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Laes mere om Behandling gennem tiderne, ‘

Morketal om von Willebrands sygdom skal
frem i lyset, Genterapi og meget mere....
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Bayer er et globalt life science-firma med mere end 150 ars erfaring
og ekspertise inden for sundhed og landbrug. Vores forskning og

udvikling fokuserer pa at forebygge, lindre og behandle sygdomme.

Vi arbejder teet sammen med sundhedsveesenet for at forbedre
livskvaliteten for bern, unge og voksne med haemofili. For mere
information, besgg www.bayer.dk

Bayer A/S

Arne Jacobsens Allé 13
2300 Kagbenhavn S
Telefon 45 23 50 00
www.bayer.dk



Spaendende udvikling

Det var en revolution for blgderpatienterne, da den faktor-
behandling, vi kender i dag, kom pa markedet i begyndelsen af
1970’erne. Og som halvgammel blpdergut pd 45 ar kan jeg ikke
undga nogle gange at teenke, at jeg er fodt under en relativ heldig
stjerne, idet jeg kom til verden pd tidspunkt, hvor faktorbehand-
lingen af min haemofili A i sver grad lige var blevet tilgeengelig.
En behandling der har gjort, at mit blgderliv har kunnet udspille
sig radikalt anderledes og mindre kompliceret end generationer-
ne med blpdersygdom fgr mig.

Udviklingen pa behandlingsomradet har veeret fantastisk og
mere er pa vej. Der sker rigtig meget pa behandlingsfronten for
mange af medlemmerne i Danmarks Blpderforening i disse dr.
Nye produkter, nye diagnosticeringsmuligheder og nye forsk-
ningstiltag dominerer behandlingsbilledet i vores verden samti-
dig med, at den klassiske faktorbehandling forfines og forbedres.

I dette temanummer, som vi udgiver i anledning af Danmarks
Blgderforenings 50 drs jubileeum, forspger vi at give et overblik
over de behandlingsvinde, der blaser over vores omrdder i disse
ar. Vi har forspgt at seette spot pa tendenserne for hele vores med-
lemsgruppe, og lige meget hvilken patientgruppe, du tilhgrer,
haber vi, at du finder relevant viden i dette temanummer.

Som patientforening hilser vi
selviplgelig al udvikling velkom-

men, som kan forbedre livet for
den enkelte patient, men vi ved Blgderne ved om
ogsd — bitre af erfaring —at man nogen, hvad ny

ikke skal szlge skindet, for bjor- medicin kan betyde

nen er skudt. Blpderne ved om - bade af muligheder,
nogen, hvad ny medicin kan bety- o !
men ogsa af

de —béde af muligheder, men ogsa .
af udfordringer. udfordringer.

Derfor er det fortsat vigtigt at sikre sikkerhed og lpbende op-
fplgning — sd vi ved, hvordan behandlingen virker og om der er
eventuelle bivirkninger ved brug over leengere tid. Det er ogsa en
patientforenings opgave at agere vagthund, og det er Danmarks
Blpderforening — ogsd i drene, der kommer.

Tak til leeger og medlemmer af Danmarks Blgderforening for at
medvirke i dette temanummer om den medicinske udvikling.
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Af Karen Binger Holm og

Vi skal helt tilbage til omkring dr 200
e.kr. for at finde de fgrste beskrivelser af,
hvad der kan have varet blpdersygdom.
Man kan nemlig leese i gamle jodiske
skrifter, hvordan rabbinere forbgd om-
skeering af drengebgrn, hvis moderen
eller hendes sgstres andre drengebgrn
var dede af forblgdning. Allerede den-
gang var man pa sporet af, at sygdom-
men kunne ga i arv.

Den Kongelige Sygdom

11800-tallet og i starten af 1900-tallet
bredte en blgdersygdom sig til de kon-
gelige familier i Tyskland, Spanien og
Rusland. Det gjorde den, fordi de royale
familier giftede sig pa kryds og tveers
af landegranser. Det var den engelske
dronning Victoria, der var beerer af et
sygdomsfremkaldende gen og flere af
hendes efierkommere var blgdere, bl.a.
den sidste russiske kejsers sgn, Alekse;j.
Derfor fik sygdommen dengang tilnav-
net "Den Kongelige Sygdom”. Det var
dog fersti1991, da forskere underspgte
blod fra knoglerester af den myrdede
russiske zar-familie, det blev fastslaet,
at der var tale om blpdersygdommen
haemofili B.

Den forste blederbehandling
Forsti1828 blev betegnelsen "haemo-
fili” anvendt forste gang. Heemofili
betyder “en, der elsker blod”. Den forste
beretning om en vellykket behandling
af en blgder er fra 1840. En 11-drig dreng
blev opereret for skelen pa trods af en
sygehistorie om blpdningstendens med
talrige bledningsepisoder. Kort efter
operationen begyndte det at blgde, og
det fortsatte uendret i seks degn. Pa det
tidspunkt var huden ligbleg, og pulsen
kunne ikke fples ved hdndleddet. Der
blev givet en direkte transfusion af 12
ounces (ca. 300 ml) blod fra en sund
ung kvinde. Umiddelbart efter opherte
blpdningen, og drengen kunne sidde op
og drikke et glas vin.

Indleggelser og gule ®rter

Der var dengang ingen effektiv behand-
ling af heemofili. Blpderne var indlagt
iugevis pa berneafdelingerne og ikke
alle ndede teenagearene. Kryopraecipi-
tat, eller "kryoen” som den blev kaldt i
daglig tale, blev tilgeengelig for danske
blpdere i slutningen af 1960’erne. Kryo-
preacipitat er et frossent blodprodukt

fremstillet af blodplasma. Den tykt-
flydende vaske, der lignede gule erter,
blev leveret i store literflasker. De store
kanyler stoppede ofte til og matte ren-
ses med saltvand, mens de sad i armen,
for kanylen matte ikke fjernes under
en behandling, som nogle gange kunne
vare i flere dage.

Revolutionerende behandling

I begyndelsen af 70’erne fik blgpderne
adgang til ny og revolutionerende
behandling. Faktormedicinen, som i
starten blev udvundet af humant plas-
ma, “erstatter” sd at sige den faktor, som
blgderne ikke selv producerer. Faktoren
virker i begraenset tid, da kroppen ned-
bryder faktoren over tid. Med faktor-
behandlingen blev det ogsd muligt at
behandle hjemme. Det gav blpderne en
stor frihed — et liv.

Men gleden blev kort. 11984 erfarede
man, at blpderne gennem deres faktor-
medicin var i risiko for at blive smit-
tet med hiv. Allerede i begyndelsen

af 80’erne opdagede man den ferste
hiv-smittede blpder i USA. Ogilgbet af
artiet blev 91 blgdere smittet med hiv
0g 177 blgdere smittet med hepatitis

C gennem deres livsvigtige medicin i
Danmark.

11993 begyndte mange danske blgdere
at modtage kunstigt fremstillet faktor,
ogsa betegnet som rekombinant faktor.
Den kunstigt fremstillede faktor produ-
ceres i kulturer af gensplejsede hamster-
celler og er uden smitterisiko, men
processen er meget kostbar.

Vin og affgringsmidler mod ITP
Immun Trombocytopeni (ITP) er en
eksklusionsdiagnose, der forudszatter, at
andre drsager til blodplademanglen er
udelukket. Det skyldes, at der ikke fin-
des en eksakt diagnostisk test, som kan
afgore, om det drejer sig om ITP. Man
har kendt til ITP siden dr 1025, hvor en
persisk lege for forste gang beskrev syg-
dommen. Det var dog fersti 1841, at to
engelske laeger opdagede blodpladen, og
fprst 40 ar senere koblede man mangel
pa blodplader sammen med ITP-symp-
tomerne.

Ilgbet af 1700- og 1800-tallet forspgte
man sig frem med forskellige behand-
lingsmetoder. En tysk laege anbefalede
citronsyre, og en engelsk leege mente, at
moderat motion i frisk luft, rigelig kost

og godt med vin var vejen frem. I en
rekke lande anbefalede leegerne der-
imod affgringsmidler som behandling
af ITP.

