Popularvetenskaplig sammanfattning

Hereditart angioodem (HAE) ar en éarftlig sjukdom med aterkommande svullnader (6dem) i
underhuden och i submukosan (vévnaden under slemhinnor). Av barnen till en foralder med
HAE riskerar hélften att fa sjukdomen. Vanliga platser for angio6demen ar ansikte, underliv,
hénder, fotter, svalg, lappar, tunga samt i tarmar. Angioddem i tunga och svalg kan bli
livshotande pga. risk for kvavning. | tarmarna ger angioddem ofta svara handikappande
buksmartor. Obehandlat varar ett angioddem i 3-5 dagar. HAE beror pa brist pa fungerande
C1l-inhibitor. Bristen av fungerande C1-inhibitor beror pa mutation i genen for C1-inhibitor.
C1-inhibitor hdmmar flera system, bl. a kontaktsystemet. Nar detta aktiveras och C1-inhibitor
inte h&mmar som det ska bildas bradykinin som gor att kérlen vidgas och blir genomslappliga
och ddem uppstar. Det finns dtminstone tva varianter av HAE, typ | dar halten av C1-inhibitor
ar 1ag, samt typ Il dar halten av Cl-inhibitor & normal eller forhdjd, men proteinet inte
fungerar. Det finns &ven en annu séllsyntare variant, namligen HAE typ Il eller HAE med
normal C1-inhibitor. Vid den sjukdomen ar C1-inhibitor normal. Har tas endast patienter med
HAE typ | och Il upp, d@ HAE med normal Cl-inhibitor ar sa sallsynt att mojligen finns
enstaka fall i Sverige. HAE typ | och Il finns hos ungefar 1/50 000. Lika manga kvinnor som
man far sjukdomen. Kvinnor har oftare mer besvar an man.

Kortison, antihistaminer och adrenalin som ges vid vanliga angioddem har ingen effekt vid
HAE. Attacker av HAE behandlas med injektioner in i blodet av Cl-inhibitor-koncentrat
framstallt fran blodplasma eller via genteknik fran kaninmjolk. Injektioner av icatibant, som
blockerar bradykinin kan ocksa behandla angioddem. For att forebygga angioddem kan man
behandla med aterkommande injektioner med C1-inhibitorkoncentrat, eller med tranexamsyra
eller androgener i tablettform.

Situationen for HAE i Sverige har tidigare varit i stort sett okand. Andamélet med denna
avhandling var att fa fram hur vanligt HAE &r i Sverige, att kartlagga hur sjukdomen yttrar
sig, vilken behandling som anvénds, samt vilken hélsorelaterad livskvalitet (HR-QoL) vuxna
och barn med HAE har.

Patienterna med HAE besvarade enkater med fragor om sjukdomssymptom, medicinering,
och sjukfranvaro. For att fa fram HR-QoL anvéndes livskvalitetsinstrumenten EuroQol 5
Dimensions 5 Level (EQ-5D-5L), RAND Corporation Short Form 36 (RAND-36), och
AngioEdema Quality of Life (AE-QoL) och sjukdomsaktivitetsinstrumentet Angioedema
Activity Score (AAS).

Vi fann 146 patienter med HAE, 110 vuxna och 36 barn, 136 med typ | och 10 med typ II.
Det ger en forekomst pa 1,54/100 000. Mittvardet for nar de vuxna borjade fa besvar var 12
ars alder och mittvardet for diagnosalder var 22 ar. Mittvardet for barnens alder vid
symptomstart var fyra ar och for diagnos tre ars alder. Nastan halften hade mer &n ett anfall i
manaden foregaende ar. Mittvardet for attacker foregaende ar var for vuxna 14 och for barn 6.
Kvinnor angav foregaende ar 19 attacker mot 9 for man. Oberoende av var attackerna satt
angav 9 av 10 smérta under attackerna. Cl-inhibitorkoncentrat hade mycket god effekt vid
behandling av attacker. Forebyggande behandling med androgener och C1-inhibitorkoncentrat
mer an halverade attackfrekvensen. Av barnens foraldrar hade mer &n 73% varit tvungna att ta
ledigt pga. HAE-attack hos barnet. HR-QoL var signifikant battre mellan anfallen &n under
anfallen. Vid hogre attackfrekvens forsdmrades HR-QoL. Barn hade en signifikant hogre HR-



QoL an vuxna. Vid senaste attacken angav 45% franvaro fran arbete eller skola. Den
dimension som var mest paverkad i EQ-5D-5L var smarta/obehag och oro/nedstamdhet, i
RAND-36 energi/ trotthet, generell hélsa, smérta, och i AE-QoL rédsla/skam och
trotthet/stamningslage. Forhojd sjukdomsaktivitet var associerad med forsémrad HR-QoL.
Oavsett om patienterna hade forebyggande medicin eller ej sags ingen skillnad i HR-QoL.

Sammanfattningsvis ar forekomsten av HAE i Sverige 1,54/100 000. Mittvérdet for aldern for
debut av symptom var 12 ar. Vuxna kvinnor har dubbelt s& manga attacker som mén, och
vuxna har ocksa dubbelt s& manga attacker som barn. C1-inhibitorkoncentrat har mycket god
effekt vid akuta anfall. HAE har en paverkan pa HR-QoL. Barn har battre HR-QoL &n vuxna.
AE-QoL éar ett mer sjukdomsspecifikt instrument an EQ-5D-5L och RAND-36, men det
fangar inte smartkomponenten som de andra gor. Patienter med hog sjukdomsaktivitet
behdver andra behandling for att fa battre HR-QolL.



