En artikel som publicerades 1 GP den 17/9 2005:

For ett stort antal sjukdomar som tidigare ansetts omgjliga att behandla véxer nu hoppet.
Sedan i varas har tiodrige Rasmus Hiibinette fatt en unik enzymbehandling.

- Jag tror att det dr darfor jag springer fortare och har lirt mig simma. Varje fredag sedan den
attonde juli aker Rasmus fran hemmet pa Tjorn till avdelning 334 péd Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus 1 Goteborg for att fa sin behandling. Besvirligt? Nej, tvartom tycker
nyttRasmus som tidigare reste till London for att fa sina enzymer. Rasmus Hiibinette och
ytterligare 93 personer i virlden med Hunters sjukdom fér en renframstélld form av det
enzym de saknar. Bristen pa enzymet, med det krangliga namnet iduronatsulfatas, medfor att
man inte kan bryta ned &mnen, mukopolysackarider, som istéllet lagras i vivnaderna.

Hunters finns i ett flertal former och spidnnvidden fran mycket allvarlig till mild sjukdom ar
stor. Den kan som 1 Rasmus fall vara mycket mild. Men @ndé innebér den att Rasmus ér stel 1
lederna, dr kortvuxen, har litt paverkan pa sitt hjirta och sina lungor, hans lever och mjilte
har varit forstorade och han har horapparat pd bada 6ronen. Men det kunde varit betydligt
vérre. - Vi kénner att vi har haft tur, sdger Veronica Hiibinette. Rasmus har fitt en snéll
variant och har ingen som helst paverkan pa sin intellektuella férmaga. Hunters sjukdom ingar
1 det 40-tal olika &mnesomséttningssjukdomar som kallas lysosomala sjukdomar. Orsaken ér
ett genetiskt fel som medfor brist pd olika enzymer. Sjukdomarna dr mycket ovanliga var {for
sig men inom gruppen raknar man med ett fall pd 7-8000 nyfodda. Den form av Hunter som
Rasmus har dr betydligt ovanligare. Dér rdknar man med ett fall per 100-150 000 fodda
pojkar. For Sveriges del innebér detta att bara en handfull personer har sjukdomen.

Gemensamt for minga av de lysosomala sjukdomarna ir att de dr svéra att uppticka. Ibland
syns de forsta tecknen tidigt, men dr svara att tolka. I Rasmus fall stélldes diagnosen d& han
var tre ar och utreddes for epilepsi. | samband med utredningen fann man att levern var
forstorad och kunde sd sméningom nysta upp att det rorde sig om Hunters. I det skedet visste
ingen om Rasmus variant av sjukdomen var svér eller mild. Pojkarna f6ds friska och
utvecklas helt normalt de forsta tva till fyra dren. - Det var en otroligt jobbig tid, minns
Veronica Hiibinette som sjdlv satte igdng och griva fram information om sjukdomen. Vid den
svéra varianten av sjukdomen paverkas alla organsystem i kroppen - dven hjdrnan. Dessa barn
gér tillbaka i sin mentala utveckling och deras kroppsliga symptom &r vanligtvis betydligt mer
uttalade @n vid den létta formen.

Bara att inse att det inte egentligen fanns ndgon hjélp att fa, att vara tvungen att avvakta och
vinta och se vad som skulle ske med Rasmus var péfrestande. Hon beskriver den forsta tiden
efter diagnos som en kénslomissig berg-och dalbana dir det mest lutade nedét. Det var svart
att acceptera att det inte fanns nagra mediciner som hjilpte, néstan ofattbart att ingen kommit
pa nagot eftersom sjukdomen varit kind sedan 1917. - Det var inte forrdn jag dkte pad min
forsta varldskongress som jag kénde att jag fick litet hopp igen, beréttar Veronica Hiibinette.