Det fgrste virksomme behandlings-
forspg fandt sted i Prag i 1916, hvor man
succesfyldt flernede en milt. Milten
fiernes, fordi det er i milten, blodplader-
ne nedbrydes. Men milten spiller ogsd
en vigtig rolle i vores immunforsvar, og
hvis den fjernes, har man stgrre risiko
for at fa sveere infektioner.

11951 opdagede man, at man kunne
give binyrebarkhormon mod ITP.
Siden begyndte man at anvende andre
behandlinger, hvor man nedsztter
immunforsvaret pd forskellige mader.

Kilde: bloderforeningen.dk

Fakta om blod

Blodet udger cirka 7% af et
menneskes vagt. | gennemsnit
har en kvinde 4 1/2 liter og en
mand 6 liter blod i kroppen.
Blodet er grundlaget for, at
kroppens mange milliarder af
celler kan fungere, og det er
fyldt med specialiserede celler,
der hver har en vigtig funktion.

Blodet bestar af cirka 25.000
milliarder rgde blodlegemer,
cirka 30 milliarder hvide
blodlegemer, cirka 1.000
milliarder blodplader og cirka
2,5 liter plasma.

Kilde: bloddonor.dk



Bedre beskyttelse
| lengere tid

De nye langtidsvirkende laegemidler ggr hverdagen lettere for blgdere med
hamofili, som ikke l[eengere behgver at stikke sig sa tit. Der forskes stadig
intenst i at forbedre produkterne, sa halveringstiderne forlaenges endnu
mere, og faktorniveauet kan holdes hgjere

Ijanuar 2020 anbefalede Medicinrddet
en ny standardbehandling for heemofili
A med langtidsvirkende medicin. Det
kan @ndre hverdagen for mange af lan-
dets blgdere.

”Da kom det fprste langtidsvirkende
produkt, og det har den store fordel, at
man far en bedre beskyttelse og ikke
skal stikke sig sa tit. Det er forst for
nyligt, at der er kommet relativ fri ad-
gang til det, men formodentlig bliver
det standard for alle med heemofili A
og Binden leenge,” siger Lone Hvitfeldt
Poulsen, Blpdercentret, Blodsygdomme,
Aarhus Universitetshospital.

Nedbrydes i kroppen

Ndar man far faktor ind i blodbanen, vil
det straks begynde at blive omsat i krop-
pen. Det gor faktor hos alle, uanset om
man har en blpdersygdom eller ej. Men
hvor en person uden hemofili lpbende
vil producere ny faktori takt med, at
den eksisterende faktor bliver nedbrudt,
vil en blpder blive 'tom’ efterhdnden
som faktorproduktet nedbrydes.

Derfor de gentagne indsprejtninger
flere gange om ugen, alt efter hvilken

halveringstid man har - den tid det
tager, for koncentrationen af faktor i
blodet er halveret, efter den er sprojtet
ind i venen. Halveringstiden kan variere
meget fra person til person.

Bedre beskyttelse mod blgdninger
"Med et langtidsvirkende middel kan
faktorniveauet holdes hgjere inden
neeste dosis. Et hgjere faktorniveau vil
betyde, at hvis man har et led, der har
tendens til at blpde, s bliver den ten-
dens mindre, fordi man bliver beskyttet
hele tiden. Sa hvis man kan give folk

et hgjere niveau, sa kan de ogsd bedre
tillade sig at vere fysisk aktive med det
de gerne vil,” forteeller Lone Hvitfeldt
Poulsen.

Tidligere anbefalede man, at man som
blgder aldrig kommer under 1 procent
ifaktor. I dag, hvor medicinen er blevet
bedre, er anbefalingen 3 procent, sa
man bedre undgar eventuelle mikro-
blpdninger, som kan gdeleegge leddene
pd sigt.

Med de nye langtidsvirkende midler har
man klistret sma molekyler til faktor-
molekylerne. Disse ekstra molekyler
sprger for, at faktoren binder sig til nog-
le andre stoffer i blodet, som naturligt
er leengere tid om at blive nedbrudt end
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faktor er. Pa den made ’snyder’ faktor-
leegemidlet kroppen til at vente lidt
med at nedbryde faktoren i blodet.

Har storst effekt ved haemofili B
Midlerne er mest effektive ved faktor
IX produkter, hvor halveringstiden af
faktor pges til 85-95 timer mod for ca.
20 timer. For blpdere med haeemofili B
betyder det, at mange kan ngjes med
en indsprejtning hver eller hver anden
uge.

Ved faktor VIII er virkningen mere
beskeden. Her bliver halveringstiden
forleenget fra ca. 12 til 18 timer. Det

er fordi faktor VIII er afhengig af von
Willebrand faktoren, som har en halve-
ringstid pa netop 18 timer. Lider man
af sveer eller moderat haemofili A, er
beskyttelsen alligevel noget bedre end
med standardmidlerne, og man kan ga
fra indsprgjtninger hver anden dag til
hver tredje eller fjerde.

Der er dog flere nye midler pa vej for
hamofili A. Et nyt langtidsvirkende
leegemiddel, der kombinerer bade fak-
tor VIII og von Willebrand faktor, er
under afprevning, og det tyder pa, at
halveringstiden kan forleenges, sa ogsa
de der mangler faktor VIII kan ngjes
med en ugentlig indsprejtning.



En laeringsproces i egen sygdom

"Det er dejligt ikke at vaere afhaengig af at skulle vaere hjemme hver anden
dag for at tage sin medicin. Selvom det maske ikke lyder af sa meget, sa har
det stadig en stor betydning,” fortller 27-arige Robin Wisti Engelbrectsen,
der har haamofili A i svaer grad og som tager langtidsvirkende faktor.

"Da jeg startede med den nye behandling, fik jeg at vide, at jeg skulle vaere
opmaerksom pa, om jeq fik blgdninger i overgangsfasen. Det kan vere, at
man ikke tager lige sa godt imod det, som det medicin man kommer fra.
Min krop tog heldigvis rigtig godt imod den nye medicin.”

Desuden har han lzert mere om sin egen sygdom.

Passer pa mine
slidte vener

"Jeg er meget mere opmarksom pa, hvor mit niveau ligger efter en, to

og tre dage. For vidste jeg slet ikke noget om mine niveauer, og hvad jeg
skulle vaere sarlig opmaerksom pa i den forbindelse. Der er ingen tvivl om,
at skiftet har vaeret en laeringsproces for mig. Fgr det tog jeg bare medicin

Henrik Kejlberg, 58 ar, h t med
hver anden dag, som jeg skulle,” fortzeller Robin. SNrIX R DErg, >¢ &, har vearet med gennem

hele udviklingen af behandlingsmetoder.
@ Lige fra dengang hvor hamofili A i svaer grad
@ betgd utallige langvarige indleggelser med
Q blodtransfusioner, til i dag hvor han som en
af de fgrste er kommet pa langtidsvirkende

FAKTORBOKS L
medicin.

Sadan virker langtidsvirkende midler

“Der er to ting i det for mig. Personligt er

det rart at slippe for at stikke sig sa meget.
Mine vener er ved at vere lidt slidte, og de
skulle gerne kunne holde mange ar endnu.
Og sa er det ogsa bedre samfundsgkonomisk,
for det er vaesentlig billigere sammenlignet
med de andre. Sa ikke nok med, at det er

Nogle midler far stoffet PEG (PolyEthylenGlykol] til at binde sig
til faktoren. PEG er et ret stort molekyle, og da det er sa stort,
sparrer det for, at faktor bliver udskilt i nyrerne, og det forsinker
nedbrydningen.

€n anden metode er at fa faktor til at binde sig til et andet protein

i blodet - enten albumin eller et immunglobulin (antistof). Disse
to proteiner bliver genbrugt i cellerne flere gange uden at blive
nedbrudt og har derfor vaesentlig lengere halveringstid i blodet
end andre stoffer. Nar faktor binder sig til dem, félger det med i
‘genbrugscyklussen’ og bliver derfor ogsa nedbrudt langsommere.

