnesceller. De producerar inga antikroppar,
utan sparar information om inkriktaren. De stannar i kroppen 1 dratal
och borjar dela sig igen sd snart de aktiveras av T-hjilparceller. Det
faktum att en inkriktare identifierats en ging och dirfor kinns igen
av minnescellerna innebir att antikroppar produceras snabbare. Detta



gor det mojligt for kroppen att skydda sig frin sjukdom eller tillfriskna
fortare om den dnnu en giang kommer i kontakt med samma smittimne.
Man har blivit immun.

Antikroppar

Antikroppar ir dggviteimnen som finns i vara kroppsvitskor, som blod,
tdrar och saliv, och betecknas immunglobuliner. Det finns fem olika slags
klasser av immunglobuliner, IgM, IgD, IgG, IgA och IgE, och de har i
huvudsak f6ljande funktioner:

IgM ir den forsta antikroppen som produceras nir en infektion
uppstdr.

IgD bildas tillsammans med IgM som forsta antikropp vid en
infektion. Man kidnner dnnu inte till IgD:s funktion.

IgG dr det viktigaste immunglobulinet och forsvarar kroppens
vivnader, exempelvis lungor, tarmar och muskler.

IgA hindrar smittimnen fran att fastna pa slemhinnorna och
sedan tringa in i kroppen. Dessutom inaktiverar IgA olika
gifter som produceras av bakterier och virus.

IgE ir kroppens parasitforsvar men orsakar ocksa allergier.

Dessutom finns det undergrupper, subklasser, till bide IgG och IgA.
IgG dr det enda immunglobulin som under fosterstadiet kan passera
frin mamman till barnet via moderkakan. Alla barn fods alltsa med
ett forrdd av IgG frin modern. Detta bryts ned under de forsta
levnadsménaderna samtidigt som barnet startar sin egen produktion
av antikroppar. Under barnaildern 6kar immunglobulinerna i mingd
successivt och ndr de vuxnas nivder under puberteten.

Antikroppar har sirskilda bindningsstillen, vilka passar till bakterier
eller virus som nyckeln till ett lis. Nir antikropparna binder sig till
bakterien eller viruset aktiveras de fagocyterande cellerna sa att smitt-
imnena dodas.



Primara
immunbrist-
sjukdomar

Nar immunsystemet inte fungerar som det ska

Genom att immunsystemet bestdr av s minga delar och ir si kom-
plext dr det ocksd sarbart. Primir immunbrist innebir att vissa delar av
immunforsvaret inte fungerar tillrickligt effektivt eller att vissa delar
inte finns i tillricklig mingd eller saknas helt, vilket gor det svédrare
eller omojligt for immunsystemet att utfora sina uppgifter. De olika
cellerna och de substanser de producerar bildar ett nitverk. Avsaknad av
eller brist i en viss cell — en maska i nitverket — paverkar hela nitverkets
funktion.

Om du vill veta mer s finns linkar pd PIOs hemsida www.pio.nu till bland annat:
Riktlinjer for utredning, diagnos och behandling av immunbrister, som tagits fram av
Sveriges lidkares intresseforening for primir immunbrist, SLIPL, och till Informations-
centrum for ovanliga diagnoser, som tillhandahéller fordjupad information om flera
primira immunbristsjukdomar.



Sjukdomar i det
medfodda forsvaret

Fagocytdefekter

Svar medf6dd neutropeni

Svar medfédd neutropeni, SCN, dr en grupp sjukdomar som innebir
brist pd neutrofila granulocyter och kallas ocksd for granulocytopeni,
eller om granulocyterna saknas helt, agranulocytos. Bristen leder till svira
dterkommande bakteriella infektioner. Typiskt dr ocksd smirtsamma sér i
munnen och inflammerat tandkétt, liksom infektioner i huden. En form av
SCN idr Kostmanns sjukdom, som tidigare frimst forekom i delar av norra
Sverige. Risken att drabbas av leukemi ir stor for personer med SCN. Dirfor
genomfors regelbundna benmirgsundersokningar for att tidigt uppticka
om leukemi hiller pi att utvecklas.

I dag kan de flesta former av medfédda neutropenier behandlas med
G-CSF (granulocyt-kolonistimulerande faktor). Den ir kroppens egen
tillvixtfaktor och finns som likemedel tillverkad genom genteknik.
Tilltort G-CSF gor det mojligt f6r benmirgen att producera normalt
antal neutrofila granulocyter. For personer som svarar diligt pd G-CSF-
behandlingen bor stamcellstransplantation overvigas.

For att i mojligaste man undvika munhaleproblem ir det vid alla former
av neutropeni viktigt med en noggrann munhygien och forebyggande
tandvéird. Uppskattningsvis finns det ett 50-tal personer med svir medfodd
neutropeni i landet.

Kronisk granulomatos sjukdom (CGD)

Vid ndgra sillsynta tillstind foreligger defekter i granulocyternas och
ibland 1 makrofagernas funktion. Vid kronisk granulomatos sjukdom,
CGD, finns de neutrofila granulocyterna och makrofagerna i normalt
antal, men de saknar formaga att doda bakterier. De invaderande
bakterierna hittas och idts upp, men fagocyterna saknar formagan att bilda



superoxid (ingdr i till exempel viteperoxid). Superoxid ir nodvindigt
for att skapa ritt miljo inne i fagocyterna s att de proteiner som dodar
bakterierna fungerar. Personer med CGD fir infektioner orsakade av
vissa bakterier och svamporganismer. Dessa kan vara livshotande, och
sarskilt infektioner med mogelsvampen Aspergillus dr mycket allvarliga.
Infektionerna leder ofta till bildning av granulom. Granulom ir en slags
rundade inflammationshirdar som bildas pd grund av att de fagocyterande
cellerna inte kan avdoda bakterier. Granulomen vid CGD kan ge symtom
frin manga olika organ, som levern, lungorna, tarmarna och hjirnan.