Da forstod jag att det fanns en ganska omfattande forskning pad géng. Det var ocksd dir som
ett litet ldkemedelsforetag berittade att de lyckats renframstilla enzymet for den variant av
Hunters som Rasmus har, mps II. Foretaget beréttade ocksé att de skulle starta studier pd barn
inom det snaraste. - Det var en otroligt 1ang véntetid innan de kom igdng. Men de startade sa
kallade fasl -studier pa 12 barn i USA &r 2002. Jag var hela tiden inriktad pd att f& med
Rasmus i en utvidgad studie. Det lyckades ocksa och i februari forra aret startade studien. Det
var d& Rasmus fick borja aka till Manchester en gang i veckan. Om Rasmus fick verksam
medicin under det forsta aret eller om han fick placebo vet ingen med sdkerhet, men Veronica
tror att Rasmus fick placebo. Nér alla i1 studien fick verksamt enzym frdn och med februari 1 ar
fick Rasmus en allergisk reaktion- vilket innebér att han idag maste starta behandlingen med
antiallergisk behandling.

Att allergimedicinen smakar forféarligt kan ingen s6t yoghurt i virlden dolja. Av Rasmus
minspel framgar tydligt att man gor bést 1 att inte smaka. [llasmakande medicin, en missad
skoldag och ibland langa procedurer for att fa in en nal - hur stir du ut? - Ah, det ir inte si
farligt, siger Rasmus och gottar sig at filmen som snart skall borja rulla medan enzymet
langsamt droppar in genom kanylen i armen. - Var forhoppning dr att behandlingen leder till
att vi kan stoppa sjukdomen nu. D4 tror vi att Rasmus kan fi ett normalt liv, sdger Veronica
Hiibinette. An s4 linge 4r Rasmus en av mycket fa individer i viirlden som har tillgéng till de
mycket exklusiva enzymerna. Sé lange han ingar i1 ldkemedelsstudien ar det bolaget TKT som
star for utgifterna - cirka en miljon om dret har man berdknat att det kostar att behandla en
individ.

I Sverige finns det fyra barn som kan vara aktuella for behandling. - Gemensamt for manga av
de hir sjukdomarna &r att vi haft vildigt fa mojligheter att ingripa i forloppet, sdger Mérten
Kyllerman docent och dverlidkare vid Drottning Silvia. For vissa sjukdomar kan tidig upptickt
innebdra att barnen benmérgstransplanteras och darigenom fér en helt normal utveckling. -
Men i manga fall har vi inte haft annat 4n symptomlindring att erbjuda. Vi har bara kunnat sta
ganska hjélplosa vid sidan av och titta pd medan sjukdomarna fortskrider. Men nu verkar
utvecklingen ha nétt en vindpunkt. For ndgra sjukdomar finns redan enzymet, for andra dr det
pa vag eller utprovas i studier - for Hunter, som i Rasmus fall, och for Pompes sjukdom, en
sjukdom som bland annat innebér hjartmuskelforstoring och paverkan pd samtliga muskler
med tilltagande muskelsvaghet.

Sedan i mars i ar far en femarig pojke infusioner med enzymet varannan vecka. Pojken fick
sin diagnos vid ett och ett halvt ars dlder, ndr han var inne for utredning av sin sena motoriska
utveckling. - Sedan vi startade behandlingen har pojken lart sig ga och springer nu omkring
for fullt, sager Mar Tulinius docent och dverlédkare 1 neurologi vid Drottning Silvia. Som tur
ar har han heller aldrig utvecklat ndgon hjartmuskelsjukdom. Trots att behandling med den
nya generationen mycket rena och mycket dyra enzymer &nnu 4r i sin linda fésts stora
forhoppningar till den framtida utvecklingen. Vid sex sjukdomar finns nu enzymer- alla &nnu



inte godkénda annat 4n 1 kliniska provningar. Benmairgstransplantation har framgangsrikt
provats vid tre andra sjukdomar, Krabbe, Gaucher och Hurler. Vid den europeiska
barnneurologiska kongressen som avslutas 1 Goteborg idag diskuterades ockséd andra vigar att
ersitta enzymbrist eller lindra f6ljderna av sjukdomarna. Redan nu finns &mnen som minskar
inlagringen 1 vdvnaderna och darmed mildrar effekterna. Andra forskningsprojekt syftar till
att reparera det felaktiga proteinet.

- Vi star infor en helt ny situation, sdger Niklas Darin som &r Rasmus Hiibinettes ldkare. Det
ar fantastiska mojligheter som 6ppnar sig.
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