Bade PEG og de to proteiner har vaeret brugt i andre medikamen-
ter siden 1990’erne, og derfor ved man, at de mangder, midlerne
indeholder, ikke er skadelige pa kort sigt. Man ved dog endnu
ikke, om langtidsvirkende faktorlegemidler kan have bivirkninger
ved mange ars behandling.

rigtig godt for mig, Det er ogsa rigtig godt for
samfundet,” siger Henrik.

Det eneste lille aber dabei han kan se, er at
det maske bliver vanskeligere at handtere.

"l takt med at medicinen bliver bedre og
bedre, gar der lngere tid mellem, at vi skal
tage det. Det bliver lidt svaerere at time. Vi
skal vaenne os til nye mader at tage medicin,
og det er jeg lidt nysgerrig pa, hvordan skal ga.”



Mgrketal om von
Willebrands sygdom
skal frem i lyset

Der skal mere viden om diagnose og behandling af von Willebrands sygdom bade i
sundhedssystemet og i samfundet generelt. Det vil ggre livet lettere for de mange,
der i dag lever med ikke-diagnosticeret von Willebrands sygdom.

Officielt er von Willebrands sygdom
(vW) ikke den mest udbredte blpdersyg-
dom. Alligevel anslar forskere, at rigtig
mange mennesker gar gennem livet
med sygdommen, selvom de ingen diag-
nose har. De lever med hyppige naese-
blpdninger, blpdninger efter mindre
skader, tandkgdsblgdninger, tarmblgd-
ninger, sar der har sveert ved at hele, og
for kvinders vedkommende voldsomme
menstruationer og blpdninger under
fpdsler.

”Sddan er de jo bare, og det ligger

til familien,” fortaeller Naja Skouw-
Rasmussen om de forklaringer folk selv
har pd deres symptomer. Hun har selv
von Willebrands sygdom og sidder med
i European Haemophilia Consortium
von Willebrand disease working group.

Netop fordi sa mange aldrig har faet en
diagnose, er der et stort mgrketal. Under-
spgelser fra 80’erne og 90’erne, hvor man
har testet store grupper af bgrn, konklu-
derer, at cirka 1 procent af en befolkning
har von Willebrand. Hvis det holder stik,
svarer det til, at 58.000 personer har syg-
dommen i Danmark. Der er i gjeblikket
lidt over 500 registrerede.

*Selvom op mod 80 procent, der har
von Willebrands sygdom, har det i mild
form, er der stadig mange, som ville fa
et meget lettere liv, hvis de kunne fa den
rette behandling,” siger Naja Skouw-
Rasmussen.

At der er et stort merketal kan ogsa

ses ved, at man i Frankrig har gjort en
iherdig national indsats de sidste otte
ar for at finde og registrere von Wille-
brand-blgdere. Ved et strategisk fokus
pa bedre at forsta og behandle von
Willebrand sygdommen fik hospitals-
klinikken tallet af diagnosticerede til at
stige markant.

"Det viser, at vi godt kan fa reduceret
merketallet, hvis vi vil. Lige sa snart
folk far det ind pa radaren, og leegerne
har fokus pa at underspge symptomer
og blodprever i dybden, sa vil man kun-
ne fa diagnosticeret og behandlet man-
ge flere patienter med von Willebrands
sygdom,” siger hun.

Komplicerede blodprgvetest
Standard blodprgvepakkerne i dag ma-
ler ikke for indholdet af von Willebrand
faktor i blodet. Og selv ndr man har en
mistanke, og leder specifikt efter det, er
det ikke altid nok. Der er fx stor varia-
tion i koncentrationen alt efter, hvad
der ellers sker i kroppen, og der kan
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vere forskel pa halveringstid og aktivi-
tet, ligesom blodtypen ogsa kan spille
ind. Desuden kan funktionerne af det
vere defekt.

”Von Willebrand molekylet er ret stort
og har flere funktioner. En genfejl kan
sidde mange steder i molekylet og afge-
re, om det fx kan binde sig til kollagen,
til blodpladerne eller til faktor VIII. Det
er meget individuelt, hvordan sygdom-
men kommer til udtryk, og iser for type
2 kreever det nogle serlige analyser,”
forteller Peter Kampmann, overlaege pa
Rigshospitalets Hemofilicenter.

Nar man finder en ny person med von
Willebrand er det til gengeeld blevet
enklere at finde ud af, om der er familie-
medlemmer med samme sygdom.

”Sa ved vi precis, hvilken dna-sekvens
pa genet der har en fejl og kan lave en
familiespecifik test, hvor man kan lede
efter den samme fejl hos alle dem, der
er i blodlinje med personen,” forteller
Peter Kampmann.

Han peger p3, at vejen til at finde de per-
soner, der gar rundt med uerkendt mild
von Willebrands sygdom, iser gar via
praktiserende leeger og gynakologer,
som meder de unge kvinder, der blpder
meget under menstruation. De kvinder



"Langt de fleste med
von Willebrands sygdom
far ikke forebyggende
behandling, da de har en
mild udgave, som de ikke
ngdvendigvis maerker i
hverdagen, og som ikke
engang altid opdages. Mild
von Willebrands sygdom
behandles almindeligvis
kun ved blgdninger.”

Lone Huvitfeldt Poulsen, Blgdercenteret,
Blodsygdomme, Aarhus Universitetshospital

skal helst sendes til undersggelse
istedet for per automatik at fa
udskrevet p-piller, der godt nok
mindsker symptomerne, men ogsa
slgrer den underliggende arsag.

Sterre tryghed i hverdagen

I det hele taget er et stort gnske, set
fra patientsiden, et stgrre generelt
kendskab til sygdommen i sund-
hedsvaesenet. Selv nar man har
faet diagnosen og kan vifte med sit
blgderkort, er der behov for at fjer-
ne den usikkerhed, som patienter
ofte mpdes med.

”Fordi von Willebrands sygdom
stadig bliver anset for at veere
ualmindelig, m@der du sjeldent
fagpersonale der har den grund-
leeggende viden. Du kan fole dig
meget overladt til dig selv, og at
din blgdersygdom ikke bliver taget
serigst nok af den laegefaglige per-
son, du mgder. Hvis der kom stgrre
generel viden i vores sundheds-
vaesen om von Willebrands syg-
dom, ville mange kunne fole lidt
stprre tryghed i hverdagen,” siger
Naja Skouw-Rasmussen.

FAKTABOKS
Hvad er von
Willebrands
sygdom

Von Willebrands sygdom
har en reekke underty-
per. Felles for dem alle
er, at der enten mangler
von Willebrand faktor i
blodet eller den fungerer
darligere, end den burde.
Det resultereriseeri
slimhindeblgdninger og

i serlige tilfelde ogsa i
ledblgdninger.

Type 1l

Den mildeste form for von
Willebrands sygdom. Von
Willebrand faktoren fun-
gerer som den skal, men
der er ikke nok af den.

Tre ud af fire mennesker
med von Willebrand har
den milde form, og mange
patienter bliver fgrst op-
daget, hvis de kommer ud
for en ulykke eller bliver
opereret.

Type 2

Der er forskellige under-
typer af von Willebrand
type 2, og kendetegnet
er, at von Willebrand fak-
toren ikke virker rigtigt.
De forskellige undertyper
2A, 2B, 2M og 2N har
hver deres karakteristika
i forhold til, hvordan von
Willebrand faktoren er
mangelfuld.

Type 3

€n sjelden form for von
Willebrand, hvor personen
slet ikke har noget von
Willebrand faktor. Fordi
von Willebrand serger for
at transportere faktor VIII,
far folk med type 3 ogsa
typisk blgdninger i led
ligesom ved hamofili A.
Type 3 patienter kommer
som regel i fast forebyg-
gende behandling. Der

er under 20 registrerede
patienter i Danmark

Sa ikke tegnene pa, at der
kunne vare noget galt

Da Carina Woelkes far fik konstateret von
Willebrands sygdom efter blgdninger i gjnene,
var der nogle ting, der faldt pa plads for den
dengang 26-arige kvinde.