Tidigare var kirurgi ofta nodvindig bide for diagnos och for att minska
symtomen. Idag kan granulomen lika ut med antibiotikabehandling under
mycket ling tid, kombinerat med kortison som inflammationsdimpare.
Alla personer med CGD miste ha livsling, daglig forebyggande antibiotika-
behandling mot bakterier och Aspergillus. Vissa patienter fir ocksd be-
handling med interferon gamma, en cytokin som kan stimulera kroppens
immunforsvar. I minga fall utfors stamcellstransplantation. Den nya ben-
mirgen — fabriken for alla sorters blodkroppar — gor att friska granulocyter
och makrofager produceras, och sjukdomen botas.

WHIM, Shwachmans syndrom, Dyskeratosis congenita,
Hyper-IgE-syndromen

Vid WHIM-syndromet férekommer neutropeni samt dven en bristfillig
produktion av antikroppar. Sjukdomen kinnetecknas frimst av svirbe-
handlade vartor och upprepade infektioner. Behandling sker med G-CSF,
tillforsel av immunglobulin och antibiotika. Stamcellstransplantation har
genomforts vid svira fall och kan bota sjukdomen helt.

Shwachmans syndrom ger bland annat nedsatt funktion av bukspott-
korteln (pankreasinsufficiens), neutropeni, 6kad risk for leukemi, anemi,
skelettavvikelser samt leverforstoring. I sillsynta fall saknas de neutrofila
granulocyterna helt. Mdnga olika organ i kroppen pédverkas, och allvarlig-
hetsgraden skiftar mycket. Behandlingen gar ut p4 att lindra symtomen.
Bland annat férekommer behandling med enzymer, diet, G-CSF och
antibiotika. Stamcellstransplantationer har genomforts framgangsrikt hos
enstaka personer.



Sjukdomen dyskeratosis congenita finns i olika former och svérighetsgrad
och kan ge symtom frin manga olika organ. For tidigt dldrande, onormal
pigmentering av huden, férindringar av naglar och slemhinnor, liksom
sviktande benmirgsfunktion inklusive neutropeni, kan forekomma.
Behandlingen gir ut pa att lindra de symtom som uppstar. Sirskilt
viktigt dr att forebygga svara infektioner och benmirgssvikt. G-CSF,
antibiotika samt jirn- eller blodtransfusioner dr behandlingar som fore-
kommer. Stamcellstransplantation gors vid vissa former av sjukdomen.

Man kinner till fyra olika former av hyper-IgE-syndromet, och sjukdomen
drabbar flera organ. Aterkommande bakterie- och svampinfektioner i
huden och i lungorna ir vanligt pa grund av bristen i immunforsvaret.
Det ir viktigt att antibiotikabehandling sitts in tidigt. En del fir dven
forebyggande behandling med antibiotika. Sjukdomarna kinnetecknas
av olika former av hudutslag, bolder och rodnader. Vid den vanligaste
formen forekommer idven felaktig bildning av kroppens stodjevivnad,
som till exempel orsakar tandproblem, skelettavvikelser, ledbesvir,
forindringar och/eller inflammation i vissa blodkirl samt lungcystor.
Vid andra former kan allvarliga neurologiska problem utvecklas. Ofta
behovs kontakt med olika specialister inom varden.

Komplementdefekter

Arftlig komplementbrist kan leda till 6kad infektionskinslighet men
ocksd till utveckling av den reumatiska sjukdomen systemisk lupus
erythematosus (SLE) och vissa andra immunologiska sjukdomar. De
infektioner som uppstir vid komplementbrist orsakas ofta av bakterier
som har en skyddande yttre kapsel. Typiskt dr luftvigsbakterier som
pneumokocker och Haemophilus influenzae (Hib). Dessa bakterier kan
orsaka 6roninflammation och lunginflammation. De kan dven ge upp-
hov till svara livshotande infektioner som blodforgiftning (sepsis) och
hjirnhinneinflammation (meningit).

En annan kapslad bakterie som orsakar svira infektioner hos personer
med vissa idrftliga komplementbrister ir meningokocker. Meningo-
kocker orsakar meningit och sepsis.



Hereditirt angioodem (HAE)

Ett exempel pad en komplement-
brist som inte dr forenad med
okat antal infektioner dr here-
ditirt angioodem (HAE), dir
patienterna drabbas av svullnader
pa olika stillen 1 kroppen. HAE
ir en ovanlig irftlig sjukdom, som
orsakas av att Cl-inhibitor (C1-
esterashimmare) saknas eller inte
fungerar. Tillstindet kinnetecknas
av attacker av svullnader i hud och
slemhinnor. Svullnader i mag-tarm-
kanalens slemhinnor ger smirta och
andra symtom frin buken, medan
svullnader i luftvigarna i virsta fall

Svullnad i hud och slemhinnor ir
karakteristiskt vid HAE. kan leda till andningshinder.

Attackerna kan komma spontant eller till exempel i samband med olycks-
fall, operationer, infektioner och stress. Vissa personer med sjukdomen
har ringa besvir, medan andra har uttalade problem. Diagnosen faststills
med hjilp av blodprov. Sjukdomen kan behandlas med olika likemedel,
sdisom Cl-inhibitor framstillt frin plasma, kemiskt framstilld brady-
keninhimmare (ikatibant), tranexamsyra, syntetiska hormonpreparat
eller firskfrusen plasma.

