NORSK IMMUNSVIKTFORENING

STYRETS ARSBERETNING FOR 2018

Norsk Immunsviktforening ble stiftet i 1983, som en av de fgrste pasientorganisasjonene for
medfgdte immunsviktsykdommer i verden. Norsk Immunsviktforening rundet 35 ari ar. Selv
om foreningen er en liten organisasjon, viser et tilbakeblikk at i lgpet av disse arene har
foreningen bidratt til mange viktige saker for & spre kunnskap om, og bedre omsorgen for
personer med medfadt immunsvikt og deres pargrende. Et historisk tilbakeblikk viser at det
har veert en fantastisk utvikling i forhold til utredning, behandling og oppfelging av medfadte
immunsviktsykdommer. Langt flere enn tidligere kan i dag behandles godt, selv om det
handler om en livslangbehandling, betyr det at mange far en bedre livskvalitet

En viktig milepael og merkedag var 1. januar 2018. Da ble nyfgdtscreening for SCID og andre
alvorlige T-celledefekter innfart for alle nyfadte i Norge, som det fgrste landet i Europa.

Dette etter 8 ars iherdig innsats og teamarbeid sammen med ngkkelpersoner i helsevesenet
og helsepolitikere. For barn som blir diagnostisert gjennom nyfgdtscreeningen, og behandlet
far det oppstar sykdom, blir over 90% friske. For Norsk Immunsviktforening er innfaring av
screening for alvorlig medfadt immunsvikt (SCID) en viktig milepeel. Vi er stolte av at
screeningen er pa plass i Norge som det farste landet i Europa, og vi er derfor og en viktig
bidragsyter for at andre land ogsa skal fa dette pa plass. Fremdeles er mangel pa
informasjon og kunnskap en viktig arsak til underdiagnostikk i Norge og andre deler av
verden.

Det foregar en intens forskning for & identifisere og kartlegge genetiske arsaker og utvikle
metoder for & behandle alvorlige genetiske immunsviktsykdommer. Det er og blir spennende
a kunne falge denne utviklingen, og malsetning er at flere etterhvert kan tilbys tilpasset
genbehandling.

| lgpet av 2018 har styret arbeidet med en rekke viktige saker, noen av disse er beskrevet i
denne arsmeldingen.
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MEDLEMSTALL

Medlemsmassen bestar av hovedmedlemmer (pasientmedlemmer, stgttemedlemmer) og
firmamedlemskap

Pr 31.12.2018 var det registrert 230 medlemmer.
Styret arbeider med & gke medlemstallet.

Styret og Fagradet har hatt falgende sammensetning

Styret Fagrad

Leder Eva Brox Leder Einar Kristoffersen, Haukeland UiB

Nestleder Knut H Vedal Asbjarg Stray-Pedersen UiO RH

Kasserer Erik W Andersen Hans Christian Erichsen, UiO RH
Barre Fevang, UiO RH

Styremedlem Marianne Stagylen Henrik Dglner, St Olav Hospital

Styremedlem Jostein Larsen

Vararepresentant Kjell Tore Myre

Vararepresentant Tor Berg (permisjon)

STYRET

2018 har i tillegg til drift av foreningen, veert et ar med hay aktivitet, bade i forhold til
likemannsarbeid, interessepolitisk arbeid i tillegg til ulike aktiviteter og prosjekt bade pa
nordisk og internasjonalt niva..

Styret har veert samlet til arbeidsweekender i lgpet av aret i Stavanger og Oslo. | tillegg har
det veert flere samarbeidsmgter der noen av styremedlemmene har mgttes for & arbeide med
spesielle saker. Bruk av telefon, skype og e-post er de viktigste kommunikasjonsformene
utover felles samlinger.

Samarbeidet med de Nordiske pasientorganisasjonen (NMPI) og den internasjonale
pasientorganisasjonen International Patient Organisation for Primary Immunodeficiencies
(IPOPI) har veert godt.

Styret har deltatt pa flere mgter og kongresser i lgpet av aret og har ved flere anledninger
holdt innlegg og foredrag.
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Styret har gjennom mange ar prioritert deltagelse pa ulike niva i Funksjonshemmedes Felles
Organisasjon (FFO). Dette er et viktig og prioritert omrade saerlig innenfor & fremme og
ivareta interessepolitiske omrader for var gruppe pa overordnede niva.

Fagradet og fagmiljget som arbeider innenfor malgruppen til mennesker med medfgdt
immunsvikt, er og en viktig gruppe a samarbeide med. Det har veert et godt samarbeid pa
ulike niva gjennom aret.

I tillegg har det veert fokus pa & utvikle samarbeidet med naturlige og viktige
samarbeidspartnere innen legemiddelindustrien og utstyrsleverandarer. Styret opplever et
positivt og godt samarbeid med representantene for de ulike aktgrene.

Styret har veert godt markert i forhold til bidrag med forelesninger og presentasjoner i ulike
mgater bade nasjonalt og internasjonalt, haringsuttalelser i viktige saker som angar
medlemsgruppen, media og presseoppslag /artikler i TV, radio, Aftenposten, A-magasinet,
Dagbladet, VG, Stavanger Aftenblad, tidsskrifter og temahefter.

VALGKOMMITE

Sissel Stgylen og Undis Veisten ble gjenvalgt under sist arsmgate.
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LIKEMANNSARBEID

"Den som har skoen pa vet best hvor den trykker.”