"Jeq fik det at vide, at jeg ogsa burde blive
tjekket, og da jeg begyndte at teenke lidt tilbage
pa, hvilke tegn der kunne vaere pa det, sa var der
egentlig rigtig mange,” fortzeller Carina.

De meget lange og voldsomme
menstruationer. Fjernelsen af mandler, da
hun var 18 ar, hvor sarene sprang op, og hun
kastede blod op. Og cykelstyrtet som 14 arig,
hvor sarene havde sveert ved at hele, og som
resulterede i ar. Alligevel faldt det hende
aldrig ind fgr, at der skulle vaere noget i vejen.

"Det var jo bare sadan, det var for mig. Det var
mit vilkar og en del af mig,” siger Carina.

Laegerne fandt ud af, at Carina har von
Willebrand 2M, og det betyder, at von
Willebrand-faktoren ikke fungerer
optimalt. | dag tager hun cyklokapron
under menstruation, og hvis hun glemmer
det, opdager hun det hurtigt, for sa bliver
blgdningen voldsom igen.

Dagligdagen er altsa naesten normal, men
der er selvfglgelig situationer, hvor det er
vigtigt, at der er ekstra opmaerksomhed. Da
Carina skulle fgde sit f@rste barn pa Aalborg
Sygehus, syntes personalet, at det var rigtig
spendende. Ved en blgdningstest inden
fodslen, fik hun to snit - et snit fér og et efter
medicin — sa personalet kunne forberede det
rigtige doseringsniveau inden fgdslen. Her
kunne Carina ved selvsyn konstatere, hvilken
forskel behandlingen ggr for helingen.

"Der er tydelig forskel pa arrene i de to snit.
Det ene kan jeg se meget tydeligt, og det
andet, hvor jeg har faet medicin inden, er
naesten usynligt,” forteller Carina.



Autosomal
arvegang

2

Von Willebrands sygdom (vW] kan
ramme begge ken og skyldes en genfejl
pa kromosom nummer 12. Fejlen kan
vare arvet, eller den kan vaere opstaet
som en mutation, da kromosomet blev
dannet.

@

FAKTORBOKS

Type 1, 2A, 2B og 2M
Dominerende arvegang. Blot en af
forzeldrene skal have vW-genet.

50 % chance for, at barnet arver genet.
Barnet har nogle gange symptomer
(men ikke altid].

50 % chance for, at barnet ikke arver
genet, og derfor heller ikke giver det
videre til sine bgrn.

Behandling af von Willebrand

Autosomal
arvegang

Type 3 og type 2N
Recessiv arvegang. Begge foraeldre skal
have vW-genet.

25 % chance for, at barnet ikke arver
genet fra nogen af forzeldrene og derfor
ikke far vw.

25 % chance for, at barnet arver genet
fra begge sine forzeldre og udvikler vW
50 % chance for, at barnet arver genet
fra én forzelder og bliver barer af vW.

Behandling gives on-demand i forbindelse med en opstaet blgdning, eller hvis personen skal igennem en procedure
som at fa trukket en tand ud eller en operation. Behandlingen kan ogsa gives forebyggende for at undga blgdninger.

De fleste med mild von Willebrand kan bruge ikke-faktorbaseret medicin, som kommer i form af tabletter eller som stik
i huden (subkutant). Det er iseer desmopressin og cyklokapron.

Udviklingen af laegemidler til behandling af von Willebrands sygdom har staet lidt i skyggen af haamofiliomradet. Der
findes forskellige plasmabaserede von Willebrand faktorprodukter, hvoraf nogle ogsa indeholder faktor VIII. | januar
2020 blev der godkendt et rekombinant von Willebrand faktorprodukt til voksne pa det danske marked.
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Nye muligheder for
inhibitorbehandling

For blpderpatienter med inhibitor er det rigtig svaert og omfattende at fa behandling.
| pjeblikket forskes der intenst i at udvikle alternative behandlinger, som kan ggre det
muligt for inhibitorpatienter at fa forebyggende behandling. Allerede nu er der godkendt
ny behandling til inhibitorpatienter med hamofili A.

Forestil dig, at du er allergisk over for din
livsvigtige medicin. Det er situationen for
de personer med heemofili, som udvikler
inhibitor. Det geelder for op til cirka en
tredjedel af alle, der diagnosticeres med
svar haemofili og for ferste gang starter i
behandling med faktorprodukter.

“Hvis man ikke rigtig har noget faktor
selv, sd kender kroppen det ikke og tror,
at faktormedicinen er noget farligt. Det
far kroppen til at danne antistoffer imod
det. Den tilstand kaldes inhibitor, og ud-
vikler man det, sa virker faktorproduktet
ikke,” forteeller Eva Funding, overlaege pa
Heemofilicenter pa Rigshospitalet.

Hvis man udvikler inhibitor, kan man
ikke fa den samme forebyggende
behandling som andre personer med hae-
mofili. I stedet behandler man med store
daglige doser af faktor, for at kroppen
skal vaenne sig til faktoren, og blgdninger
behandles med sarlige faktorprodukter.

“Det er typisk bgrn omkring et-drsalderen,
der starter behandling. De skal sd have
faktor hver dag, inden de skal i vuggestue,
og det er super kreevende,” forteeller Eva
Funding.

Heldigvis betyder den kraevende behand-
ling som regel ogsa, at kroppen leerer
faktoren at kende og efterhdnden accep-
terer den. For nogle gar der fa maneder, for
andre gar det flere ar. I sjeeldne tilfeelde er
det slet ikke muligt at bekeempe antistof-
ferne, og inhibitor er kronisk.

Ny behandling af inhibitor
Det har veret vanskeligt at finde teknolo-

gier, der kan afhjeelpe inhibitor, og forst i
2018 kom der et middel pa markedet, der
kan bruges til forebyggende behandling
for heemofili A.

Stoffet emicizumab er et kunstigt mole-
kyle, som har den samme virkning som
faktor VIII, men som slet ikke ligner det i
sin kemiske struktur.

“Fordi leegemidlet slet ikke ligner en
blodsterkningsfaktor, sa virker det, uanset
om du har faktor VIII-inhibitor eller €j,
forteeller Eva Funding.

Indtil videre er der kun ganske f3, der har
udviklet antistoffer mod emicizumab, sa
det vil veere en meget sjeelden bivirkning.

En stor fordel ved produktet er, at det

kan tages subkutant, altsd sprejtes under
huden i stedet for direkte i en blodare. Det
gor det meget nemmere at administrere,
iseer hos helt sma bgrn.

Midler pa vej til andre typer ha@mofili
Eftersom emicizumab er en erstatning for
faktor XIII, virker det kun mod hemofili
A.Endnu findes der ikke forebyggende
behandling for inhibitor ved andre typer
haemofili, men der er store forhabninger
til to forskellige leegemidler. De er begge
iden fase, hvor man laver kliniske forspg
med patienter, forteeller Eva Funding.

“De ligner slet ikke emicizumab. De efter-
ligner ikke faktor. Tveertimod sd heemmer
de nogle af de stoffer, vi har i blodet, som
normalt bremser blodsterkningen. I nog-
le af de forseg, vi har set, svarer det til, at
man har et faktor-niveau pa 50 procent,
og patienterne far ikke spontane blpd-
ninger, ndr legemidlet er i kroppen. Om
alt gér vel, kan de ngjes med en subkutan
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indsprejtning en gang om maneden,”
forteeller Eva Funding.

Sadan virker de

(maske) nye behandlinger

Nar kroppen er i normaltilstand, er det
vigtigt, at blodet holder sig flydende og
ikke pludselig sterkner, sa der dannes
blodpropper. Derfor har vi sakaldte anti-
koagulerende stoffer i blodet, der sprger
for, at det altid stremmer frit i arerne.