MBL-brist, C2-brist och properdinbrist

MBL-brist forekommer hos cirka 14 procent av alla svenskar. Majoriteten
av dessa personer har inga problem med sin hilsa. MBL-bristen kan vid
annan samtidig sjukdom som péverkar immunforsvaret medfora en 6kad
infektionskinslighet.

Arftlig brist pd komplementprotein C2 (C2-brist) forekommer hos fem
personer per 100 000 och ir dirmed den nist vanligaste drftliga komple-
mentbristen. Personer med C2-brist har en ¢kad risk att drabbas av svira
infektioner och SLE.



Properdinbrist dr en komplementbrist med x-kromosombunden ned-
irvning, vilket betyder att endast pojkar drabbas. Bristen leder till
Okad risk for infektioner med meningokocker. Den forsta episoden av
meningokocksjukdom upptrider vanligen i tondren. Den kan ge ett
insjuknande som ir mycket allvarligt, med risk for dodlig utging.
Vaccination mot meningokocksjukdom ir effektiv och rekommenderas
till alla med properdinbrist, C2-brist och brist pa nigon av faktorerna
C5 - C9.

Det finns flera andra sorters komplementbrister med olika allvarlighets-
grad. Alla dessa 4r mycket ovanliga.

Det idr viktigt att diagnostisera en komplementbrist, dd det ger mojlighet
till forebyggande dtgidrder med vaccination och tidig antibiotika-
behandling. I framtiden kommer det med stor sannolikhet att vara
mojligt att ersitta komplementbristen genom regelbundna injektioner
med den komplementfaktor som saknas.

Sjukdomar i det
adaptiva forsvaret

Antikroppsdefekter

De firdiga B-cellerna blir efter att de har stimulerats av olika smitt-
dmnen plasmaceller och minnesceller. Plasmacellerna producerar anti-
kroppar. Brist pa B-celler eller diligt fungerande B-celler innebir att
inga eller for fi antikroppar och minnesceller gors. Antikroppsbrist
(immunglobulinbrist) ger upprepade bakteriella infektioner, sirskilt
med bakterier som omges av en sockerkapsel, vilket gor dem svara att
fagocytera. Det finns manga olika sjukdomar dir brist pa antikroppar
ir orsaken till att immunsystemet inte kan bekimpa infektioner.
Nedan finns exempel pa ndgra av dessa sjukdomar. Allvarlighetsgraden
av defekten varierar, men den kliniska bilden ir likartad. Vid exem-
pelvis sjukdomarna x-kromosombunden agammaglobulinemi, (XLA),
variabel hypogammaglobulinemi (CVID) och hyper-IgM-syndromen



har man brist pd eller saknar helt flera olika immunglobulinklasser,
didribland immunglobulin G, (IgG). Bristen pa IgG ir allvarlig, efter-
som det ir just dessa antikroppar som behovs for att effektivt forsvara
kroppens vivnader. Personer med IgG-brist kan inte bilda antikroppar
efter en infektion och kan dirfor inte bygga upp immunitet mot olika
smittimnen. De kan inte heller bilda IgG-antikroppar efter en vaccina-
tion, vilket dr nodvindigt for att 6verhuvudtaget fa ett gott skydd av
vaccinet, och de har dirmed ingen eller endast liten nytta av vaccin.

Personer med brist pa IgG drabbas ofta av bihdle-, 6ron- och lunginfek-
tioner. Det finns ocksd okad risk for allvarliga infektioner som benrota
(osteomyelit), blodforgiftning (sepsis) och hjirnhinneinflammation
(meningit). Behandling sker med regelbunden tillférsel av immunglo-
bulin tillsammans med andra infektionsforebyggande dtgirder. Syftet ar
att minska antalet infektioner och pé sa sitt undvika utveckling av kronisk
lungsjukdom och skador pa andra organ.

IgG-antikropp

antigen- antigen-
bindningsstalle .- » variabel ) ., bindningsstdlle
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latta kedjor

En antikropp bestir av tvd
langa och tva korta kedjor.
Med lite fantasi kan man fore-
stdlla sig att antikroppen liknar
en krifta som binder antige-
net med sina tva klor, medan
svansen bidrar pa olika sitt
till att aktivera andra delar av
kroppens immunforsvar.

tunga kedjor




X-kromosombunden agammaglobulinemi (XLA)

Vid XLA, dven kallad Brutons sjukdom, har man nirmast total brist pa
samtliga immunglobuliner. Sjukdomen drabbar pojkar, ir irftlig och
leder redan under de forsta levnadsaren till dterkommande, allvarliga
bakteriella infektioner. Regelbunden behandling med immunglobulin
ska alltid ges.

Variabel hypogammaglobulinemi (CVID)

Denna form av hypogammaglobulinemi 4r betydligt vanligare 4n den
x-kromosombundna formen och kan drabba en individ nir som helst
i livet, dven om insjuknandet dr vanligast i 20-30-arsildern. Sannolikt
ror det sig om flera olika sjukdomar, och forhoppningsvis kan framtida
forskning urskilja dem. Brist pa eller dilig funktion av B-lymfocyter
leder till liga nivder av immunglobuliner (antikroppar). Beroende pd
graden av minskad antikroppsproduktion varierar individens infektions-
kinslighet. En del personer med CVID har ocksd diligt fungerande
T-lymfocyter. Manga personer med CVID har tarmsymtom med diarré
som kan bero pa infektion, men orsaken kan ocksd vara autoimmunitet
och autoinflammation. Aven granulom ir vanliga.

