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ar
en arftlig sjukdom som orsakas av en
genférandring (mutation). Mutationen gor
att ett protein i blodet kallat transtyretin
(TTR) felveckas (antar en onormal form),

vilket inverkar pa dess funktion. Nar
TTR felveckas lagras proteinet och
kan skapa ansamlingar i flera organ
och vévnader sasom nerver, hjarta och
matsmaltningssystem.
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Vi har bildat en grupp av individer som lever med, eller vardar nagon
som har, hATTR-amyloidos for att 6ka medvetenheten och forstaelsen
for denna sjukdom bland nyligen diagnostiserade patienter, deras
familjer och allméanheten.

Som "Ambassadérer” fér sjukdomsmedvetenhet hoppas vi att

vi genom att dela med oss av véra egna resor kan hjélpa andra
individer att hantera sin egen sjukdom pa ett positivt satt. Vart mal

ar att erbjuda patienter och familjer tillgang till hégkvalitativ och
korrekt sjukdomsinformation. Vi hoppas att vara erfarenheter kan
stodja vardefulla samtal med hélso- och sjukvardspersonal och stédja
patienter med verktyg som kan méjliggora viktiga samtal med familjen.

Att forlika sig med en svar genetisk sjukdom &r unikt for varje
person som diagnostiseras samt for familjen och stédnéatverket. Den
nuvarande begrénsade medvetenheten om denna sjukdom bland
allménheten kan inge en kénsla av hoppl&shet och leda till oro for
framtiden. Vi vill att patienterna ska kénna att nagon stédjer dem,
lyssnar pa dem, forstar dem och att de inte &r ensamma. Vi vill ge
hopp at alla.

Denna broschyr fér samman vara erfarenheter och kénslor vid
nyckeltillféllen under vara egna resor. Om du vill Idsa vara berattelser
mer ingaende, ga till www.hATTRbridge.eu

— JEAN-CHRISTOPHE FIDALGO

STYRELSELEDAMOT OCH GRUNDARE
AMYLOIDOSIS ALLIANCE
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— VITOR

AMBASSADOR, PORTUGAL

Jag bérjade kanna av konstiga
férandringar i min kropp. Mina vrister var
svaga och tarna domnade. Det kéndes
som om jag gick som en anka med
daskande fétter. Jag tappade ocksa bade
vikt och styrka.

Jag hittade pa ursakter fér min oférmaga
att lyfta och flytta saker. Jag var bara lite
Sver 20! Jag var &nnu inte redo att inse
vad som héll pa att hdnda med mig.

— DAVID

AMBASSADOR, STORBRITANNIEN

En av mina passioner var att vandra i
bergen. Mitt férsta minne av att nagot
inte stod ratt till var att jag bérjade f&
svart att g4, sarskilt uppfor och dver
langa avstand. Jag hade bréstsmartor,
tryck ver bréstet och hjartklappning. Jag
visste att det inte handlade om att jag var
i dalig form. Under aret som féljde méarkte
jag att det hénde andra saker i min kropp.

Jobbet var ofta ganska fysiskt och jag
fick kémpa for att hdnga med de andra
grabbarna. Ibland var jag tvungen att

ta en paus och ga och dgna mig &t lite
kontorsarbete bara for att minska kanslan
av tryck dver brostet.

— CATILENA

AMBASSADOR, SPANIEN

Samtidigt som jag ség min mamma dé
av den hér sjukdomen — och hur hon
dog - blev mina egna symptom snabbt
varre. Jag ville mer och mer férsvinna
fran vérlden och latsas att inget holl pa
att handa.

Mina férsta symptom blev allt varre.
Dessutom kunde jag inte langre skilja

pa varmt och kallt vatten. Min hélsa
fortsatte att férsdmras och jag borjade fa
matsmaltningsbesvér. Jag vaxlade mellan
perioder med férstoppning och diarré.
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Hur fick du veta att dina symptom i sjdlva verket var hATTR-amyloidos?

— JOSE

AMBASSADOR, PORTUGAL

Min bror beslutade att testa sig
samtidigt sa vi gick tillsammans fér att fa
resultaten. Min lillebror gick in forst ...