Hvis der gar huli et blodkar, seetter

det en keedereaktion i gang kaldet
koagulationskaskaden. Det fari sidste
ende blodet til at stgrkne omkring hullet,
sd det lukkes. Nar man mangler en faktor,
forstyrrer det keedereaktionen, og man
nar ikke frem til slutproduktet, fibrin,
som er det, der i sidste ende klistrer blod-
pladerne sammen.

Med de to nye leegemidler, som afproves
i pjeblikket, forspger man pa en made

at springe over koagulationskaskaden. I
stedet for at tilfgre den manglende faktor,
seenker man niveauet af et af de anti-
koagulerende stoffer.

Det gor, at der bliver produceret stprre
mengder af stoffet trombin. Trombin er
et af de sidste trin i koagulationskaskaden
og afgerende for, at der dannes fibrin —
blodpladernes klister. En person der far
legemidlet, behgver altsa slet ikke faktor
VIII eller IX.

"Det er selvfplgelig vigtigt, at niveauerne
balanceres, sa risikoen for blodpropper
ikke pges. Det er blandt andet det, forspg-
ene gerne skulle bekreefte. Forhdbentlig
har vi flere midler om f3 ar, der kan bru-
ges til alle blpderpatienter med inhibitor,”
siger Eva Funding.



De nye forebyggende behandlinger skal stadig
suppleres med faktorbehandling, hvis der opstar
et traume/blgdning. Blederbehandlingen bliver
saledes mere sammensat, da der vil vere flere
behandlinger, der skal handteres samtidig.

Sadan virker emicizumab

—

1. Blodstgrkningen bremses

Faktor VIII bringer to andre proteiner sammen [faktor IX og faktor
X]). Sammen er de en del af koagulationskaskaden — den proces der
gor, at blod sterkner, sa kroppen kan stoppe en blgdning.

Nar faktor VIl mangler, kan de to andre faktorer ikke klistre sammen,
og koagulationskaskaden forstyrres, sa blodet ikke stgrkner.

2. Blodstgrkningen fortseetter som normalt

Emicizumab-molekylet setter sig pa faktor VIII's plads og forbinder
dermed IX og X, sa koagulationskaskaden fungerer. Dermed stgrkner
blodet pa normal vis, og blgdningen kan stoppes.

Fra behandling
hver fjerde time til
en gang om ugen

Danny Haivold blev fgdt med
svaer haemofili og har kronisk
inhibitor. Fra han var helt lille,
skulle han have behandling on-
demand, nar han fik en blgdning,
med helt ned til fire timers
mellemrum. De sidste par ar
hver anden. | dag er han 19 ar, og
han har gennem tiden afprgvet
mange forskellige typer af
medicin, men intet har fungeret.
Indtil for halvanden ar siden.

"Jeg blev tilbudt en ny
prgvemedicin. Jeg tenkte, at jeg
havde ikke noget at tabe ved at
prgve det. Hvis jeg kan hjlpe
noget forskning ved at vaere
testkanin, sa kan jeg ligesa godt
det,” fortzeller Danny.

Med emicizumab skulle Danny
vaenne sig til at stikke sig i
huden pa maven i stedet for i en
blodare. Efter et helt liv at skulle
stikke sig i blodarene, var det
svaerere. Han klager ikke, for nu
er det blot en gangom ugen i
stedet for hver anden time.

"Lige siden jeg startede, har jeg
ikke haft en eneste blgdning
eller et blat maerke. Sa jeg foler
naesten, at medicinen virker sa
godt, at jeg har det nemmere
end normale mennesker. Jeg
kan faktisk glemme, at jeg har en
sygdom,” siger han.
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Genterapi har potentiale til at forandre mange patienters liv.

Genterapi bruger gener som medicin og kan derfor ramme
arsagen til sygdommen frem for blot at behandle symptomerne.

Pfizer arbejder for, at danske patienter far adgang til det fulde
potentiale, som genterapi tilbyder.

Date of preperation 2-11-2020
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Breakthroughs that change patients’ lives
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Kan genterapi
gore forebyggende
behandling overflgdiq?

Genterapi er i sin vorden, men der er grund til at vaere optimistisk efter gode resultater
i flere kliniske forsgg. Det kan muligvis fa haemofilipatienter til at kunne skrotte den
forebyggende medicin i fremtiden. Endnu kender man dog ikke langtidseffekterne.

Der er grund til optimisme, hvis man
sporger overlege pa Hemofilicenter
Rigshospitalet, Peter Kampmann. Ikke
imorgen, for der er stadig et stykke vej
til, at man kan tilbyde genterapi som al-
men behandling til hemofilipatienter.
Men de kliniske forsgg, der har veeret
indtil nu, har vist gode resultater.

"Forsggene indfrier vores forvent-
ninger. Overordnet har vi set et bade
positivt, ensartet og stabilt respons,”
siger Peter Kampmann.

Han har staet i spidsen for den danske
del af et nyt stgrre internationalt forsgg
med genterapi for hemofili B. Resul-
taterne for de fgrste seks maneder er
netop offentliggjort, og viser, at hoved-
parten af patienterne har opnaet en
stigning af faktor til 25-45 procent. 98
procent af patienterne er efterfplgende
stoppet den forebyggende behandling.

“Genterapien ser ikke ud til at give seer-
lige bivirkninger. De fa der var, var mil-
de og forbigdende, men ingen patienter
har haft varige eller alvorlige bivirknin-
ger eller blodpropper,” forteller Peter
Kampmann.

Nar patienterne er blevet fulgti et ar,
laves den fgrste endelige analyse.

Levercelle Cellekerne

Virus-
vektor

W °

Sadan foregar genterapi i Hemofili

Genterapi inden for hamofili foregar ved en enkelt indsprgjtning. Man
bruger en ufarlig virus som transportmiddel for et raskt faktor-gen,
der indfgres i blgderens lever. Virussen nedbrydes i leveren, men det
raske faktor-gen efterlades og begynder at producere faktor.

1. €n virus-vektor med det raske gen bliver sprgjtet ind
i blodstrammen og binder sig til levercellerne.

2. Virussen treenger ind i cellen og placerer sig i
cytoplasmaen [cellevaesken).

3. Virussen nedbrydes, men faktor-genet forbliver inde i cellen.

L. Det nye raske gen giver signal til cellerne om at producere faktor,
som sendes ud i blodet.
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Forskel pa genterapi

for h®@mofili A og B

Princippet i den type genterapi man
bruger er, at man indseetter et rask
faktor-gen i levercellerne, som sa begyn-
der at producere den faktor, der mang-
ler. Det er iser indenfor heemofili B, at
der er opnaet stabile resultater.

I vores fgrste forseg for fem ar siden
dannede forsggspersonerne ret hurtigt
faktor IX, og niveauerne har holdt sig
stabilt i de efterfglgende fire ar,” forteel-
ler Peter Kampmann, der er i fuld gang
med at samle data for det femte dr.

Det betyder, at patienterne lige siden
har kunnet vinke farvel til forebyggen-
de behandling, men de kan stadig have
brug for faktormedicin fx ved en skade
eller kirurgi.

Der tegner sig et lidt andet megnster for
hemofili A genterapi. I de forspg har
man indtil videre set en meget stejl stig-
ning til hgje niveauer i starten, menide
efterfplgende 1 til 3 ar er de dalet, men
viser dog stadig effekt.

Vi ved ikke, om det betyder, at genet
pa lengere sigt forsvinder igen, sd gen-
terapi for haemofili A kun er noget, der

virker i en begrenset arreekke, eller om
det pd et tidspunkt leegger sig pa et la-
vere stabilt basisniveau og dermed ogsd
har langtidseffekt,” siger han.

Arsagen kender man ikke, og der arbejdes
i gjeblikket med flere teorier om hvorfor.

Andre sjzldne blgdersygdomme

og genterapi

Nar det geelder von Willebrands sygdom
og de helt sjeldne blgpdersygdomme, er
genterapien ikke sd langt endnu.