Norsk Immunsviktforening og likemannsarbeid

Likemannsarbeid er viktig og prioritert omrade og det brukes betydelige ressurser innenfor
dette omradet. Foreningen legger til rette for nyttig likemannsarbeid gjennom ulike former og
tiltak, som f.eks. samlinger hvor nye og gamle medlemmer mgtes for erfaringsutveksling,
bygging av nettverk, samt mestring av sine personlige utfordringer.

| lgpet av aret har det veert arrangert flere likemannsarrangementer, noen stgrre
arrangementer, andre for mindre grupper. Det har ogsa veert utfart et betydelig likemanns-
arbeid til enkeltfamilier og enkeltmedlemmer.

Likemannsarbeid — samlinger

<
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Likemannssamlinger for voksne med diagnose og for familier bla. Oslo/Tusenfryd,
Alesund /Fgrjulsamling med Plutti Pott

Likemannssamling for alle medlemmer i Lillehammer hgsten - 18
Nettverkssamlinger

Likemannsamling for mindre grupper

Likemannsarbeid rettet mot enkeltmedlemmer og familier

Skolering av likemenn

Tema det har veert arbeidet med i forhold til likemannsarbeidet
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Mestring — det a leve med primaer immunsvikt.
Workshop, Subkutan behandling, utstyr og behandling.
Familier med barn og ungdom.

Unge voksne og voksne.

Overgang fra barn til voksenavdeling

Arbeid, attfgring, skole, utdanning, jobbtilpasning
Faglig informasjon, behandling, arv og genetikk
Vaksinasjon

Nye diagnosegrupper

Fysisk aktivitet

Stgtte, rad, veiledning til familier og enkeltmedlemmer
Beinmargstransplanterte, genterapi
Informasjonsmateriell, Hiemmeside, medlemsinformasjon, Facebook grupper
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30. NOVEMBER PUTTI PLUTTI POTT OG SAMLING ETTER FORESTILLING

Foto: Alesund kulturskole

En flott gjeng barnefamilier deltok med pa en fin fgrjulforestilling og samling i etterkant av
forestillingen. Det var en fin forestilling for bade barn og voksne. Etter forestillingen var alle
samlet til diskusjon og erfaringsutveksling.

FAMILIEDAG TIL TUSENFRYD

| juni ble det arrangert familiedag pa Tusenfryd. Det var en flott familiedag der bade barn og
voksne koste seg med karuseller, konkurranser og ulike typer lek.

Det var god tid til lek, diskusjoner og erfaringsutveksling. Bade foreldre og barn ble kjent med
andre i samme situasjon der de fikk delt erfaringer og tips i hverandre.

Etter en god lunsj med engasjerte diskusjoner rundt bordet, var det tid for enda mer berg og
dalbane og karuseller.
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SSD - SENTER FOR SJELDNE DIAGNOSER, RIKSHOSPITALET

Senter for sjeldne sykdommer og syndromer er et nasjonalt kompetansesenter, som skal
ivareta en rekke ulike sma og sjeldne diagnoser. Medfgdte immunsviktsykdommer er en av
diagnosene senteret har ansvar for.

Styret har et godt samarbeid med senteret gjennom Brukersamlinger og andre aktiviteter
som likemannssamlinger, world primary immunodeficiency week (WPID) mv. | juni arrangerte
senteret familie kurs med barn som har medfadt immunsvikt.

| tillegg til informasjon om hvilke tjenester senteret yter for brukerne, var det et godt faglig
program med forelesninger som belyste flere viktige tema for gruppen.

Det anbefales a ta kontakt, og bruke fagmiljget ved senteret. En behgver ikke henvisning for
a benytte tienestene ved senteret. Hiemmesiden inneholder mye nyttig informasjon.
www.sjeldnediagnoser.no/

Knut H Vedal og Marianne Stgylen er foreningens representanter i brukersamlinger ved
senteret.

FAMILIEKURS PA FRAMBU

5.-9. november arrangerte Senter for Sjeldne Diagnoser familiekurs om primeere
immunsviktsykdommer, for barn i alderen 0-12 ar som er fgdt med en primeer
immunsviktsykdom, sammen med foresatte og sgsken. Kurset ble holdt pa Frambu, like
utenfor Oslo.

Malsetningen med kurset var a gi nyttig opplaering om hva det betyr & ha en primeer
immunsviktsykdom, og hvorfor. Slike kurs er og en viktig mgteplass for & dele erfaringer og
kunnskap i tillegg til & f& mate fagfolk og andre familier i liknende situasjon.

Norsk Immunsviktforening var invitert av Senter for sjeldne diagnoser (SSD) for & fortelle om
foreningen. Fra styret i foreningen deltok Knut H. Vedal og Marianne Staylen.

Knut og Marianne informerte om bakgrunnen for hvorfor og hvordan foreningen ble startet i
1983. Den gang var det 10 medlemmer og i dag rundt 200 medlemmer. | tillegg ble det
informert om foreningens likemannsarbeid, likemannsamlinger og hva likemannsarbeid er.
Likemannssamlinger har fokus pa erfaringsutveksling, faglig informasjon og sosiale
aktiviteter. Eksempel pa tema pa en likemannsamling kan vaere subkutan behandling, statte
og erfaringsutveksling.
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http://www.sjeldnediagnoser.no/
http://www.sjeldnediagnoser.no/

Fokus pa informasjon og kunnskap om immunsvikt til pasienter, pargrende, leger, sykehus,
barnehager, skoler m.m. er ogsa et viktig arbeid for foreningen.
Deltagerne fikk og informasjon om SCID nyfgdtscreeningprosjektet.

| tillegg informerte Marianne om foreningens samarbeid med de nordiske landene og
internasjonalt samarbeid gjennom IPOPI, som er den internasjonale pasientorganisasjonen.

Avslutningsvis fikk deltagerne en smakebit med bilder fra tidligere «ung voksen» turer og
familiesamlinger i arrangert av Norsk Immunsviktforening.