Profylaktisk livsling behandling med immunglobulin ges till alla med
CVID. Infektionerna behandlas med antibiotika, och f6r granulomen,
autoimmuniteten och autoinflammationen ges immundimpande medel,
ofta kortison, i kombination med antibiotika.

Hyper-IgM-syndromen

Hyper-IgM-syndromen har sitt namn efter att nivierna av IgM ir
normala eller hoga, medan 6vriga immunglobuliner finns i liten mingd
eller inte alls. Det finns flera olika former av hyper-IgM-syndrom med
olika allvarlighetsgrad. Minst tvd av formerna dr egentligen T-lymfocyt-
sjukdomar, dir T-cellerna inte kan ge den hjilp som idr nédvindig for
att B-cellerna ska kunna vixla frin att gora IgM till de andra immun-
globulinerna. Ovriga former ir B-lymfocytdefekter.

Sjukdomarna orsakar aterkommande bakteriella infektioner. Livshotande
luftvigsinfektioner orsakade av virus eller svamp férekommer bara vid
de allvarliga formerna. Ibland férekommer kraftigt forstorade lymf-
kortlar. For andra kompliceras sjukdomen av neutropeni.



Personer med hyper-IgM-syndrom ir sirskilt kinsliga for tarminfektioner
med parasiten Cryptosporidium. Den dr en vattenburen parasit som
dr vanlig utanfor Skandinavien. Kronisk Cryptosporidiuminfektion kan
ge inflammation i gallgdngarna och i levern samt orsaka levercancer.
Risken for tumorsjukdomar dr okad, sdrskilt leukemi och lymfkortel-
cancer.

Infektionskinsligheten vid hyper-IgM-syndrom behandlas genom regel-
bunden tillforsel av immunglobulin samt vid neutropeni G-CSE. Den
vanligaste och svaraste formen drabbar bara pojkar, och dir ir stam-
cellstransplantation noédvindig.

Hypohidrotisk ektodermal dysplasi med immunbrist

Personer med denna sjukdom har nedsatt formaga att svettas och har
dirmed svirt att reglera kroppstemperaturen. De har dven problem med
tandbildning, hud, har, naglar och vissa kortlar. Precis som vid hyper-
IgM-syndromen si bildar de bara IgM men inget eller mycket litet av
ovriga immunglobuliner, vilket leder till dterkommande bakteriella infek-
tioner. Behandling med immunglobulin sker for infektionskinsligheten.

IgA-brist

Kroppens slemhinnor utsondrar vitskor som innehéller IgA-antikroppar.
IgA-antikropparna skyddar slemhinnorna i luftvigarna, mag- och tarm-
kanalen, munnen, nisan, svalget, konsorganen och 6gonen fran infek-
tioner. Personer med IgA-brist drabbas av dterkommande infektioner
i luftvigar, bihdlor och ibland i magtarmkanalen. Aven autoimmuna
sjukdomar férekommer hos personer med IgA-brist.

IgA-brist dr den vanligaste antikroppsbristen och finns hos cirka 15
av 10 000 individer i Sverige. Minga med IgA-brist dr symtomfria,
eftersom IgM ofta kompenserar defekten. Antibiotika dr den viktigaste
behandlingen for sjukdomar orsakade av brist pa IgA. Cirka en tredje-
del av dem som har IgA-brist dr sjuka och tvd tredjedelar ir friska.
Tidigare ansigs att personer med IgA-brist har stor risk att £ allvarliga
komplikationer vid blodtransfusioner eller injektioner med immunglo-
bulin. I dag vet man att den risken dr liten. Personer med IgA-brist kan
dock i mycket sillsynta fall reagera med hudutslag, andnod och chock
om de fir blod eller immunglobulin.
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IgG-subklassbrist

Trots normal IgG-nivd i blodet kan vissa personer ha liga nivder av en
eller flera undergrupper till IgG, de sé kallade IgG-subklasserna. Denna
form av immunbrist dr ungefir lika vanlig som IgA-brist. Ofta, men
inte alltid, leder dessa brister till en 6kad infektionskinslighet. Vissa
personer med IgG-subklassbrist har nytta av och bér fa behandling med
immunglobulin, men man kan inte pa férhand siga vilka personer som
detta giller.

Kombinerade T- och B-cellsdefekter och brister
i T-cellernas funktion

Dalig T-cellsfunktion orsakar framfor allt svara

virusinfektioner och hud- och slemhinne- VIKTIGT!
infektioner med svamp. Vid brister i T- Personer med brist p4
cellernas funktion s stors ocksi ofta T- T-celler eller defekter i
cellernas viktiga regleringsmekanismer. T-cellernas funktion £ir
B-cellerna kan till exempel fi for lite inte ges blod eller blod-
hjilp. Resultatet kan bli en immunglo- produkter i ndgon form
bulinbrist trots normala B-celler. Auto- utan forbehandling med
immuna sjukdomar och allergier ir rontgenbestrilning av
vanligt vid bristande T-cellsfunktion. Hir blodet.

foljer nigra exempel pd sjukdomar orsakade
avkombinerade T- och B-cellsdefekter och brister
i T-cellernas funktion.