”Von Willebrand-genet er et keempe gen
og et keempe molekyle, sd det er avan-
ceret at arbejde med, og jeg tror ikke, at
vi skal sette naesen op efter det lige nu,”
siger Peter Kampmann, der heller ikke
har hgrt om genterapi pa vej for mangel
pa andre faktorer end XIII og IX.

De blpdersygdomme hvor det er blod-
pladerne det er galt med, er heller ikke
lige pa trapperne. Blodpladerne har
mange opgaver, og er derfor langt mere
komplicerede end et faktor-protein.
Hvis man skal arbejde med dem, er det
mere oplagt at skeve til andre typer af
behandling som fx stamcelleterapi eller
genredigering.

| genterapi for haemofili B

Da han var 70 ar, habede Bent Holmstrgm
for forste gang i sit liv, at hans faktortal
ville vere under 2 procent. Sa kunne

han nemlig accepteres som deltager i et
forseg med genterapi for hamofili B. Som
den f@rste dansker nogensinde.

"Jeg syntes jo, det ville vaere godt, hvis
jeg kom i betragtning. For hvis der skete
et eller andet, sa var det bedre, at det gik
ud over en gammel gubbe som mig end
et ungt menneske.”

1 2015 rejste Bent til Frankfurt, hvor
forspget blev udfgrt. Selve indgrebet var
en enkelt infusion i armen og tog cirka 30
minutter. Efter en maned begyndte fak-
tortallet at stige til otte procent, og faldt
derefter lidt. | dag, fem ar efter, ligger det
stabilt pa 6-7 procent. Bivirkninger fik
han ingen af.

"Det er jo en vaesentlig forbedring. Jeg
faler mig knapt nok som blgder mere.
Jeg har noget faktor IX liggende, hvis jeg
vrikker om pa foden eller sadan noget,
men det er vist over sidste salgsdato ef-
terhanden. Jeg har vist kun haft brug for
faktor én gangi ar,” fortzller han.

| de nyeste forsgg med genterapi for
hamofili B er forspgspersonerne kommet
helt op pa over 25 procent.

"Dér blev jeq altsa lidt misundelig farst.
Men det er stadig pa forsggsbasis, og
man ved ikke, hvordan det ser ud, nar
forsgget slutter. Da jeg ingen bivirkninger
har og nasten ingen blgdninger her 5 ar
efter, besluttede jeg i stedet at veere glad
for at have vundet slaget som nr. 1i Dan-
mark. Det er sgu da meget godt gaet!”
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Resultater ved
de danske forseg

Forelgbig har fire danske
patienter deltaget i
internationale forsgg med
hamofili B over to omgange.

2015: Fase | og Il forspg med
10 personer med svar/mo-
derat haamofili B. Forsggsper-
sonerne fik en gennemsnitlig
stigning til 7 procent faktor, og
har ligget stabilt efter fire ar.

2019: Fase Ill forspg med 53
personer med svar/moderat
hamofili B. Forsggspersonerne
fik en gennemsnitlig stigning
til 37 procent faktor (hoved-
parten mellem 25-45 procent],
og har i de efterfglgende seks
maneder ligget stabilt. Kun én
patient har ikke oplevet noget
respons.

Om alt gar vel, kommer Rigs-
hospitalet til at deltage i en
reekke forsgg med haemofili A
genterapi samt fjerde gene-
ration af hamofili B genterapi
inden for n@rmeste fremtid.

il I

Bent Holmstrgm med de lzger i Frankfurt,
der udfarte selve genterapien.
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Opvejaltid
gevinster og
ulemper ved
behandhﬂg
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Ved blodsygdommen Immun Trombo-
cytopeni (ITP) er det ikke manglen pa
faktor, som er afggrende. I stedet er det
antallet af blodplader (trombocytter),
den er gal med. Hvis der mangler blod-
pladeriblodet, far de fleste en pget ten-
dens til spontane blpdninger. 3-4 ud af
100.000 voksne rammes drligt.

Blgdningerne er som regel i mund, neese
og under huden. Det giver bld maer-

ker og sakaldte petekkier —smd rpde
knappenalshoved-store prikker i huden.
Mange noterer ogsd en blytung treethed
i kroppen, der forteller dem, at deres
blodpladetal er pa vej ned. I sjeeldne
tilfzelde kan der veere tarm- og urin- og
hjerneblgdninger. For kvinder ses ofte
kraftige menstruationer.

Ti forskellige patienter giver ti
forskellige sygdomsforlgb

ITP kan opfere sig helt forskellig fra pa-
tient til patient. Det ggr det til en udfor-
dring at finde den rette behandling.

”Som nydiagnosticeret voksen patient
er der som regel mulighed for, at man
kan behandle sygdommen helt vaek.
20-40 procent af patienterne holder
blodpladetallet oppe, hvis de far binyre-
barkhormon i en kortere periode. Sa det
vil man som regel forspge som fgrste
behandling,” forklarer Henrik Frederik-
sen, overlaege pd Hematologisk afde-
ling pd Odense Universitetshospital.

Hvis blodpladetallet falder igen efter
binyrebarkhormon, er der en lang
rekke andre behandlinger, hvor man
kan nedsatte immunforsvaret. Her er
man nedt til at prove sig lidt frem, for
effekten er meget individuel. Sygdom-

Pa Syddansk Universitet
har man netop pabegyndt
et projekt, hvor man

skal se n@rmere pa
langtidseffekterne af
sygdom og behandling af
ITP. De forste resultater vil
vare klar om 2-3 ar.



men kan ogsa @ndre sig gennem arene.
Nogle patienter, der fungerer godt pa et
middel, far maske mindre effekt med
tiden.

Nyt princip bag nyeste laagemidler
Inden for de seneste ar er der kommet
nye produkter pd markedet - trombo-
poientin-receptor agonister (TPO’er).

“Med de traditionelle produkter er prin-
cippet bag at pavirke immunapparatet,

sd blodpladerne ikke bliver angrebet af

kroppens eget immunforsvar. Nu er der
kommet produkter, der i stedet stimule-
rer kroppen til at lave flere blodplader,”

forteller Henrik Frederiksen.

Blodplader dannes i knoglemarven.

De nye legemidler binder sig til en
receptor i knoglemarvscellerne. Ndr
receptoren pa den made bliver vaekket,
giver den signal til cellerne om at forpge
produktionen af blodplader.

Blodpladetallet ma heller ikke bliver
for hejt. For hgje blodpladetal giver en

FAKTABOKS

let pget risiko for blodpropper. Det er
sjeldent aktuelt for yngre ITP patienter,
men jo eldre man bliver, jo mere skal
der tages hgjde for andre sygdomme
som fx dreforkalkning.

Balance mellem sygdom

og behandling

Flere behandlinger af ITP er varige, og
for kronikere betyder det livslang me-
dicin. Med det kommer ogsd behovet
for at veje balancen mellem effekt og
bivirkninger, som bl.a. inkluderer vaegt-
forpgelse, kvalme/opkast/diarré, hoved-
pine og treethed. For hvad nytter det at
fa behandling for ITP, hvis bivirkninger-
ne reelt giver mindre livskvalitet?

"Det er let at male blodpladetal. Det er
langt svaerere at male pd patienternes
velbefindende. Sa ndr vi behandler
patienter med ITP, ma vi med jeevne
mellemrum opveje gevinster og ulem-
per for hver enkelt patient og se pa,
hvad vi ellers kan tilbyde, hvis bivirk-
ningerne bliver for mange,” siger
Henrik Frederiksen.

Hvad sker der, nar man har ITP?

ITP star for Immun Trombocytopeni. Hvis man har ITP satter antistoffer
sig fast pa blodpladerne, og det ser immunforsvaret som tegn p3, at de
skal angribe og gdelaegge blodpladerne.

Man ved meget om, hvad der sker i kroppen, nar man har ITP, men man
ved endnu ikke, hvad der starter processen og udlgser sygdommen.