Det var stor interesse og forventninger blant de rundt 20 fremmgtte foreldre om hva
foreningen arbeider med.

LIKEMANNSAMLING LILLEHAMMER 16.-18. NOVEMBER

Det var stor interesse og mange deltagere med & likemannsamlingen, familier,
ungdommer og voksne. Hovedfokus for samlingen var

- mgte andre i samme situasjon, diskusjon, erfaringsutveksling og nettverk

- fysisk aktivitet, lek og mestring, aktiviteter inne og ute.

- kosthold og erneaering

- s.c. workshop

- informasjon om foreningens arbeid

- gruppearbeid, diskusjon og
erfaringsutveksling
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NOEN VIKTIGE SAKER DET HAR VZART ARBEIDET MED | L@PET AV ARET

SCID NYF@DT SCREENING — NORGE FGRSTE LAND | EUROPA
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SCREENING FOR ALVORLIG IMMUNSVIKT
(SCID)

Pa 1960-tallet ble nyfadtscreeningen i Norge etablert med test
for Fallings sykdom. Fgrst i 1976 ble nyfgdtscreening et tilbud
ved alle sykehus med fgdeavdeling. Etterhvert har
screeningen blitt utvidet til & gjelde flere sykdommer, der alle
har til felles at det er sjeldne og alvorlige sykdommer.
Hensikten med nyfagdtscreeningen er a oppdage sjeldne og
alvorlige sykdommer sa tidlig som mulig, fer barnet er blitt
alvorlig sykt. P& denne méten kan en starte med malrettet
behandling far barnet rekker a bli syk.

1. januar 2018 ble nyfgdtscreeningen utvidet med screening for
alvorlig immunsvikt (SCID) og andre alvorlige T-celle defekter.

VI VIL SCREENE, FORDI VI KAN BEHANDLE!

Nyfedtscreeningen, Kvinne- og barneklinikken, Oslo universitetssykehus

Dette betyr at alle nyfgdte barn i Norge testes na for 25 sjeldne

Fakta om SCID

* Alvorlig kombinert immunsvikt
(Severe Combined

Immunodeficiency) er en akutt,

livstruende tilstand som rammer 2-

5 norske barn arlig.

* Barn med SCID har et svaert
redusert immunforsvar og far

infeksjoner med virus, bakterier og

sopp.

* De fleste barn har hittil fatt

diagnosen ved 4-7 maneders alder.

* Uten behandling dor disse barna
som oftest for ett ars alder av

infeksjonssykdommer.

* Hovedsakelig behandles
sykdommen med

stamcelletransplantasjon.

og alvorlige og sjeldne sykdommer.

Norge er det farste landet i Europa som innfgrte screening for
SCID og andre alvorlige T-celle defekter.
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UTVIDER NYFODTSCREENING

0

Etter 8 ars iherdig innsats og
teamarbeid sammen med
ngkkelpersoner i helsevesenet og
helsepolitikere, ble det endelig
besluttet & innfgre screening for
alvorlig immunsvikt. Resultatet av
behandlingen for barn som blir fanget
opp av nyfgdtscreeningen og deretter
behandlet viser at over 90% blir friske.
For Norsk Immunsviktforening er
innfaring av screening for alvorlig
medfgdt immunsvikt som en del av
nyfadtscreening en viktig milepeel. Vi
er stolte av at screeningen er pa plass
i Norge, som det farste landet i

Europa, og i tillegg en viktig bidragsyter for at andre land ogsa skal fa screening etablert.

Fig: Tidslinje og milepzeler i arbeidet med a etablere SCID nyfagdtscreening i Norge

1.01.18 SCID
2015 screening implementert
Pilot SCID newborn screening

Helze og Sos minizter Bent Heie og
Stortingsrepr 5 Stensland

Mars 2015 SCID newborn
screening Storfingsvedtak 3. mars 2015,

Juni 2014 _ Apnil

itre Rikshospitalet

Foredrag SCID scre: , 5 Stensland
Rolf D Pettersen, Se yfadtscreening
Februar 2014
Mate med S Stensland, Stortingsrepr,he gzkomiteen
Mai 2013
IMete med Bent Heie, leder av Helse og om: n

2010 Kongress i Ziirich, Sveits
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RESULTAT FRA PILOT STUDIET OG NASJONAL SCREENING

Pilot studie Nasjonal screening fra
15.08.2015 — 31.08.2017 1.1.2018
Skriftlig samtykke Informert samtykke
Antall sykehus 6 Alle
Antall fgdsler 17 000 Ca 60 000
Antall SCID diagnostiserte 4 4

o
W\ \'L: .
Erik W Andersen med bilde
av sgnnen Thomas

Frisk og Normal

. T\;Tf?:ﬁ%;sdsgse Positiv SCID Test oppvekst for barnet
ymp e g BMT 90% Friske Familien
Usikkerhet Samfunnsgkonomisk
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VAKSINASJON

W SPORTEN VGLIVE TV-GUIDE VG+ TIPS OSS

Leder av
Immunsviktforeningen: -
Meslingvaksine bor bli
obligatorisk

Leder av Immunsviktforeningen frykter meslingepidemi i Norge. -
Barnevaksinasjonsprogrammet ber vare obligatorisk for alle.

Vaksinasjon var et tema som fikk mye fokus i Igpet av aret.

Media hadde i lgpet av aret stor oppmerksomhet pa temaet vaksinasjon og spesielt mht.
meslingeutbrudd ved sykehus i Sverige. Debatten satte fokus pa vaksinasjon generelt,
viktigheten av barnevaksinasjonsprogrammet og at helsearbeidere er vaksinerte.