Vi fick diagnosen samtidigt. Jag hade
aldrig en tanke pa att vi bada kunde
drabbas av sjukdomen. Jag hade alltid
trott att det kunde vara en av oss men
inte bada. Vérlden gick inte under

den dagen men det kdndes néstan sa ...

— ROLAND

AMBASSADOR, TYSKLAND

Jag skickades till sjukhus fér observation
och fler provtagningar. Dér gjorde de en
fotbiopsi for att samla in vavnadsprov

och underséka ansamlingarna av amyloid.

Ja, det var sa de forklarade det senare.
De skickade tillbaka mig till
hjértspecialisten, som skickade mig

till elektrofysiologen som antligen
sammanfattade alla provresultat for oss.

Tro det eller ej, men éntligen hade
lakarna ett namn fér vad som orsakat
mer an 12 ar av gatfulla symptom:
hATTR-amyloidos med kardiomyopati

och svimningar pa grund av blodtrycksfall.

Jag hade aldrig hort talas om
hATTR-amyloidos.
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— JEAN-CHRISTOPHE

AMBASSADOR, FRANKRIKE

Jag var orolig och frustrerad for att jag
kénde mig maktl6s infor det som holl pa
att handa mig. Nér lakaren berattade for
mig att jag hade neuropati, kom jag pa
mig sjélv med att tédnka pa min pappa.
Han led ocksa av neuropati. Kunde det
féras vidare fran en generation till en
annan? Varfér just jag? Varfér just min
familj? Ar det en férbannelse?

Jag var sa arg Gver att ha slosat bort tre
ar efter mitt forsta besok att jag beslot
att byta neurolog. Den nya gav mig fyra
livsavgérande upplysningar, inklusive min
officiella diagnos hATTR-amyloidos.
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Hur kdndes det nér du fick din diagnos? Hur berittade du fér din familj om din diagnos?

— DAVID

AMBASSADOR, STORBRITANNIEN

Naval, in kom lakaren. Han kom in och
stangde tyst doérren bakom sig. Han sag
fortroendeingivande och professionell ut.
Och sa sa han det. Han forklarade lugnt
fér mig att jag hade hATTR-amyloidos,
en &rftlig genmutation som lagrar
amyloidansamlingar i vdvnaderna. Jag var
chockad, jag tror det tog tid innan det
sjénk in. Min fru tittade pa mig och jag
sag hennes 6gon taras. Det var det som
paverkade mig mest.

— VITOR

AMBASSADOR, PORTUGAL

Innerst inne visste jag att resultatet
skulle vara positivt. Jag befann mig i ett
chocktillstand. Jag hade &rvt sjukdomen
som dédade min far och jag var bara i
tjugoarsaldern. Jag fick panik.

Jag ville fly.

— JOSE

AMBASSADOR, PORTUGAL

Det ar klart, det var ingen nyhet att jag
hade drabbats av den har sjukdomen men
att utveckla symptomen var inte roligt.

Jag mindes min mamma och hur svart
det var for henne att leva med amyloidos.
Jag visste att det var nédvéndigt att halla
huvudet hégt och sdka efter en 16sning.
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— JEAN-CHRISTOPHE

AMBASSADOR, FRANKRIKE

Det var valdigt svart fér mig att prata

om det med min mamma eftersom

hon vérdat min far i nastan 10 ar och

han tyvérr inte fick ndgon behandling.
Sjukdomen fortskred tills han vagde

45 kg, blev sangliggande och inte langre
kunde réra sig.

Jag férsokte skydda min mamma och
beréttade bara nar jag fick veta att jag
skulle fa behandling. Jag var 6vertygad
om att det skulle bli en chock fér henne.
Tank att hon skulle fa ateruppleva med
sin son det hon hade genomlidit med sin
man. Nar jag berattade for henne, kom
det som en chock. Det var svart fér henne
men hon engagerade sig verkligen for att
stédja mig.

— CATILENA

AMBASSADOR, SPANIEN

Det ar jag upplevde mina forsta symptom
upplevde min mamma sjukdomens
slutgiltiga symptom. Jag beslét mig for
att inte beréatta for henne vad jag gick
igenom for jag ville inte oroa henne.

Jag angrar att jag inte gjorde det. Nar jag
fick min diagnos, kinde jag mig véldigt
ledsen och radd. Det sammanféll med
det faktum att vi narvarat vid min mors
begravning dagen innan.

