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Ny genterapi
bromsar ALS

Forskare vid Umed universitet har uppnatt ett genombrott inom ALS-forskningen
genom att anvanda en ny genterapimedicin som bromsar sjukdomsférloppet

hos en patient med en aggressiv form av ALS. Efter fyra ar med behandlingen

kan patienten fortfarande utfora vardagliga aktiviteter och leva ett socialt

aktivt liv. Hjarnfonden har spelat en viktig roll for genombrottet.
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ag ser detta som ett genombrott for den
forskning vi har bedrivit i drygt 30 ar
vid Umea universitet och Norrlands
universitetssjukhus. Vi har aldrig
tidigare sett sa hér bra resultat med ndgon behandling,
siger Peter Andersen, dverlikare i neurologi och pro-
fessor vid Institutionen for klinisk vetenskap vid Umeé
universitet, i ett nyhetsreportage fran Umeé universitet.
Peter Andersen séger att genombrottet innebér att
det nu ar mojligt att ta fram och utvirdera ett likemedel
som har en mycket kraftig bromsverkan pa ALS av den-
na typ, fororsakad av mutationer i SOD1-genen.
- Tidigare har ALS alltid betraktades som obotlig,
i basta fall har man kunnat bromsa in sjukdomen
lite grann. Men hos denna
patient — som var mycket
tidig i sjukdomsforloppet da
jag diagnosticerade honom
2020 - har man observerat en
mycket kraftig inbromsning i
sjukdomsforloppet efter nagra
fa manaders behandling. Och
under de senaste 18 manader-
na har han néstan inte blivit

samre.

Hog funktionsniva

Patienten, en del av en familj Karin Forsberg, neurolog
med genetisk predisposition och forskare vid Institutio-
for ALS, visade tidiga sym- nen for klinisk vetenskap,
tom pé sjukdomen for fyra Umea universitet.

ar sedan. Efter att ha blivit
diagnostiserad och ingétt i en
fas 3-studie med den expe-
rimentella medicinen fran
likemedelsbolaget Biogen, har
sjukdomsprocessen saktats
ner avsevart.

— Att den hér patienten kan
ga mer eller mindre obehind-
ratien trappa fortfarande
fyra ar efter sjukdomsut-
brottet, det ar faktiskt lite
av ett mirakel att se, sidger

Karin Forsberg, neurolog och Peter Andersen, professor
forskare vid institutionen for och 6verlikare vid Umed
klinisk vetenskap, som arbe- universitet, forskar om ALS.
tar tillsammans med Peter Foto: MATTIAS PETTERSSON
Andersen och lange forskat pa

SOD1 och ALS.

Patienten kan fortfarande resa sig fran en stol, dta och
tala normalt, vilket ar en betydande forbéattring jamfort
med forvantningarna vid en ALS-diagnos.
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Patienten utf6r
tester vid Umeds
universitetssjukhus
under dversseende
av professor Peter
Andersson.

Forskarna dkte och besokte familjen pa den ort i sédra
Sverige dcir de bodde. Diir fick de trdffa hela familjen
samt ta forskningsblodprov dven fran friska personer
i sléikten for att jamfora med forskningsprovet firan den
ALS-sjuka. Bland dem som da donerade ett prov fanns

den aktuella patienten.

En viktig upptéckt i studien &r den kraftiga minsk-
ningen av det sjukdomsframkallande SOD1-proteinet
hos patienten. Neurofilament L-nivierna, en biomarkor
for nervcellsnedbrytning, har minskat markant med
néstan 9o procent sedan behandlingen paborjades. For
patienten och hans familj har behandlingen inneburit
en livsfordandrande forbattring. Innan behandlingen
kunde prognosen vara sé kort som 1,5-2 ar, men nu,
fyra ar senare, fortsitter patienten att leva ett aktivt och
sjdlvstandigt liv.

Viss typ av ALS

Det finns manga typer av ALS-sjukdom, och bara 2-6
procent har en ALS-sjukdom som beror pa en mutation
i SOD1-anlaget. Manga av dem har en familjar forekomst
av sjukdomen, men mutationer i SOD1 hittas &ven vid s&
kallad sporadisk ALS.

Resultaten av studien har viackt hopp inte bara for
patienten utan ocksa for andra ALS-drabbade. Aven om
medicinen &nnu inte ar tillgénglig i Sverige, har den fatt
godkénnande fran bade den amerikanska lakemedels-
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myndigheten FDA och den europeiska motsvarigheten
EMA.