For pasientgruppen foreningen representerer, er det ikke alle som kan fglge det ordineere
vaksinasjonsprogrammet som immunfriske kan gjare. Vi er avhengig av at alle som kan
vaksinere seq, gjar dette. Ved at starsteparten av befolkningen er vaksinerte f.eks. gjennom
a falge det anbefalte barnevaksinasjonsprogrammet, oppnar vi flokkimmunitet og
sykdommer blir bortimot utryddet og utgjer dermed ingen fare for de med svekket
immunforsvar. Episoder som meslingeutbrudd kan veere varsel pa at «flokkimmuniteten» ser
ut til & sla sprekker, og vil kunne bety en gkt risiko for var gruppe. Styret har arbeidet aktivt
for at helsemyndighetene skal ta vaksinasjonsproblematikken pa alvor ved at det f.eks blir
igangsatt opplysningskampanijer, slik at en kan ta beslutning pa grunnlag av god
dokumentasjon og at foreldre forstar betydningen av de beslutninger en tar pa vegne av sine
barn. Styret bidro i saken i flere medier (radio, TV og aviser) i forhold til & gke fokus pa
viktigheten av at befolkningen falger vaksinasjonsprogrammet og konsekvenser ved & ikke
folge vaksinasjonsprogrammet. Et resultat som fglge av debatten, ble at flere sykehus bl.a.
Oslo universitetssykehus tok grep forhold til helsearbeidere og vaksinasjon.

-11 -
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Immunsviktforeningen: - Meslingvaksine bor
bli obligatorisk

Mange nordmenn med dirlig immunforsvar kan ikke ta MMR-vaksinen, De er
avhengig av at personene rundt dem er vaksinert. - | verste fall kan
meslingsmitte bety deden, sler leder av Immunsviktforeningen,
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Sarlig for dem som har alverlig
immunsvikt kan meslinger bli
fatalt. Det er derfor viktig at vi tar
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ANNONSE DENNE TEMAAVISEN ER EN ANNONSE FRA MEDIAPLANET

ALTOMDINHELSE.NO 15

ERSFERTOEL

Ekspertpanel:

Pasuentforenmgene setter fokus
pa de sjeldne sykdommene

Q Pasientforeninger kan stotte og gi rad til pasientene og de pargrende. De gjor
en viktig jobb med & dele pasienthistorier og statte opp om forskning. Vi spurte tre

pasientforeninger hwa de vil bidra med i fremtiden.
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bl en ded av des andinare iy fisdscmenings-
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detse er et effemtlig ansvar V1 § stiftelsen
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e |
Norge har et fremragende og godt helsevesen

8. May 2018

o

-
avJarn Wad

Vi er heldige i Norge, som har et fremragende helsevesen sammenlignet med mange andre land. | grunnen
er vi priviligerte. Det har jeg selv opplevd sem mor, og kanskje i enda sterre grad sem leder av Norsk
Immunsviktferening.
Eva Brox har veert leder av Morsk Immunsviktforening i mange ar. Hun har et stort engasjement i foreningens
arbeid og opplever at for sjeldne diagnosegrupper, som medfedt immunsvikt er, betyr pasientforeninger svaert
mye. For var gruppe er foreningen viktig bade i forhold til likemannsarbeid dvs «<Den som har skoen p3, vet best
hwvor den trykkers, og samtidig er det viktig & veere en padriver for & eke kunnskap og spre informasjon om
medfedt immunsvikt. Vart mal er a bidra til tidlig diagnose og den beste behandling. Med tidlig diagnose og god
behandling kan mange leve et bortimot nermalt liv g4 lik linje med andre i samfunnet. P& tross av at Norsk
Immunsviktforening er en liten organisasjon, har den veert med pa & sette sekelyset pa flere saker og bidratt il
viktige endringer for pasientgruppen og befolkningen generelt. & drive en forening er utfordrende, det krever
engasjement. Som ellers i samfunnet opplever vi det er en utfordring & fa folk il 4 engasjere seg. Mange er wravel
opptatt med sitt, og har ikke tid eller overskudd til & engasjere seg. Men det finnes ildsjeler som har opplevd & st8 i
teffe og krevende situasjoner og kanskje derfor ansker & bruker sin kompetanse og erfaring til nytte og hjelp for

andre i tilsvarende situasjon, oppsummerer hun,

Kompetanse og Samarbeid

- Kompetonse er endao viktigere innen dette felter enn pd andre fagfelt?

- Vel, spesialistkompetanse er s klart alltid avgjarende nar vi snakker om sjeldne og alvorlige sykdommer, Det sier
seg selv. Men immunclogi er jo ganske s5 kamplekst selv for fagpersaner, og det er mye en ennd ikke vet. Heldigvis
er dette et felt hvor det forskes mye og en far ny kunnskap. For de mest alvorlige primere immunsviktdiagnosene,
er tidlig diagnostisering avgjarende for et vellykket behandlingsresultat. Det er nettopp her inkluderingen av 5CID
(Severe Combined Immunodeficiency dvs sveert alvorlig kombinert immunsvikt) i det ordinare
nyfadtscreeningsprogrammet, er s3 utrolig viktig. Selv om SCID er sveert sjelden og alvorlig diagnose, blir det fedt
noen barn i Norge hvert &r med denne tilstanden. Til nd har disse barna blitt diagnostisert ferst etter at de er blitt
alvorlig syke eller er dade. Man kan selv tenke seg de lidelser og pakjenninger barnet og familien rundt har vert
igjennom. Nettopp av denne grunn har foreningen sttt pa for 3 f& innfert SCID screening for alle barn som blir
fadti Norge. Det fine er at da kan behandling iverksettes far barnet blir sykt og med sannsynlighet for godt
resultat, Derfor er SCID-screening utrolig viktig. Tenk at denne enkle blodpreven kan bidra til at barn blir reddet,
behandles og har alle forutseminger til en normal utvikling og oppvekst pé lik linje med andre barn. | tllegg ma vi

ikke glemme at dette er god samfunnsekonomi.
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Langt framme

- Hvor bra kompetanse vil du si ot v hor pd dette faitet her | landet?