Svar kombinerad immunbrist (SCID)

Svar kombinerad immunbrist dr ett samlingsnamn for de mest uttalade
immunbristsjukdomarna, dir bade T- och B-cellsfunktion saknas helt.
Sjukdomarna idr medfodda och drftliga. Barnen fir redan under de forsta
levnadsménaderna lunginflammationer, svirbehandlad torsk (svamp-
infektion pa slemhinnor och hud) och niringsbrist pd grund av tarm-
infektioner. Obehandlade dor dessa barn i infektioner, vanligen redan fore
ett drs alder. Stamcellstransplantation botar och riddar livet pa barnen.
Gors en transplantation inom de forsta levnadsmanaderna botas praktiskt
taget alla barn med SCID. I flera linder pdgir dven vetenskapliga studier
av genterapibehandling.



22ql1-deletionssyndromet

Namnet pd sjukdomen, 22q11-deletionssyndromet, talar om att en liten
bit av den linga armen pd kromosom 22 fattas. Resultatet blir att barnen
kan fodas med olika missbildningar som drabbar framforallt hjirtat,
tymus, biskoldkortlarna, delar av ansiktet och munhilan. Den kognitiva
utvecklingen ir i de flesta fall paverkad. Om tymus saknas cller dr déligt
utvecklad fungerar skolan for T-cellerna daligt, vilket forklarar infektions-
kinslighet hos personer med 22ql1-deletionssyndromet. I sillsynta fall
saknas helt T-cellsfunktion, och barnen ir di lika allvarligt sjuka som
barn med svir kombinerad immundefekt.

Sjukdomen ir mycket vanligare in man tidigare trott, och ungefir ett
barn av 4 000 nyfédda har 22ql1-deletionssyndromet. Noggranna ut-
redningar av de olika symtomen ir viktigt, liksom att behandlingen sam-
ordnas. Hjirtfel opereras tidigt, kalkomsittningen kontrolleras for att se
om behandling behover ges. Immundefekten kan vara allt ifran s lindrig
att ingen behandling behovs till i sillsynta fall si svir att stamcelltrans-
plantation ir nodvindig.

Wiskott-Aldrichs syndrom

Vid Wiskott-Aldrichs syndrom saknas ett protein inuti blodkropparna
som ir viktig for cellskelettets funktion. Cellskelettet dr ett nitverk av
proteiner som gor det mojligt for blodcellerna att forflytta sig och flytta
olika imnen inuti cellen. Nir proteinet saknas fungerar inte bara immun-
systemet simre, utan blodplittarna (trombocyterna) blir for i och fungerar
diligt. Pojkarna fir blodningar, svara allergier med eksem och astma samt
infektioner med framforallt bakterier. Sjukdomen ir x-kromosombundet
irftlig och drabbar bara pojkar. Pojkar med Wiskott-Aldrichs syndrom
madste genomga stamcellstransplantation.

Ataxia telangiectasia

Ataxia telangiectasia dr en sjukdom som i forsta hand drabbar nerv-
systemet och immunforsvaret. Barnen fir en ostadig ging och har svart
att samordna muskelrorelser (ataxi). I huden ses vidgade blodkirl
(telangiektasier). IgG-subklassbrist och IgA-brist dr vanligt. 1gG-sub-
klassbristen behandlas ofta med regelbunden tillforsel avimmunglobulin.

2l



22

APECED, ALPS, IPEX och IPEX-liknande syndrom

Sjukdomarna APECED, ALPS, IPEX och IPEX-liknande syndrom orsakas
av att en del av tymus upplirning av T-lymfocyterna inte fungerar. De
T-celler som reagerar pa kroppens egna vivnader och organ ska normalt
avdodas i tymus, men denna funktion ir skadad p4 olika sitt vid de olika
sjukdomarna.

Vid APECED (autoimmun polyendokrinopati med candidiasis och ekto-
dermal hypoplasi) blir foljden olika autoimmuna sjukdomar, till exempel
diabetes och struma, forutom infektioner med jistsvamp (torsk, Candida).
Behandling sitts in for autoimmuna sjukdomar for att lindra dessa och
minska risken for att skador uppstar.

ALPS (autoimmunt lymfoproliferativt syndrom) innebir ofta forstorade
lymfkortlar (lymfadenopati) samt forstorad myjilte (splenomegali) och lever
(hepatomegali). Att mjilten idr forstorad innebir risk att den skadas,
till exempel i samband med stotar och slag mot kroppen. Det dr dven
vanligt att personer med ALPS drabbas av autoimmuna sjukdomar
exempelvis hemolytisk cytopeni (brist pa blodkroppariblodet), hemolytisk
anemi (blodbrist beroende pd nedbrytning av réda blodkroppar), im-
munmedierad trombocytopeni (brist pa blodplittar) samt autoimmun
neutropeni (brist pd neutrofila granulocyter, en typ av vita blodkroppar).
Syndromet innebir ocksd en 6kad risk att utveckla cancer i lymfkortlarna
(lymfom). Behandlingen beror pa symtomen och hur allvarliga de ir.
Minga med syndromet kan klara sig utan behandling. Behandling med
olika immundimpande likemedel forekommer.

Pojkarmed IPEX-syndromet (Immune dysregulation Polyendocrinopathy
Enteropathy X-linked) drabbas redan under forsta levnadsmédnaderna av
svir tarmsjukdom (enteropati), diabetes och hudsjukdom. Bide tarm-
sjukdomen och diabetes dr autoimmuna fenomen, och senare kan andra
autoimmuna sjukdomar tillstota. Svdra, livshotande infektioner ir
vanligt. Det finns en annan sjukdom med en liknande men inte lika
allvarlig sjukdomsbild som brukar benimnas IPEX-liknande syndrom,
som bade pojkar och flickor kan fi. Vid IPEX ir den enda behandling



som kan bota sjukdomen stamcellstransplantation, som bor genom-
foras under det forsta levnadsdret. I 6vrigt behandlas de symtom som
uppstdr for att lindra dessa och minska risken for skador pa olika organ.

