| Friedreichs ataxi

For tva ar sedan fick familjen beskedet som forand-
rade allt. Tom, som da var 6 dr dlskade att springa,
klattra och spela fotboll, har redan forlorat delar av
sin balans och har ett férstorat hjdrta - en potentiellt
livshotande komplikation. Tre &r yngre lillebror Lev
har dannu inte utvecklat allvarliga symtom, och fordld-
rarna gor varje dag allt i sin makt for att se till att han

aldrig behdver ga samma vdg.

Call to Action

Sverige maste ta ansvar

- konkreta atgirder

1. Snabbare godkdnnande f&r sallsynta diagnoser
- godkdnda lakemedel i EU ska inte stoppas av
nationella sarbeslut.

2. Finansiellt stod till genterapiforskning — anslag
och stipendier kan paskynda utvecklingen.

3. Nationellt kompetenscentrum for FA - samla
expertis inom neurologi, genetik och rehabili-
tering.

4. Psykosocialt stdd till familjer - hjalp foraldrar
och syskon att orka kdmpa.

5. Partnerskap med ndringslivet - CSR-projekt och
donationer kan driva forskningen framat.

Barnens tid rinner ut:

Sverige masle

agera for all stoppa

och livshotande neurodegenerativ sjukdom som

bryter ned nervsystemet och som, vid tidig debut,
leder till fortida dod. For de flesta visar sig sjukdomen i
barndomen, och forloppet ar obonhorligt: gradvis forlo-
rar barnen formégan att ga, tala och till slut till och med
deras hjarta sin kraft.

- Nér vi fick diagnosen splittrades var varld, berattar
pappa Zardasht Rad. Men i var morkaste stund fann vi
beslutsamheten att kimpa. Vi ville kunna se vara barn i
Ogonen och séga: Vi gjorde allt. Allt.

Motet med pionjarerna Dr. Ryan Butler och Dr.
Steven Gray vid University of Texas Southwestern blev
startskottet for ett ambitiost genterapiprogram som
nu drivs framat tack vare donationer, frivilliga krafter
och en kénsla av akut bradska. Zardasht Rad och hans
medkémpar vet att tiden ar knapp: varje dag riknas for
deras barn - och for alla barn med FA.

F riedreichs ataxi (FA) dr en sillsynt, progressiv

En sjukdom som stjil framtiden

Friedreichs ataxi ar en arftlig neurodegenerativ sjuk-
dom som forstor nervsystemet och forsvagar hjartat.
Den debuterar ofta i barndomen, nir barn fortfarande
springer pa fotbollsplanen eller lar sig cykla. Foréaldrar
miérker kanske att barnet snubblar oftare eller att ba-
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lansen sviktar. Men diagnosen foréndrar allt: en framtid
som redan &r skriven. Utan behandling férlorar barnen
gradvis forméagan att ga, tala och till slut 4ven leva. FA ar
inte bara en sjukdom - det dr en tyst tragedi som paver-
kar hela familjer. Sorg, oro, praktiska utmaningar och
ekonomiska bordor blandas med en okuvlig drivkraft
att gora allt for att hitta en 16sning.

I Sverige uppskattas runt 8o personer leva med FA,
men morkertalet kan vara storre. Vid Lunds universi-
tet arbetar man for att kartlédgga patienterna och fa en
tydligare bild. FA dr dock sa séllsynt att den ofta feldiag-
nosticeras, vilket fordrdjer insatser och stod. Sallsynta
diagnoser hamnar litt lingst ner i prioriteringslistorna.
Resurser gar till de stora folksjukdomarna, medan sma
patientgrupper far vinta — ibland tills det &r for sent.
For FA-familjer innebér det att virden bara kan lindra
symptom, men inte bromsa sjukdomsforloppet.

Hopp som grusades - Sveriges

nej till Omaveloxolone

Hoppet om en bromsande behandling fick manga famil-
jer att folja utvecklingen av lakemedlet Omaveloxolone
(Skyclarys) med stor férviantan. Lakemedlet har i kli-
niska studier visat signifikanta forbattringar i motorisk
funktion och en potentiell bromsning av sjukdomens



Familjen Rad, pappa
Zardasht, mamma
Helena med s6nerna
Tom, 8, och Ley, 5,

som bada fatt diagnosen
Friedreichs ataxi (FA).

Foto: ZARDASHT RAD

»Vi ville kunna se vara
barn i 6gonen och saga:
Vi gjorde allt. Allt.«

progression. Det godkéndes av bade FDA i USA (2023)
och EMA i Europa (2024) — tva av virldens striktaste
ldkemedelsmyndigheter - vilket gav hopp vérlden over.
Men i Sverige fick Omaveloxolone avslag.

For foraldrarna var beskedet ett hart slag: medan
andra europeiska linder erbjuder sina barn en chans
att halla sjukdomen i schack, far svenska barn fortsétta
forsamras. Nar varje ar kan innebéra en forlorad forma-
ga att ga eller tala, blir byrakratiska beslut bokstavligen
livsavgorande.

Forutom likemedel behover familjer rehabilitering,
hjéalpmedel, psykologiskt stod och expertis inom FA.
Barnen behoéver fysioterapi for att bibehalla rorlighet,
anpassade skolmiljoer och stod i vardagens sméa men
avgorande utmaningar. Forildrar och syskon behover
psykologiskt stod for att orka kimpa mot en sjukdom
som stéandigt pAminner om sin nirvaro. Det handlar

inte bara om att ridda liv - det handlar ocksa om att ge
drabbade familjer viardighet och hopp under kampen.