- Selv om Morge er et lite land med bare rundt 5 millioner innbyggere, er kunnskapen generelt sett god i
spesialisthelsetjenesten. Innenfor noen omrader er Morge i tetsjiktet, mulig det skyldes “faglige fyrtdm® som har
brennende engasjemnent for faget, pasientene og som bygger faglig nettverk béde nasjenalt og internasjonalt, i

tillegg til & samarbeide med pasientforeningen som ogsa har et stort netverk.

For & kunne giennomfare SCID screeningen pa en effektiv og sikker mate, er det avgjorende at nadvendige
ressurser er pa plass. Dette gjelder b&de utstyr og personell. Vi er 53 heldige 8 ha akkurat dette pa plass | Norge, og

det skal vi vaere glade for, slar hun fast.

Hun kommer igjen inn pa hvor viktig det er & veere klar over at vi faktisk bor i et land som har et godt helsevesen

mied gode velferdsordninger.

- Det er viktig og riktig at vi har kunnskap om sveert sjeldne tilstander, for dermn dette gjelder, kan det bokstavelig
talt vaere snakk om liv eller dad. Vi skal vare klar over at vi har et helt unikt fagmilje bade teknisk og medisinsk pa

Rikshospitalet, og dette er det viktig & ta vare pa, sier hun ettertenksomt.

- Du nevnie at vi hor et swert godt helsevesen | Norge?

- Ja, og det har utviklet seg over mange ti-ar bade med tanke pa kompetanse, systemer og rutiner. Det er viktig at
vi forvalter disse ressursene pa en god og fornuftig mate.

- Men du sier at det fortsatt er mange tema vi kunne snakket om?

- Vi kunne snakket lenge om folkeopplysning og forstaelse for vaksinasjon og flokkimmunitet, medfadte
immunsviktsykdommer som omfatter en rekke andre tilstander av varierende ahvorlighetsgrad, og mange som er
mer vanlig enn SCID. Det er bare sa uendelig mange omrader en sa gjerne skulle ha tid til 4 engasjere seg mer i,

sier hun ettertenksomt.
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[
Nyfadtscreening: Liten prave gir stor trygghet

& May 2018

v jare Wad

Morge er farsle band | Duropa sorm lilbyr SCID-Screening. Delle belyr AL den lille Blodprasen som Laed av de aller
Meste nyladie her i landel, nad kan gi enda starre rygehel bade for barne, Toreldrene og sambunmet. Man kan

nermlig avslare mwlig immunsyikl - o behandle ded lor det skjer noe uvopgpredielig.

Overlege Hans Christian Cricheen og avdelingsleder Roll Daglinn Pellersen ved
Wyladiscraeningen pa Rikshaspilalel er pydelige pd al ndr man nd har innfan SCI0
Screening sorm Merste land | Duropa, sa betyr del en enda bedre irygghet Tor nyledle
og deres pararende enn det har vaert rmuwlig A gi tidligere. Na kan man nemlig aeskere
ahvarfig immunsyikl pa el feierl Ldlig tdspunkt - 48 Limer aller ladselen. Del har
krewd en ormlatlende satsing pd hayt kevalifisert personell ag peknisk oistyr. | tllegg en
gandke amlallende og langdryg prodess [or 4 Ta de nedwendige Lillavelser og

limansiering.

Men det haster med & [3 utlan disse iestene, laneller Hand Christian Crichsen: Ded &

mernlig shik at SCID-<creeningen ma skje sd fort sorm maulig ewer a0 barmel e blin 438
Limer, Mens Barmel enna er i mars liv, er ded baskylled av mors immunsyslerm. Men med en gang ladselen er en

realitel, begynner klokken & likke.

Hwor mange gielder dens?

Dl er heldigvis ikke mange, 2-4 i arel med 2000, Den store Tordelen wed 3 oppdage dizse barna tidlig ved
Myladiscreening @r AL vi kan starme behandling Tar de T infeksjoner og eventuells skader pa arganer. Da kan vi
nerrilig fareLa beanrmargsir ansglantasjan, noe soom ofle skjer med seser pode resulial. Men dersorm det har gait <4
lang Lid at imrmundsiklen siger seg i gjentagende infeksjones, kronisk diaré og darlig vekloppgang, er del langl
vanskealigers & [a gorl noe med. Fakisk kan det da hende a1 det har skjedd vopgpeeelig skade med barne, sier

han alvarlig.

Morgs har sorm del ferste Land | Curopainnfan SCI0-screening, of Immundsiklareningsn har 200 n Svart viklg

padriver for at deps skalle bli mulig Taneller Roll Daglinn Pallersen:
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Leter

Dl vi gher her hos oss, er 4 lele eller syke barn blant de rigke. Dete gjor i Tor § avalore tilstander bvor det e
viktig 4 appdage dem vidlig Tar & unngd inreversible Lilslander ag dad.

Hwaw ormfatiende er denne estingen?

A eslar Tar 25 Torskjellige Lilslander i scragningspanalel, moe som er kdende | Curapa, Wi Lester for 24 ulstarder
biokjemisk ag Lesting For SO0 alvarlig irmemunswike Toregdr med en DNA metade. Ved mistanke am sykdorm
bengiies olie sdkall 2, tier DMAesLer [or & bekralle aller avkrate sykdam,

Armelaerar DNA-LESlingen AL man kan vars hell sikker? | de Despe ileler vil DWNA esier kumms gi infonmasjon om
gykdom eller ikke. Imidlartic er del Lillallar rear DNA Lester ikke gir sikre Sear ag man md da varsle basen pd
resullatend i den lecsie sereeningleslen.