Kronisk mukokutan candidiasis

Négra primira immunbrister visar sig i forsta hand som kroniska svampin-
fektioner i huden och slemhinnorna, orsakade av candida. Gemensamt ir
att en speciell typ av T-hjilparceller, Th17-celler, inte fungerar normalt.
Vid den vanligaste formen av primir immunbrist med kronisk muko-
kutan candidiasis med mutation i genen STAT1 ir sjukdomen ofta mer
allvarlig. Efter hand tillkommer bakteriella infektioner i luftvigarna och
ocksa autoimmuna sjukdomar som inflammatorisk tarmsjukdom och dia-
betes. Sjukdomen liknar dd IPEX och kallas ibland for IPEX-liknande
syndrom.

Familjiar hemofagocytos (FHL)

FHL ir en grupp av sjukdomar dir T-cellernas avdédningsmekanismer
inte fungerar som de ska. Virusinfekterade celler dodas inte, och
resultatet blir att makrofagerna (vita blodkroppar som kan fagocytera)
Okar i antal och ansamlas i olika organ. Makrofagerna aktiveras och
producerar en rad imnen som skadar kroppen. De fagocyterar dven
egna blodceller sé att allvarlig brist pd roda och vita blodkroppar samt
trombocyter uppstir. Sjukdomen kan bara botas med hematopoetisk
stamcellstransplantation.

Ovriga priméra immunbrister

Det finns flera andra mycket ovanliga immunbrister. Mdnga av dessa
sjukdomar beror pd skador inom det medfédda immunsystemet.
Exempel pd sidana sjukdomar idr olika medfodda, drftliga autoin-
flammatoriska sjukdomar. Det idr en grupp sjukdomar dir kroppens
kontroll 6ver de processer som orsakar och styr inflammation ir
skadad. Foljden blir episodiskt dterkommande feberperioder och ofta
samtidigt ledvirk, magont och hudutslag.
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Behandling

Svirighetsgraden av de olika primira immunbristerna varierar mycket,
vilket gor att sjukdomarna och dirmed dven behandlingsformerna ir
olika for olika personer. Det dr viktigt att alla infektioner tas pd allvar och
behandlas tidigt. Férutom det allmidnna omhindertagandet beh&ver
personer med immunbrist ofta nigon form av specifik behandling. All-
mint kan sidgas att ju tidigare man soker vard for en infektionssjukdom
desto bittre. Nedan foljer information om de mest forekommande
behandlingarna vid de vanligaste primira immunbristerna.



Antibiotika

Forutom de behandlingsformer som beskrivs i den hir foldern kriver
manga primira immunbristsjukdomar linga och tita behandlingar med
antibiotika vid bakteriella infektioner. Det ir viktigt att odla for bakterier
och starta behandling tidigt i infektionsforloppet utan att invinta prov-
svar. Nir odlingssvar finns kan sedan antibiotikabehandlingen behova
justeras. Behandlingen ges lingre tid dn vad som ir brukligt till personer
med normalt fungerande immunforsvar. Ibland kan dven férebyggande
behandling ges under linga perioder. Gar det att vixla mellan olika typer
av antibiotika 4r det bra for att undvika att bakterierna utvecklar resistens.

Egenvard

Att rora pd sig, dta niringsriktigt och sova tillrdckligt dr bra for hilsa
och vilméende hos alla men sirskilt viktigt nir man har primir immun-
brist. God handhygien ir effektivt for att minska smittorisken. Minga
upplever positiva effekter av att regelbundet skolja nisan med koksalt-
16sning. Det ir livsviktigt att undvika rokning.

Slemreducerande atgarder

Vid dterkommande luftvigsinfektioner ir fysisk aktivitet och slemldsande
behandling angeliget sd att man gor sig av med slem som annars kan
bli en grogrund for bakterier. Det finns olika former av slemlosande
preparat som vanligtvis inhaleras. Det finns dven olika tekniker for att
effektivt hosta upp slem. Kontakt med en fysioterapeut ir ofta virdefullt.

Munhalsa

Vid vissa primira immunbrister dr infektioner i munnen och tandbesvir
vanliga. Utover noggrann munhygien ir regelbundna besok hos tand-
likare och tandhygienist viktigt i forebyggande syfte.

Immunglobulin

Immunglobulin innehdller antikroppar mot olika bakterier och virus. Om
en person saknar eller har laga nivier immunglobulin leder det till anti-
kroppsbrist. For att ersitta bristen kan man regelbundet tillféra immun-
globulin. Infektionsfrekvensen minskar dé drastiskt. Immunglobulin kan
tillforas intravenost genom dropp direkt i ett blodkirl eller subkutant
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(under huden) med hjilp av en pump eller med en vanlig spruta.
Vanligast dr subkutan behandling, som ocksd kan utféras i hemmet.
Minga upplever storre frihet nir de slipper aka till sjukhus for behand-
ling. Intramuskulir behandling férekommer ocksd men endast i liten
utstrickning och framfor allt till personer som behover liga doser av
immunglobulin under en begrinsad tid. Reaktioner vid tillférsel av im-
munglobulin kan till exempel vara huvudvirk, frossa, illamiende och
allmin sjukdomskinsla. Det vill siga symtom som liknar de man fir
vid en infektion. Att personer med immunbrist reagerar pd detta sitt
beror pa att de forst nir de fir immunglobulin kan starta en normal
forsvarsreaktion. Det idr vanligare med symtom av det hir slaget bland
personer som behandlas med lig dos av immunglobulin eller som far
immunglobulinbehandling under en pigdende infektion.

