ORDFORANDE SVENSKA PKU-FORENINGEN:

”En gang i timmen fods ett barn nagonstans i

varlden som har PKU och som inte vet om det”

Biobank Sverige har tréffat Marcus Strandepil som &r ordférande for
svenska PKU-foreningen och som har en son diagnostiserad med
Fenylketonuri (PKU). Vi diskuterar innebdrden av PKU och betydelsen av
nyfoddhetsscreening och PKU-provet.

Hur skulle du beskriva PKU?

- PKU &r en sjukdom som &r véldigt bred dar man kan ha mild PKU eller
ocksa klassisk PKU, som ar den varsta varianten. Den som har PKU saknar
ett enzym i levern som bryter ner 1 av 20 essentiella aminosyror som
bildar protein. Enzymet heter fenylalanin-hydroxylas och aminosyran

heter fenylalanin (FA), dar vi i vastvarlden ater for mycket FA men det ar
inget konstigt utan vi gor oss av med det dverskottet utan problem. Om

du daremot har PKU kan du inte kan gora dig av med dverskottet, det gar
inte att bryta ner det. Om du har PKU och anda far i dig ett dverskott av FA
kommer det istdllet att brytas ned till ett gift som sedan satter sig i hjarnan
och gor att den som har PKU far en svar intellektuell funktionsnedsattning.

Hur ser din egen relation ut till PKU?

- Min son Victor ar 6 ar och har klassisk PKU. Dessutom dr jag ordférande
i svenska PKU-féreningen. Vi fick beskedet om Victors diagnos nar han var
11 dagar, vilket ar ganska sent. Det var den 30 december och vi stéllde in
vara nyarsplaner.Jag borjade leta information och lyckades hitta en PKU-
sida fran Storbritannien som verkade aktiv och pa nyarsafton skickar jag
en fraga. P4 bara fyra timmar hade jag fatt 35 svar som alla sa samma sak:
Victor kommer att kunna fa ett helt perfekt liv, ett normalt Liv forutsatt att
han haller sig till en galet strikt diet.

Hur viktigt var det att fa en diagnos i det skedet som ni fick den?

- Egentligen &r det sa enkelt som att en PKU-patient som inte vet om sin
sjukdom fortsatter bara att hdja sina varden. Det &r den langsiktiga paverkan
pa hjarnan som &r skadlig och desto yngre man &r desto allvarligare

ar det, de forsta dagarna ar darfor otroligt viktiga. Det var ocksa darfor

som specialistldkaren som vi traffade med Victor valde att skicka ut en
paminnelse till alla BB-mottagningar i Skane. | riktlinjerna star det namligen
att PKU-prov ska tas direkt pa nyfodda barn efter 48 timmar. Det paminde
specialistlakaren om och det tycker jag understryker vikten av det har.

Hur ser behandlingen ut for Victor idag och hur mar han?

- Han &r for ung for nagon form av farmaceutisk behandling sa allt handlar
om kosten dar vi raknar, vdger och mater allt han far i sig och allt han
ldmnar ifran sig pa tallriken. Han dter ungefar 10 gram naturligt protein
per dag men en stor del av hans kost bestar av olika specialprodukter.

PKU &r namligen ingen allergi, det gar inte att stryka nagonting ifran hans
kost utan det handlar om att kraftigt begrdnsa intaget av protein och da
specifikt FA utan att ta bort det helt. | 6vrigt mar Victor bra och vaxer som
han ska.

Du ar ordforande for svenska PKU-foreningen. Hur fungerar
arbetet dar?

- Vi har en informationskanal (webbplats) for nyblivna fordldrar dar

vi berattar vad PKU ar. Vi har ocksa en valdigt aktiv Facebook-sida, dar

du kan stédlla en fraga och fa svar direkt. Sedan inom svenska PKU-
foreningen foljer vi ocksa forskning och utveckling. Det finns tva gigantiska
organisationer pa marknaden; amerikanska FDA och motsvarande inom

EU som heter EMA. Organisationerna godkanner produkter och da galler
det att hdnga med och se vad som &r pa gang. Sedan finns ocksa andra
Losningar och behandlingsformer som &r intressanta. Vi samtalar med
lakemedelsforetag och dven andra typer av foretag som producerar olika
specialprodukter. Foretagen ar intresserade av att ha ett patientperspektiv
och vi dr intresserade av att kunna paverka vad de valjer att prioritera inom
sin utveckling.

Du namner likemedelsforetag, finns det likemedel som ar
aktuella i Victors fall?

- Enligt studier finns det inga lakemedel som dr intressanta for just Victor
som har klassisk PKU. Daremot finns det en behandlingsform som heter
Palynzig. Dar anvands sprutor for att ersatta det enzym som saknas och du
kan da ga fran att vara en klassisk PKU-patient till att kunna &dta helt normalt.
Den hér typen av behandling leder alltsa till en tydligt forhojd Llivskvalitet.
Du kan ga pa restaurang utan att behdva rdkna och mata vad du &ter. Du
kan ocksa resa utan att behdva oroa dig dver att ditt handbagage - som
innehaller tva veckors livsmedel - absolut inte far forsvinna.

Det finns en mojlig Llosning redan idag menar du?

- Palynziq ar ganska nytt och har 16-arsgrans men ar godkant bade av
FDA och EMA och anvands i Europa inom exempelvis Tyskland. Det ar
godkant ocksa i Sverige sa det far lov att forskrivas men TLV (Tandvards-
och lakemedelsférmansverket, reds anm.) har inte kommit dverens med
leverantdrerna om en prislapp dn. Sa ddr star vi just nu. Vi har en fantastisk
behandlingsform som anvands i flera andra delar av varlden medan
Sverige ligger efter. Lena Hallengren var tidigare socialminister har bade
fatt ett uppdrag och sedan gett ett uppdrag till TLV att utreda detta. For
det handlar inte bara om PKU utan om i princip alla sdllsynta diagnoser,
dar systemet som TLV anvander idag for att rakna ut den socioekonomiska
effekten av ldkemedel snarare ar utformat for blodtryckssankande
mediciner eller liknande som anvands i valdigt stora volymer.

Pa en generell niva, hur ser det ut om man jamfor PKU i
Sverige med andra Lander?

- Man kan sdga att en gang i timmen fods ett barn nagonstans i varlden
som har PKU och som inte vet om det. Det &r vart att tdnka pa. | Sverige
har vi det valdigt bra. Har finns den nationella nyféddhetsscreeningen och
tillgang till mediciner och specialprodukter. Genom livsmedelsanvisningar
som liknar recept far vi dessutom specialprodukterna i princip gratis.

Nyfoddhetsscreeningen infordes redan 1965 i Sverige och
PKU-provet &r frivilligt. Vad skulle du sdga till de foraldrar
som funderar pa om de ska ta PKU-provet eller inte?

- Sluta fundera. Alternativet ar att du inte far veta om diagnosen forran ditt
barn kanske har fyllt tre ar och da ar det redan for sent. Da har du faktiskt
som fordlder varit med och skapat hjdrnskadorna. PKU-provet handlar
dessutom inte om att stoppa in nagonting i kroppen utan om att ldmna ett
blodprov for att fa information. Det har ingen détt av, tvartom.
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