Wad audelingen har man etablan @n hell unik kambinasion av biokjemisks analyser ap radks 2, ter DMA-analyses
T & ks den diagnosticke presisjornen, aliss Tor & vaera mest muolig sikre i de vorderingene sam legens Ll sypeende
Dp sisl skal foreda,

Forutsetninger
Hua ar <8 lorulseiningene lor an man skal Torela en scresning? Roll Daglinn Petersen har svar pd rede hand:

Dl md dreie seg am en abeorlip syldom, og at det laktisk finnes n elablen behandling Tar de alvarfigste
symptomene. | tillegg er ded viklig a1 behandlingsn er mer eflekiiv jo tidigere spkdommen opgdages. Wi md ogs
viere Sikre pd al Lestan e en lillredsstillende est sarm kan awslare sykdammen med hay sensilivitel og gresisjon,
det wil <imed ferrest muolig lalske positive ag helst ingen lalske negative resullal, Wanm mal er da aged A tilly
ripladtscrasning av inLermasjonall ledends kealitet pd deuts ormeddel, slin han Tas

Dt hiele stariel TakLisk i Morge, med lorskningsarbeided il shalingenies og bege Asbjorn Falling, Hans lorskning gav
prunnlagel for en soreening am hverl & hindrer # tussemis av barn T hjermeskade, Han pdyviste nemlig n
sarnmenheng mellom metabolsk syedadm og uivikling av inreversiile hjerneskader, Fallings sykdorm, ller
Ferdketanuri [PEU} skyldes manglende sens Gl 4 omselie aminadyren Temdalanin il prosin, Del Teer il
opphapng av noe som kalles nevrotiske melabaliller og mangel pd Nere viklige stoller | kroppen. Behandlingan
besidr aw en liwslang or relativt kresende disil rmed bl innhold av Teyglalanin.
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20-27 barn

D Mespe Lilfeller sam oppdages med myladiscresning er madiad ypotyrease, som skyldes Ml | produksjonen av
skjoldbruskhanmones. Detle e hormoner om er Svaer vikiig for hjemens wivikling, og lor norrmal wekse, Deay

befandles med en talbal Levamin, og &r @n Lilstand sorm vanligvis ikke e arvelg belingel.

Hwa e i grunnen bBalydningan av ylosdLcresnngen i Morge?

i bar il md Tunned ca, 250 barm med PEU, og rurdt 1,000 barn med Bypodyrease, Fra 2012 ble soresninglilbude
ubwided Gl & omlae 23 wstander og i 2018 Ll 25 tlstander, Wi linner nd mellam 55 ag 60 Barm som renger rask
medising opplalging. AL vi kan avslarse detle Lidlig, og sette i gang wniddelbar behandling Belyr enormes
menredkelige gesinater samlidig 2om s Kylediscreenimgen sparar samlunnet for bondresis av milliones kroner.
Dedle ar @t v de besle og mest ellekive lorebypgends heloalillak vi har, undersirekar Pailersen.

Heow lerge har dalle varl i sving?

A Morgs har del vier nasjonal soreening For Fallings sykdom og medisdt bypotyrease [ra midien ae 1770 Lallel, MA
i alle myladie lilbud om tesing for 25 llstander, Nyladisoreseningsn e arganiserl som en nasgnal
behandlingsijenssie, o e regulert av Lo Torskriller, en om geneliske masisundersekeler og en sam ombandles
podkjenning av sykehos og bruk aw betegnelsen universitetssykehos, sier Roll Petersen. Han Fonellar viders al
lilbudes i 2012 ble wivided Ira 2 Gl 23 lstander eller a0 en arbeidsgruppe bastiande av Lekniske og medisingke
ekdperier hadde jobbel med dee,

Hrwar Tor hadde man ikks sLaned app med delle tdligers - dersarn leknikken var pd plass?

Dl @r @n ulvikling som gar lil parallel. For del ferste skal man dokurmentere behay lor igladiscresning og 58
md rian ogd dokurmentere al rmetodens Tungarear, | llege kreves ulvidelis av programmet politisk vedlak og
Tarskriflsendringer. Del tok nesten & Ar lra seknad om uividelse av screening ble sendt og Gl det ble godkjent i
304 21 & Tikk wi godkjenning lor soreening av 2 lilktander Ll og er stolte aver 4 ha spesiakompelanse innen
medigin og teknologi og har muligheten il & vere ferst i Curoga med SCI0 screening | sier han illreds, Her skal
politikerne Ba honner Tor & vare remsynle o T Gl el vediak pd korest mulig Gd ullaler Pedarsen,
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INTERNASJONALT SAMARBEID

IPOPI - http://www.ipopi.org

IPOPI er paraplyorganisasjon for nasjonale pasientorganisasjoner for medfgdt immunsvikt.
IPOPI har bl.a. fokus pa & spre informasjon og gke kunnskap om medfgdte
immunsviktsykdommer, tidlig diagnose og tilgang til optimal behandling for primaer
immunsviktpasienter over hele verden.

Norsk Immunsviktforening er medlem av i den internasjonale paraplyorganisasjonen
International organisation for primary immunodeficiencies (IPOPI). IPOPI ble etablert i 1990
etter et mgte i Oxford (England) i 1990. Foreningen har veert representert i styret og er en
viktig bidragsyter i det internasjonale arbeidet.

Hgsten 2018 ble det arrangert verdens kongress i Lisboa. Kongressen arrangeres hvert
annet ar i samarbeid med ESID (leger og forskere), INGID (sykepleiere) og IPOPI
(pasientorganisasjoner).