Immunglobulin framstills ur plasma som ir insamlad frin ett stort antal
friska personer, vilket garanterar att det innehdller en stor mingd anti-
kroppar riktade mot manga olika smittimnen. Specifika metoder som
uppticker och oskadliggor olika smittimnen har inforts for att hoja
sikerheten hos tillgidngliga preparat, och givarna kontrolleras varje ging
de ger plasma. Eftersom immunglobulin framstills frin blod kan man
inte, trots en omfattande sikerhetsprocedur som dodar alla i dag kinda
virus, helt utesluta risken for 6verforing av virus och andra smittimnen.

' ]
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Jonas skoter sin subkutana behandling hemma. Inger fir intravends infusion av immun-
globulin p4 sjukhuset.



Blodstamcellstransplantation (benmérgstransplan-
tation, hematopoetisk stamcellstransplantation)

Vid de svdraste primira
immunbristerna  ricker
det inte med antibiotika
vid infektioner och till-
forsel av immunglobulin,
utan barnet behover ett
helt nytt immunsystem.
Barnet behover trans-
planteras och fi nya blod-
stamceller frin en annan
person, som kan utvecklas
till nya friska blodceller,
roda och vita blodkrop-

par samt blodplittar. Christoffer, tio manader, ett par dagar efter sin stam-
cellstransplantation.

Givaren och barnet med immunbrist maste ha samma vivnadstyp (en
sorts proteiner pa cellernas yta som kallas for HLA) for att transplanta-
tionen ska lyckas. Syskon har i vissa fall samma vivnadstyp och kan da
vara givare. Det finns ocksa register over frivilliga givare, och blodstam-
celler finns ocksd i stor mingd i det navelstringsblod som finns kvar
efter att ett barn fotts. En stamcellstransplantation idr en komplicerad
behandling som i sig innebir stora risker men ir samtidigt den enda
behandling som helt kan bota en primir immunbrist. Det kan idven
vara aktuellt med stamcellstransplantation for vuxna med svara primira
immunbrister.

Genterapi

Genterapi kommer sikerligen att ytterligare forbittra framtida mojlig-
heter att behandla svira immunbristtillstind. Vetenskapliga studier av
genterapi pigdr sedan mer dn 15 ar for minga olika primira immun-
brister i flera linder. Framfor allt vid genterapibehandling av barn med
SCID finns virderbara resultat. Ett retrovirus bir med sig den friska
genen in i kroppens celler efter att man fordndrat viruset sd att det inte
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kan orsaka en infektion. Med dagens teknik kan man inte styra genen
till ritt plats i arvsmassan.

Svirigheterna att styra och reglera generna ledde i de forsta studierna
till att ndgra barn drabbades av blodcancer (leukemi). Nya sikrare
metoder utvecklas for att fora in en normal gen i arvsmassan, och med
den metod som anvinds idag har man inte sett nigon leukemiutveck-
ling. En form av genterapi for sa kallad ADA-negativ SCID blev under
2016 registrerad som likemedel under namnet Strimvelis®. Inom de
nirmaste dren kommer sikerligen nya metoder for genterapi att ut-
vecklas.

Cytokinbehandling

Cellerna i immunsystemet kommunicerar med hjilp av olika signal-
substanser som kallas cytokiner. Bland dessa finns interleukiner (IL),
interferoner (IFN) och tillvixtstimulerande faktorer. Brist pd ndgon
eller flera faktorer kan orsaka primir immunbrist. Néigra svenska
patienter med brist pd gammainterferon har diagnostiserats och
behandlas med gammainterferon, som framstills med hjilp av gen-
teknik. Personer med brist pd granulocyter behandlas med en tillvixt-
stimulerande faktor, granulocyt-kolonistimulerande faktorer (G-CSF).
Ovrig behandling med cytokiner befinner sig innu pi forskningsstadiet.

Behandling med intracellulédra kinashammare

Vid vissa primidra immunbrister orsakar den genetiska forindringen
att kontrollen av olika signalvigar inuti cellen forloras och signalvigen
stings av eller dr stindigt paslagen. Det pagar forsok med olika like-
medel som himmar och minskar den felaktiga aktiveringen av signal-
vigen. Viss erfarenhet finns idag (2017) av sd kallade JAK-himmare,
och behandlingsresultaten verkar lovande.



Vaccination

Vaccin fungerar genom att de anvinder sig av immunsystemets normala
funktioner. Oftast anvinder man sig idag av subenheter (delar) av ett
smittimne, men i vissa fall anvinds ett forindrat och forsvagat smittimne.
Kroppen borjar producera antikroppar och skapar minnesceller, som
sedan kan reagera snabbare och effektivare vid en framtida attack frin det
smittimne man vaccinerats mot. Eftersom primir immunbrist i minga
fall innebir en oférméga att bilda antikroppar ir vaccinationer ofta
verkningslosa. Vacciner med levande forsvagade virus och bakterier kan
vara mycket farliga for dem som har de sviraste immunbristerna, dd de
inte kan forsvara sig ens mot de forsvagade smittimnena.

Vissa personer med primir immunbrist kan ha stor nytta av vaccinationer,
till exempel de som har granulocyt- och komplementdefekter. Vaccina-

tion av personer med primir immunbrist ska endast ske efter samrad
med behandlande likare.