Om detta likemedel har liknande effekt pa andra
typer av ALS-sjukdom ir inte klart idag. Fortsatt
forskning och utveckling &r avgorande for att forsta

Forskningssjukskéoterskan Elisabet Miiller Granberg hallar fram en
spirometer som ska testa ALS-patientens lungkapacitet.
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Kan anvandas

vid PEG?

hur behandlingen kan anpassas, utvecklas och kom-
bineras for olika typer av ALS for att maximera dess
effektivitet.

Nu blir nésta steg att limna in en ny ansdkan till Etik-
provningsmyndigheten om att fa studera de kompensa-
toriska mekanismer som behandling med likemedlet
tycks ha aktiverat. Har finns kanske ett fonster till att fa
insyn i hur tidigare helt okinda delar av nervsystemet
fungerar och utveckling av annu béttre nya lakemedel.

Hjirnfonden finansiéir sedan 25 ar

Sedan 1998 har Hjarnfonden medfinansierat forsk-
ningen om SOD1 och ALS, inklusive DNA-testning och
utredning av familjer i hela Sverige med ALS fororsakad
av mutationer i SOD1 genen. Forskarna har déarfor god
kénnedom om de flesta familjer i Sverige med ALS som
ar fororsakad av SOD1 mutationen, inklusive den aktuel-
la familjen i sodra Sverige.

- Vi kom i kontakt med familjen da en person i slikten
insjuknade i ALS och hen donerade ett forskningsblod-
prov som skickades till Umead. I detta prov hittades en
SOD1-genmutation, beréittar Peter Andersen.

Forskarna dkte och besokte familjen pa den ort i sodra
Sverige dér de bodde. Dar fick de triffa hela familjen
samt ta forskningsblodprov &ven fran friska personer i
slakten for att jamfora med forskningsprovet fran den
ALS-sjuka. Bland dem som da donerade ett prov fanns
den aktuella patienten.

-TIjanuari 2020 upptéckte han att musklerna snabbt
har blivit snabbt svaga. Han kontaktade oss direkt och
diagnosticeras med tidig ALS sjukdom hér pa neurolo-
gen pa Norrlands universitetssjukhus (NUS) i Umea. Det
skedde utan remiss for att spara tid — och anslaget fran
Hjarnfonden bidrog till att betala hans undersokningar
pa NUS.

Forskarna lyckades sedan fa med patienten i den aktu-
ella VALOR-studien av likemedlet som kallas “tofersen”.
VALOR-studien é&r i sig finansierad av ldkemedelsbolaget
Biogen och ALF-medel fran Region Vasterbotten.

Hjarnfonden har alltsa i 6ver 25 ar varit med och
finansierat vad Peter Andersen kallar en "ALS-kun-
skapsbank/biobank/sliktforskningsbank”, som i dagens
precisionsmedicinska forskningsmiljo ar en guldgruva
for nya genterapistudier. Forskargruppen har tva andra
likemedelsstudier. Bdda med mycket lovande resultat.

- Utan Hjarnfonden hade vi inte varit dar vi ar idag!
Och patienten hade inte varit dér han ir idag.

Text SOFIA STROM BERNAD
Skribent, Hjarnfonden
sofia.strom-bernad@hjarnfonden.se
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Teglutik suspension innehaller riluzol och ar indicerat for att férlanga livet
eller tiden till dess att mekanisk ventilation blir nddvandig hos patienter
med amyotrofisk lateralskleros (ALS).

€) 8 av 10 ALS-patienter utvecklar dysfagi?
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Teglutik (5 mg/ml riluzol), oral suspension, medel med verkan pa nervsystemet. Rx, F*. Indikation: Teglutik &r indicerat for att forlanga livet eller tiden till dess att mekanisk ven-
tilation blir n6dvandig hos patienter med amyotrofisk lateralskleros (ALS). Varningar och begransningar: laktta forsiktighet fér patienter med nedsatt leverfunktion. Patienten
ska rapportera uppkomst av febersjukdom till behandlande lakare for att utesluta neutropeni. Respiratoriska symtom ska uppmarksammas da fall av interstitiell lungsjukdom har
rapporterats. Detta lakemedel innehaller 4000 mg sorbitol per 10 ml oral suspension. Patienter skall varnas for risken for yrsel eller svindel och skall avradas fran bilkrning eller
anvandande av andra fordon och maskiner om dessa symtom upptrader. Kontraindikationer: Overkanslighet mot den aktiva substansen eller mot nagot hjalpamne. Leversjuk-
dom eller utgangsvarden fér transaminaser hégre &n 3 ganger den évre normalvardesgransen. Patienter som ar gravida eller som ammar. Biverkningar: Vanligaste biverkningar-
na ar asteni, illamaende och abnorma leverfunktionsvarden. Produktresumé uppdaterad: 2022-07-05. For ytterligare information samt priser se www.fass.se.