S SR T T e s S | 7 R .4.1 il
IPOPI'S NATIONAL MEMBER ORGANISATIONS AT THE GLOBAL PATIENTS MEETING IN LISBON
PORTUGAL, 2018

Kongressen hadde ca 2500 deltagere fra hele verden. De nordiske landene var godt
representert og hadde i tillegg til programmet for kongressen, egne nordiske

samarbeidsmgter. Programmet var tettpakket med mye informasjon i forhold til hva som skjer
innen forskning og behandling av medfgdt immunsvikt.
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Den haytidelige felles &pningen av kongressen, ble ledet av avtroppende styreleder i IPOPI,
Jose Drabwell. Apning av IPOPI sitt program ble ledet av lederen av den portugisiske
pasientorganisasjonen, Ricardo Pereira og den portugisiske legen Susana Lopes da Silva,
som arbeider ved Hospital de Santa Maria, Lisboa.

Johan Prevot, gverste leder/direktgr og de andre ansatte i IPOPI informerte deltagerne om
ulike aktiviteter i lgpet av aret samt fokus og prioriteringer fremover. IPOPI's mal er a gke
kunnskap og bevisstheten og tilgangen til tidlig diagnose og optimal behandling gjennom
samarbeid med leger, sykepleiere, pasienter og industrien. For & gke kunnskap og
bevisstheten om primeer immunsvikt har IPOPI gjennomfart en rekke kampanjer, deltatt i
forskjellige mgter og seminarer i EU og utarbeidet informasjonsmateriell og publikasjoner. De
har ogsa publisert nyhetsbrev, undersgkelser, giennomfagrt World IPOPI, den internasjonale
pasientorganisasjonen for primaer immunsvikt. Flere av publikasjonene er utgitt pa flere
sprak. Oppsummert ser en at hvert land har sine utfordringer, men alle jobber mot samme
mal; tidlig diagnostisering, bedre omsorgen, gke kunnskapen og spre informasjon om primaer
immunsvikt. IPOPI markerte 25- ars jubileum.

Under jubileumsmiddagen ble det vist et historiske tilbakeblikk med bilder tilbake til da IPOPI
ble grunnlagt, alle de internasjonale kongressene, ulike mgter og seminarer. To priser ble
utdelt for fremdragende arbeid for pasientforeningen i forhold til & spre kunnskap og gke
oppmerksomhet om medfgdt immunsvikt. En pris, til minne om Luciano Vassalli - en ung gutt
fra Sveits som gjorde en stor innsats og betydde mye spesielt for unge med primaere
immunsvikt, ble gitt til Madison Shaw fra USA. Madison ble allerede som 12 aring opptatt av
a spre informasjon om primaer immunsvikt. Den andre prisen, Bob LeBien Award, ble tildelt
Marcia Boyle, grunnlegger av den amerikanske pasientorganisasjonen IDF. Hun har
gjennom flere tiar gjort en unik innsats for & legge til rette for, og bedre forholdene for,
personer med primaer immunsvikt ikke bare i USA med store deler av verden.

Under arsmgte ble Jose Drabwell haytidelig takket av for sin innsats gjennom mange ar. Ny
leder for styret ble Martine Pergent fra den franske pasientorganisasjonen IRIS.

IPOPI gnsker a ha fokus pa a stette etablering av pasientorganisasjoner i land hvor det ikke
finnes, i tillegg til & stette organisasjonene i medlemslandene. Under kongressen var det
ulike workshops med utveksling av erfaringer bl.a. hvordan drive en organisasjon og lage
planer og ulike kampanjer. Deltakerne ble delt inn i grupper der mange ideer ble diskutert, i
tillegg til det var en fin mulighet til & bli kjent med hverandre og dele kunnskap og erfaringer.
Det er klart at de ulike medlemsorganisasjonene representerer vidt forskjellige land, med
ulike styresett, ulike forutsetninger til & drive organisasjoner, tilskudd, ulike helsesystem og
finansiering av sykehus og behandling og ikke minst ulike kulturelle forskjeller. Men det var
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interessant & oppleve et fantastisk engasjement og samarbeid pa tvers av geografi og andre
ulikheter.

Under ESID sine mgter var noen av temaene
- Immunglobulin — fra innsamling av plasma til ferdig fremstilt immunglobulin
- Immunglobulinbehandling og graviditet
- Immunsvikt — vanligere enn man tror?
- Thymustransplantasjon — behandling ved noen typer SCID
- Stamcelletransplantasjon hos voksne med PID

NORDISK SAMARBEID - NMPI

Representanter fra de nordiske pasientorganisasjonene for primaere immunsviktsykdommer
har i lgpet av aret hatt et godt samarbeid. Representantene samles til samarbeidsmgte minst
en gang pr ar. | tillegg er det telefon/ skypemater med jevne mellomrom og ellers samarbeid
via telefon og e-post.

Under den internasjonale IPOPI kongressen i Lisboa, var alle de nordiske landene godt
representerte. Det ble holdt et nordisk mgte under kongressen der viktige saker i de ulike
nordiske landene, samarbeidsomrader og samt viktige innspill fra de nordiske landene til den
internasjonale pasientorganisasjonen IPOPI ble diskutert.

| november ble det arrangert nordisk samarbeidsmate i Alesund. Norsk Immunsviktforening
var arranggr. Prosjektet «Nordic Young Adult Camp» hadde hovedfokus, helgen ble brukt til
a planlegge og legge til rette for gjennomfaring av campen, samt budsjett og fordeling av
ansvar og oppgaver. Prosjektet planlegges gjennomfart september 2019 med inntil 3
deltagere fra hvert av de nordiske landene.