A

VIKTIGT! >
Var forsiktig —
med vaccinationer! s
Levande vaccin kan vara ﬁ.ﬁ
mycket f.arl.l.gt. for personer F iam
med primir immunbrist.
Radgor dirfor med
behandlande likare - v

fore vaccinering!
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Att leva
med primar
immunbrist




Att leva med primir immunbrist dr givetvis olika for olika personer. De
allra flesta primira immunbristsjukdomar ér kroniska, det vill siga livs-
linga. Trots besked om att man drabbats av en livsling sjukdom upp-
lever minga en stor littnad nir de fatt en diagnos. Antligen har man
hittat orsaken till alla infektioner och/eller andra symtom och kan f3
behandling. Hur sjukdomen eller symtomen yttrar sig beror pa vilken
eller vilka brister vi har i vart immunforsvar. Stora individuella variationer
finns ocksé hos personer med samma primira immunbristsjukdom. Nir
sjukdomen har upptickts och behandling satts in finns goda forut-
sdttningar for ett friskare liv, dven om vissa medicinska problem ofta
kvarstdr. Svara primira immunbristsjukdomar innebir en storre risk att
fortsatt drabbas av infektioner eller andra komplikationer én lindrigare
brister. Trotthet dr vanligt forekommande, men ménga upplever dnda
att de orkar mer 4n innan diagnosen stilldes och behandling sattes in.

Att en del personer med primir immunbrist bor skyddas mot infektioner
och vistas i en sd infektionsfri miljo som mojligt kan leda till kinslor
av ensamhet, isolering och ridsla for att bli smittad. Primir immun-
brist paverkar vardagslivet i olika omfattning och varierar mellan olika
personer och over tid. Eftersom sjukdomarna dr osynliga och relativt
okinda kan det vara svart att fa forstdelse for de funktionshinder de kan
medfora. Med ritt stoéd och forstaelse fran sin omgivning och med egen
kunskap om sjukdomen finns mycket goda mojligheter till ett gott liv.

3l



32

Samhallets stod

Barn och vuxna med funktionsnedsittning/kroniska sjukdomar kan fi
stod frin samhillet pa flera sitt. Olika lagar reglerar de rittigheter och
moijligheter till stod som finns.

Forsikringskassan handligger ekonomiskt stdd som sjukpenning, sjuk-
och aktivitetsersittning, sirskilt hogriskskydd, forildraforsikring, vardbi-
drag, bilstod, tandvardsstod, assistansersittning och handikappersittning.
Forsikringskassan limnar ytterligare information. Kommunen ansvarar
bland annat for barnomsorg och skola, hjilp i hemmet, firdtjinst och
parkeringstillstind samt bostadsanpassningsbidrag. Information fir man
via kommunkontoret.

Landstinget och kommunen har ansvar for hilso- och sjukvérd, hjilp-
medel, tandvédrd samt for habilitering /rehabilitering, som kan innebira
stod av till exempel arbetsterapeut, kurator, logoped, psykolog, dietist
och fysioterapeut. Mer information kan ges av exempelvis kurator. I
Patientlagen regleras ritten till bland annat information, vardval,
behandlingar och andra viktiga delar inom virden, som ska underlitta
for patienten att vara med och bestimma om sin vard.

Information om stod och rittigheter finns exempelvis pad webbplatser
tillhérande 1177 Vardguiden, Forsikringskassan, Nationella Funktionen
for Sillsynta Diagnoser och Socialstyrelsen.

Primar immunbristorganisationen, PIO

PIO idr en organisation for dig som har primir immunbrist, ir nirstiende
till ndgon med sjukdomen eller som vill stodja oss. Organisationen har
cirka 1 000 medlemmar och flera linsavdelningar. Vi tror att ju mer man
vet om sjukdomen och om vilket stdd man kan fi i samhillet desto
storre mojlighet till en bra livskvalitet.

PIO arbetar for att 6ka kunskapen om primira immunbrister genom
att informera och paverka sjukvirden, myndigheter, beslutsfattare och
allminhet. Mdlet 4r att alla med primir immunbrist ska fa tidig diagnos



och likvirdig vidrd/behandling av hog kvalitet oavsett var i landet man
bor. PIO vill att personer med primir immunbrist ska kunna leva ett bra
liv, med mojlighet att utbilda och forsérja sig. Som medlem kan du bidra
med dina erfarenheter, och PIO blir en starkare rost.

PIO anordnar bland annat medlemstriffar, moten och familjeliger. I
medlemstidningen PIObladet som ges ut 3 ggr/dr och pd hemsidan
www.pio.nu finns bland annat medlemsberittelser, information om
verksamheten och medicinska nyheter. P4 hemsidan finns mojlighet att
bestilla informationsmaterial. Vi informerar dven via vir Facebooksida,
och mojlighet till kontakt med andra medlemmar finns i ett medlems-
forum pé Facebook, PIO Medlemsforum.

Du dr inte ensam. I PIO finns ménga som vet precis hur det kan vara att
leva med primir immunbrist.

Du ir varmt vilkommen att kontakta oss om du vill veta mer om
PIO eller bli medlem. Bes6k girna www.pio.nu

Historia

PIO grundades 1978 och leddes i
ctt 20-tal ar av Maj-Lis Hellstrom,
mamma till tre barn som alla drabb-
ades av en svar primir immun-
bristsjukdom. Pa 1970-talet fanns
inte den behandling som behovdes
for att ridda syskonen. Anders pa
bilden var idldst och blev elva ar.
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Vill du stodja PIO?

Skicka ditt bidrag till:
Plusgiro: 431 00 03
Bankgiro: 5159-3382
Swish: 123 024 48 48

> PlO

Primé(im_munbrist
organisationen

Mellringevagen 120 B, 703 53 Orebro
tel: 019-673 2| 24, e-post: info@pio.nu
WWW.pio.nu