Nogle bliver helbredt for ITP ved at milten bortopereres. Det er dog ikke
altid tilfeeldet, og flernelse af milten anbefales ikke til at veere blandt de

fgrste forsgg pa behandling.

ITP hos bern

| Danmark rammes 40-50 bgrn mellem 0-15 ar af ITP hvert ar. For de

fleste er sygdommen forbigaende. For dem, hvor sygdommen anses
for kronisk er det heller ikke altid ngdvendigt med behandling. Typisk
vil man give kortvarigt binyrebarkhromon eller immunglobulin. Man er
tilbageholdende med 2. linjebehandlinger og fjernelse af milt.

Det er et vilkar,
jeg lever med

Ann Kjersgaard Meldal, 32
ar, ved praecis, hvornar det
er tid til at tjekke ind pa
Rigshospitalet og fa kon-
trolleret sine blodpladetal:
nar hun far petekkier, bla
maerker og ekstra kraftige
menstruationer. Efter 12
ar med ITP er Ann blevet
professionel patient, og
hun er klar over, hvornar
det er vigtigt at reagere
med det samme, eller om
det kan vente en dag eller
to. Nar det er tid, far hun
behandling pa hospitalet
med immunglobuliner,
hvilket far blodpladetallet
til at stige igen.

"Jeg tenker ikke over, at
jeg har en blodsygdom.
Det er en del af min hver-
dag, at jeg gar til blod-
pregvekontroller, ligesom
andre ville have en rutine
med at ga til treening. Det
er bare sadan,” fortzeller
Ann, der ikke synes, hun
lever sa meget anderledes
end andre.

Efter at fa flernet milten,
blev Ann erklzeret rask i
halvandet ar, men desveer-
re kom ITP'en tilbage.

“Min ITP udvikler sig. Den
made jeg var syg pa for ti
ar siden, er ikke den made,
jeg er syg pa i dag. Det va-
rierer meget, og det er et
vilkar, som jeg lever med,”
fortzeller hun.
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Gener kan afslogre de

sjeldne bledersygdomme

Der er en reekke sygdomme, der forekommer endnu sjeldnere end haemofili A/B og von
Willebrands sygdom. De opstar, nar der mangler andre typer af faktorproteiner i blodet,
eller hvis blodpladerne ikke fungerer optimalt. Det kan i flere tilfeelde tzelles pa én hand,
hvor mange der har disse sygdomme i Danmark.

Ved sjeldne blpdersygdomme kan det
veere en udfordring at finde den rigtige
diagnose og behandling. Legerne mg-

der ikke patienterne serlig tit, og mang-

ler derfor erfaring med bade diagnose
og behandling.

Blodplademangel kan vaere

svart at diagnosticere

"Der hvor der er fart pa udviklingen
lige nu, er diagnostikken af de milde
eller sjeeldne blpdersygdomme. De syg-
domme, hvor det ikke lige er en faktor,
man mangler, for det er rimelig nemt at
male,” forteeller overlaege Eva Funding
fra Hemofilicenter Rigshospitalet.

Det er iseer sygdomme, hvor funktionen

af blodpladerne er nedsat. Selvom man
har rigeligt blodplader, kan der vzre alt
muligt i vejen, som gor, at de ikke fun-
gerer, som de skal.

“Hvis man ikke mangler noget, man kan

male i en blodpreve, kan man ga videre til

en genanalyse. Dem er man blevet meget
hurtigere og dygtigere til at lave gennem
de sidste dr. I stedet for at teste funktionen
iblodpreven, sd screener man gener for at
se, om folk har en mutation, der kan for-
klare de symptomer, de oplever,” forteeller
Eva Funding.

Genanalyse kan ogsa

hjelpe behandlingen

Hvis man mangler en af de mere sjeeldne
faktorer, kan de fleste komme i forebyggen-
de behandling, for der findes bade plasma-
baserede og rekombinante produkter.

Blodpladesygdommene er mere tricky.
Der kan vare mere end 50 forskellige
genetiske arsager til blodpladedefekter,
og det har hidtil veret noget af et detek-
tivarbejde at finde frem til den eksakte
diagnose. Og uden den rette diagnose,
matte leegerne prove sig lidt frem med
behandlingen.

Med genanalyser, hvor man kan finde
ngjagtig hvilke genfejl, den enkelt pa-
tient har, kan man stille en preecis diag-
nose og malrette behandlingen derefter.

Syv dage med naeseblod er hardt

Flemming Mortensen blev fgdt med
Glanzmann thrombasthenia og

brugte en stor del af sin barndom pa
Rigshospitalet. Som ung mand og
voksen aftog blgdningerne, men pa det
seneste er de kommet igen.

"Jeg har meget n=seblod. Syv dage
med naeseblod, det er hardt. Det er jeg
ngdt til at klare, for jeg har syv ansatte,
sa jeg kan ikke bare laegge mig syg,”
fortller Flemming.

Alene i ar har han faet ugelange anfald
af naseblod mindst seks gange, og det
er aldrig til at vide, hvornar de opstar.

Fordi der ikke findes forebyggende
behandling for Glanzmann, bestar
hans behandling af cyklokapron, nar
der opstar blgdninger. Han far ogsa
infusioner med jern hver tredje maned,
for de mange blgdninger betyder, at
jerndepoterne bliver tgmt.

Sjeldne faktor-mangel sygdomme
Mangel pa faktor I, 11, V, X1, VII, X, Xl
Man kan ogsa have en uopdaget
kombineret faktor-mangel, hvor
patienten er udredt med fx hamofili
A, men ogsa mangler en anden
faktor.

Eksempler pa sjeldne
blodpladesygdomme

Glanzmann thrombasthenia

Her mangler nogle bestemte
receptorer pa overfladen af
blodpladerne. Dermed kan de ikke
klistre sammen pa skadestedet, og
der dannes ingen sarskorpe. Derfor
tager det lang tid for en blgdning at
stoppe. Der er Kun registreret ca. 500
pa verdensplan.

Bernard-Souliers syndrom
Karakteriseret ved store blodplader.
De store blodplader kan ikke

klistre ordentlig fast pa en skadet
blodkarvaeg. Anslas til at ramme en
person for hver million.




Hiv og hepatitis C
— sadan ser det ud i dag

| 1980’erne blev 91 danske blgdere smittet med hiv og 177 med hepatitis C af den
blgdermedicin der blev produceret pa blodplasma. | dag er de dengang smittede blgdere
velbehandlede, men mange ars sygdom og stigmatisering har sat sine spor.

Inden screening og rekombinant faktor
blev standard, var virusinfektioner fra
blodplasma en risiko, som for alvor blev
kritisk, da livstruende sygdomme som
hiv og hepatitis C blev givet videre.

I dag er situationen heldigvis en anden.
Hepatitis C kan kureres og hiv-virus
kan holdes inaktivt, selvom det ikke
kan fjernes fra kroppen. Sa leenge hiv-
patienter tager deres medicin, er infek-
tionen ufarlig og virus smitter ikke. Det
geelder ogsa for de blpdere, der lever
med hiv.

Vi er ovre i nogle helt andre stoffer, end
dem vi havde dengang, og der er ingen
forskel pa behandlingen af blgdere

og andre hiv-smittede,” forteller Alex
Lund Laursen, overlege ved Infektions-
sygdomme pa Aarhus Universitets
Hospital.

Det er indtil nu ikke lykkedes at finde
behandling, der kan fjerne hiv-virus fra
organismen. I stedet bestar behandlin-
gen af midler, der kan heemme den og
holde den inaktiv. De fgrste behand-
linger kunne have voldsomme bivirk-
ninger, som fx leverskader og lavere
blodpladetal, og samtidig viste det sig,
at hiv-virussen var dygtig til at mutere
og gore sig resistent over for medicinen.

Hiv-smitte kan forhindres

I dag bestar hiv-behandlingen af en
kombination af de forskellige leegemid-
ler, sa man setter ind over for virus fra
flere sider. Tidligere betgd det en stram
behandlingsplan med flere tabletter pa
forskellige tidspunkter i dggnet, hvilket
skulle holdes strikt, men ogsa her er der
sket en udvikling i de seneste ti ar.