HJEMMESIDEN www.immunsvikt.no

Hjemmesiden inneholder en mengde nyttig informasjon og linker.

Nyhetsbrev, viktig og relevant informasjon og artikler legges pa hovedsiden. Medlemmer far
utvidet tilgang til informasjon, artikler og arkiv (bilder mv).

Nettsiden er viktig for styret i forhold til & dele informasjon til medlemmene.
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FACEBOOK GRUPPE

Foreningen har en aktiv facebookgrupper der viktig informasjon fra styret legges ut med link
til hjiemmesiden. | tillegg til & dele informasjon fra styret er intensjonen at medlemmer kan
diskutere, dele erfaringer og stille spgrsmal.

Facebook sidene har mange medlemmer og det er til tider mye aktivitet bade i forhold til
medisinsk faglig, behandling, spgrsmal rundt vaksinasjon, feriereiser, jobb, skole, barnehage
osv. Facebook er en viktig digitalt kommunikasjonsplattform, hvor medlemmene kan
diskutere og utveksle informasjon i et lukket forum uavhengig hvor en er bosatt. FB gruppa
styres av likemenn i styret.

FFO — Funksjonshemmedes Fellesorganisasjon http://www.ffo.no/

Norsk Immunsviktforening er medlem av paraplyorganisasjonen FFO. Styremedlem Knut H
Vedal er foreningens representant i FFO og Smagruppeforum, nestleder i FFO-Akershus og
brukermedvirker i Brukerradet i NAV-Akershus. | tillegg er Vedal aktiv i forhold til
brukerrepresentasjon pa kommunalt niva. Norsk Immunsviktforening er representert ved
Knut H. Vedal i FFO-Skedsmo hvor han er leder. Vedal representerer foreningen ogsa i
Kommunalt rad for mennesker med nedsatt funksjonsevne og i brukerradet i NAV-Skedsmo
Vedal er var representant i FFO-Akershus, samt at han sitter i brukerradet for NAV-Akershus
og er vara til Fylkeskommunalt rad for mennesker med nedsatt funksjonsevne.

FFO ble stiftet 21. september 1950. Med sine 82 medlemsorganisasjoner, som til sammen
har mer enn 335.000 medlemmer, er FFO Norges stgrste paraplyorganisasjon for
organisasjoner av funksjonshemmede og kronisk syke. FFOs overordnede mal er
samfunnsmessig likestilling og deltakelse for funksjonshemmede. FFO gnsker a gjare
hverdagen til funksjonshemmede og kronisk syke bedre. Malet med FFO-samarbeidet er &
fremme felles politisk opptreden slik at vi sammen star sterkere i vare gnsker og krav i mate
med de som fatter beslutninger, det veere seg forvaltningen, politiske organer eller i styrer og
rad der FFO er representert.

FFO arbeider ogsa for & ivareta brukermedvirkning i aktuelle fora og prosjekt.

Dette er et viktig arbeid for FFO fordi det er med péa a bedre livssituasjonen for vare
medlemmer. Derfor legges det ned godt med ressurser pa dette omradet.

Norsk Immunsviktforening er med pa dette arbeidet pa alle samfunnsniva.
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Smagruppeforum i FFO

Smagruppeforum er en mgteplass for organisasjoner med feerre en 1000 medlemmer pa
landsbasis. Mgtene arrangeres en gang i aret, som oftest dagen far Representantskap eller
Kongress i FFO.

Smagruppeforum har ingen formell funksjon med er ment a veere et bidrag for & styrke det
interessepolitiske engasjementet i smagruppene samt legge til rette for erfaringsutveksling
av praktisk, organisatorisk og politisk art.

Pa innholdssiden velges det saker/tema som er mest aktuelle for sma organisasjoner og som
ikke naturlig hgrer hjemmet i andre fora i FFO.

FFO og Smagruppeforumet har i den siste perioden bla arbeidet med:
Tilskuddsordning

Tilgjengelig

Statsbudsjettet

Lovendringer som har innvirkning pa organisasjonene og medlemmene
Brukermedvirkning

Likemannsarbeid

NS NE N NN

Det arbeides med en organisasjonsgjennomgang i den hensikt & f& FFO mer slagkraftig pa
alle niva. Et av tiltakene er at fylkessekreteerene ansettes nasjonalt. Et annet tema under
dette punktet er hvordan en skal fa organisasjonene mer aktive pa lokalt niva.

DELTAGELSE PA KONFERANSER, KURS OG FOREDRAG

Flere av styrerepresentantene har i lgpet av aret deltatt pa en rekke mgter, kurs og
konferanser i tillegg til det som er nevnt tidligere. Det har i lgpet av aret veert holdt flere
forelesninger i ulike sammenhenger. Flere av disse er beskrevet tidligere i arsmeldingen.

SAMARBEID MED INDUSTRI

Styret har hatt et godt samarbeid med flere av industriselskapene. Det arbeides med a
etablere samarbeidsavtaler med flere av aktgrene. Samarbeidet falger
legemiddelindustrien’s retningslinjer.
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PAVIRKNING AV DET YTRE MILJ@

Norsk Immunsviktforening driver ikke med aktiviteter som forurenser det ytre miljg.

For a bidra til gkt baerekraft, er det bl.a. fokus pa & redusere papirbruk. Foreningen
etterstreber a tilpasse oss og bruke ny teknologi i forhold til kommunikasjon bade i styret og
med medlemmer og andre samarbeidspartnere.

| tillegg oppfordrer vi medlemmene til & veere miljgbevisste i forhold til & sortere avfall i

forbindelse med behandlingen sin.

BKONOMI
Arsregnskapet viser et positivt arsresultat pa kr 18 099,90.
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