En global kapplopning

Nér hoppet verkade ute tog Zardasht Rad och hans fru
Helena saken i egna hénder. Med stod fran University
of Texas Southwestern Medical Center (UTSW) och
ledande experter inom sjukdomen som Dr. Marek och
Dr. Jill Napierala startade de ett genterapiprogram med
malet att ersitta den defekta FXN-genen som orsakar
FA. DNA-konstruktionen for den friska genen ar nu
fardig, och produktionen av virusvektorn pagér. Nésta
steg ar prekliniska djurstudier for att bevisa bade effekt
och siikerhet. Om allt gar som planerat kan kliniska
prévningar borja inom tva till tre &r - men bara om
finansieringen kommer pé plats.

Har finns ocksé Sverige med i bilden. Zardasht Rad
for dialog med forskare Dr. Martin Paucar Arce och
Professor Thomas Sejersen, vid Karolinska Institutet.
Ett sddant samarbete skulle forstirka det pagaende
genterapiprogrammet, och ocksé bygga en bro mellan
USA och Sverige. Vigen dit ar komplex, men mojlig-
heterna dr enorma - och ett svenskt engagemang kan
bli avgorande for att paskynda forskningen och ge
svenska patienter tillgang till behandling tidigare. Att
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Karolinska Institutet engagerar sig 6kar chansen att
bygga en langsiktig forskningsinfrastruktur som kan
gynna manga andra sillsynta sjukdomar. Med svenska
forskare i teamet skulle projektet dessutom léttare kun-
na attrahera europeiska anslag och skapa ett starkare
patientnétverk har hemma.

Friedreichs ataxi ar bara en av 6ver 10 000 sillsynta
sjukdomar som tillsammans paverkar 400 miljoner
manniskor globalt. Trots detta saknar 95 procent av
dessa sjukdomar nagon form av behandling. Varje dag
dor 6ver 3 000 barn i virlden av sillsynta, ofta genetis-
ka, sjukdomar. Dessa siffror visar tydligt att kampen
mot FA inte bara handlar om en enskild diagnos — den
ar en del av en mycket storre global utmaning. Nar
genterapi redan har foréandrat behandlingslandskapet
for andra neurodegenerativa sjukdomar, star vi infér en
mojlighet att skriva om framtiden for dessa barn.

For att nd kliniska prévningar behovs en investe-
ring pa mellan tre och fyra miljoner USD. Hittills har
finansieringen skett via donationer, insamlingar och
personliga kontakter - helt utan overheadkostnader
eller 16ner. Varje krona gar direkt till forskningen.

Men for att klara nista steg beh6vs storre samarbeten:
lakemedelsbolag, investerare och statliga medel méste
bidra. Utan det riskerar projektet att stanna av - med
forodande konsekvenser for barnen som véntar. Sverige
har en tradition av medicinska genombrott och avance-
rad forskning, men nér det giller FA riskerar vi att sta
vid sidan av.

- Om vi lyckas vill jag att Sverige ska vara en del av
framgangen. Vara barn ska inte behova resa utomlands
for att raddas. Det hér dr en chans for Sverige att visa
ledarskap, sidger Zardasht Rad.

Barnens framtid star pa spel

Detta handlar inte bara om vetenskap. Det handlar om
ansvar och virderingar. Séllsynta diagnoser kréver en
annan typ av beslutsfattande an stora folksjukdomar.
Antalet drabbade ar fa, men lidandet ar enormt. Nar
en sjukdom som FA slar till, finns inget skyddsnit som
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Stod forskning

cureFAchildren.com dr ett
fordldradrivet initiativ startat av
Zardasht och Helena Rad for att
bekdmpa Friedreichs ataxi (FA),
en sdllsynt genetisk sjukdom
som drabbar deras barn Tom
och Lev. Initiativet fokuserar pa
att stédja och driva forskningen
med malet att utveckla gentera-
pibehandling fér FA och &r helt
beroende av privara donationer.
Du och ditt féretag kan vara med
och stédja forskningen

genom donation. [=] %= =]

TREMORS
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Lds mer pa T
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kan ersétta politisk vilja. Sverige maste darfor ta ansvar
genom att snabba upp godkinnanden for livshotande
diagnoser som redan godkénts av EMA, erbjuda ekono-
miskt stod till genterapiforskning och skapa ett natio-
nellt kompetenscentrum for FA. Psykosocialt stod till
familjer ar lika viktigt som medicinsk innovation. Och
foretag kan spela en avgorande roll genom partnerskap
eller CSR-projekt som driver forskningen framaét.

Forskare i USA betonar vikten av internationellt
samarbete, och Sverige har mdjlighet att vara en aktiv
del av detta. Genom att delta kan vi stiarka forskningen,
snabba pa godkédnnandeprocesser och sikerstilla att
svenska patienter far tillgdng till nya behandlingar s&
snart som méjligt. Zardasht Rads budskap éar tydligt:
varje dag riknas. Friedreichs ataxi mé vara ovanlig, men
konsekvenserna ar brutala. For barn som Tom och Lev
ir framtiden dnnu inte forlorad - men den star pa spel.
Sverige har kunskapen, resurserna och det moraliska
ansvaret att agera. Om vi gor det kan vi inte bara riddda
en generation barn - vi kan skriva medicinhistoria. Om
vi inte gor det, kommer framtida generationer att fraga
varfor vi stod bredvid.

Den hir artikeln bygger pi ett samtal med Zardasht
Rad, pappa till Tom, 8, och Lev, 5, som bada fétt diagno-
sen Friedreichs ataxi (FA) - en séllsynt, progressiv och
dodlig nervsjukdom. Tillsammans med sin fru Helena
har han grundat cureFAchildren.com, ett foraldradri-
vet initiativ, som kampar for att stoppa sjukdomen och
ridda sina och alla andra barns liv.
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