“Behandlingen er blevet simplere. Man-
ge kan klare sig med en tablet en gang
om dagen, og der er langt mindre bivirk-
ninger, sa folk lever et naesten normalt
liv,” forteller Alex Lund Laursen.

Nar man renser tallene for andre sygdom-
me, har folk med hiv samme livsleengde
som andre, og det geelder ogsa blpderne.
Og sa er der kommet en ekstra krglle:

”Vikan i dag se, at patienter, som via
behandlingen ikke har malelig virus i
blodet, heller ikke smitter. Sd man tager
noget af byrden fra folk i forhold til risi-
koen for at smitte en partner med hiv.”

Selvom det er et gennembrud, at det
efter mange dr er lykkedes at finde
behandling for hiv, s har arene med
sygdommen pavirket de, der blev

ramt. I dag lever 23 blpdere ikke kun
med hiv, men ogsd med senfplger som
nervesmerter, treethed og eendret fedt-
fordeling pa kroppen, som iser var
bivirkninger ved de fgrste generationer
af hiv-medicin. Dertil kommer de psy-
kiske belastninger, som fplger med en
livstruende og stigmatiserende sygdom.
Sa selvom behandlingen i dag virker, er
der ar pa bade krop og sjel.

Blgdere er nu helbredt for hepatitis C
I samme periode som hiv heergede, ople-
vede en stprre gruppe af blgdere proble-
mer med leveren. Dengang kendte man
ikke til hepatitis C, og i starten vidste
man derfor ikke, hvorfor mange blgdere
fik forhpjede levertal, for de havde ikke
de leversygdomme, som man kendte pa
daverende tidspunkt.

Man prevede sig frem med kendte be-
handlinger for leversygdomme, og stof-
fet interferon havde en vis effekt, men
det kurerede kun omkring 25 procent.
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Forsti1989 lykkedes det at identificere
virussen, som fik navnet hepatitis C, og
efterhdnden som man blev bedre bekendt
med dens genetisk struktur, kunne man
udvikle bedre og bedre behandling.

12014 kom en reekke nye stoffer pa mar-
kedet, som kunne heemme virussens
formering og evne til at treenge ind i nye
celler. Med de nye behandlinger kan stort
set alle patienter kureres pa 12 uger.

"De stoffer, vi har i dag, er meget robu-
ste og effektive. Men til at begynde med
var de ogsd meget kostbare,” forteller
Alex Lund Laursen.

De betydelige udgifter til den nye me-
dicin beted til at begynde med, at det
langt fra var alle, der kunne fa den.

”I starten skulle man have en ikke hel
ubetydelig fibrose, altsa arveevsdannel-
se ileveren, for man kunne komme i
behandling. Det var ikke legerne, der
syntes, det var en god idé, men det var
pkonomien, der fik lov at bestemme det
dengang.”

For to ar siden blev behandlingen fri-
givet for alle, i takt med at prise faldt,
saidag er alle blpdere med hepatitis
C (sd vidt vides) blevet behandlet og
er virusfri. Det har hjulpet pa det traet-
hedssyndrom, som kendetegner lever-
sygdomme.

“Der er nogle, der har skade pd leveren
af at ga rundt med ubehandlet hepatitis
C1imange ar. De vil ogsa af den grund
vere mere trette. Men jeg oplever ofte,
at vores patienter giver udtryk for, at

de fpler sig betydeligt bedre tilpas, og
ikke har den samme traethed. Sd mange
oplever heldigvis, at treetheden bliver
mindre,” forteller Alex Lund Laursen.



Kvinder kan ogsa arve blgdersygdom

Tidligere var der en udbredt opfattelse af, at kun mand blev ramt af blgdersygdom.
De senere ar er der kommet en stigende forstaelse for, at kvinder ogsa rammes af

bledersygdom og kan have szrlige gener og udfordringer.

Under overskriften "Blpdersygdommen,
der arves af Maend gennem deres Mgd-
re” bragte Berlingske Tidende i 1943

en artikel om haemofili i Danmark.
Dengang var man ikke opmarksom

pa, at meend med haemofili ogsd giver
sygdomsgenet videre til deres dgtre, der
kun sjeldent vil fa blpdersygdommen i
sveer grad, men som selv ved let nedsat
faktorniveau kan have gener. I dag er
der heldigvis en stprre forstaelse for, at
kvinder ogsa kan have blpdersygdom.

Forskellig diagnose

—samme symptomer

Som flere cases i dette temanummer
vidner om, si kan kvinder have et bredt
spektrum af diagnoser som von Wille-
brands sygdom, haemofili, ITP og de helt
sjeeldne som Glanzmanns trombast-
henia, Bernard Soulier eller andre fak-
tormangler. P4 tvears af diagnoser kan
kvinderne opleve samme symptomer.
Et af de hyppigste er sveere menstruati-
onsblpdninger (menorrhagi), hvor man
md skifte bind eller tampon hver anden
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Ny hjemmeside om kvinder
og blgdersygdom

Nu far kampagnen Blgdt igennem sin egen hjemmeside.
Her vil bade kvinder og sundhedsprofessionelle nemt
kunne finde information om blgdersygdomme og

de szrlige symptomer, man kan have som

kvinde. Hjemmesiden er udviklet med
stotte fra organisationen Ladywalk.

Las mere pa www.blgdtigennem.dk

time eller oftere. Det er for mange en
stor udfordring i hverdagen forhold til
at folge uddannelse og fungere pa arbej-
de. Nogle kvinder far let store bla meer-
ker, som kan fa andre til at tro, at man
bliver udsat for fysisk vold. Hyppig og
voldsom naseblod, sver blgdning i for-
bindelse med operation eller fpdsel og
lav blodprocent eller lavt jernindhold i
blodet er ogsa hyppige symptomer.

Sadan er det nok bare for mig

Ofte star kvinderne meget alene og taler
ikke med andre om deres gener. For sa-
dan er det jo bare for mig, er der mange,
der teenker. Dotre, mgdre og bedstemed-
re kan ogsa have samme symptomer
—pa grund af en udiagnosticeret arvelig
blpdersygdom. Her bliver symptomerne
ofte slaet hen med, at sadan er det jo
bare i vores familie.

"Jeg troede, at det var normalt
at blede i 8 dage, hvor jeg
blgdte meget i 5 af dagene og
skulle skifte bind hver 2. time”

— Kvinde med blgdersygdom

Flere kvinder har som ganske unge
oplevet, at deres voldsomme menstrua-
tioner er blevet reguleret med hormon-
behandling med fx p-piller, uden arsa-
gen til de kraftige bledninger er blevet
underspgt nermere. Det har betydet, at
kvinderne fgrst er blevet diagnosticeret
ivoksenarene, og ofte pa bagkant af
fpdsler med sveere blpdninger til folge.

Volkswagen?

“Hvorfor star der “folkevogn” i din pa-
tientjournal?” Spprgsmalet er stillet af
en lege, som tydeligvis ikke har veeret
opmerksom pd, at "vW” er forkortelsen
for blpdersygdommen von Willebrand
—en blpdersygdom, der rammer bade
mend og kvinder. Som kvinde (og mand)
med en sjelden blgdersygdom er det
vigtigt at leere sin sygdom at kende. Det
er ikke mindst vigtigt i kontakten med
tandleger, gynaekologer, tarmlaeger og
gre-, naese-, halsleeger, som ofte ikke vil
have forhandskendskab. Sundhedspro-
fessionelle kan med fordel kontakte den
afdeling, hvor patienten bliver behand-
let for sin blpdersygdom for at koordi-
nere en eventuel behandlingsplan forud
for tandudtraekning eller operationer.




Har du faet
blederappen?

Appen erstatter papirskemaer og gor
det let at registrere medicin og bladninger.

Sperg efter den i dit bledercenter.