Efter ldkarbesoket gick jag direkt hem

till min pappa och kramade varandra
hart. Jag berattade “Pappa, mamma har
|édmnat oss men inte sjukdomen. Nu ar
det jag som &r patient och det &r dags att
jag tar hand om mig sjalv.”

— ROLAND

AMBASSADOR, TYSKLAND

Efter ett liv av spannande upplevelser
stélldes jag ansikte mot ansikte med den
hér underliga diagnosen. Jag kan inte
riktigt férklara hur det kéndes att fa veta
vad som héll pa att hdnda med mig

och hur framtiden skulle bli.

Jag oroade mig ocksa alltmer fér min fru
Nicky. Hon bar en tung bérda och vi hade
bada svart att hantera vara kénslor. Det
var en valdigt svar tid.
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— DAVID

AMBASSADOR, STORBRITANNIEN

Mina tva aldsta barn tog inte nyheten
vél. De var véldigt upprérda och oroliga
for att se sin pappa férsamras, speciellt
eftersom de redan sett hur sjukdomen
paverkade deras faster. Jag forsokte se
det hela positivt och férsakra dem om att
jag var i goda hander.

— MARGARIDA

VITORS FRU, PORTUGAL

Jag élskar min man och jag hatar
amyloidos. Den gér mig arg, trott

och frustrerad. Jag langtar efter ett
botemedel. Jag grater i en djup, mérk
plats nar jag ar ensam. Jag vill inte ga
igenom det hdr men om jag maste sa
vet jag vad jag kan férvanta mig. Jag vet
ocksa att jag maste vara stark.

— CATILENA

AMBASSADOR, SPANIEN

Vi kramades hart och grét tillsammans i
over en timme. Han, min far, sa “Catilena,
jag kénner till sjukdomen mycket val men
nu maste du vara stark och jag vet att du
kommer att vara det.” Min pappa oroar
sig alltid fér mig saklart. Men fran och
med det 6gonblicket slutade jag att leva
med sjukdomen i tysthet. Jag besl6t att
beréatta fér mina vénner, min familj och
mina arbetskamrater.
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— CATILENA

AMBASSADOR, SPANIEN

I bérjan isolerade jag mig. Min familj var
arga och ledsna men min man och min
far har varit mitt storsta stod. Efter ett
tag beslutade jag mig for att prata om
vad som héll pa att hdnda med mig. Att
prata med vénner, arbetskamrater, chefer,
allihopa. Jag slutade halla tyst om min
sjukdom och berattade fér dem hur jag
kande det och vad jag levde med.

De som verkligen &lskar dig férstar dig till

slut. De méanniskorna respekterade att jag
behoévde tid for att ta mig samman.

— PHILIP

AMBASSADOR, NEDERLANDERNA

Livet handlar om val. Pl6tsligt kunde jag
vélja att sluta med mitt stressiga jobb i
naringslivet och byta till nadgot jag faktiskt
kunde njuta av. Jag kunde vélja att lésa
bocker bara for skojs skull.

Jag kunde vélja att laga middag at min
familj och faktiskt vara dér och dela den
med dem. Jag kunde vélja att byta s&
manga bldjor, kdnna dofter och vara
tacksam for att kunna gladja mig &t att
mina barn fanns.

— JEAN-CHRISTOPHE

AMBASSADOR, FRANKRIKE

Jag kommer mycket val ihdg nar
hjartlakaren undersokte mig i mitt

rum kvéllen innan implanteringen av
pacemakern. Han sag mig i 6gonen och
beréattade att jag aldrig skulle kunna
dyka igen. Aldrig mer dyka?! Jag var
férkrossad. Hur kunde detta hdnda? Det
hér var min passion!
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Vilka symptom tycker du ar jobbigast? @ Vad fruktar du mest med att lida av hATTR-amyloidos?

— DAVID

AMBASSADOR, STORBRITANNIEN

Det har gatt fyra &r sedan min diagnos
och sedan dess har ett antal skanningar
bekraftat att amyloidansamlingen i hjartat
har 6kat. Nu finns det ocksé tecken pé att
det natt det perifera nervsystemet. Jag
tog ledigt fran jobbet en tid pa grund

av mina symptom. Min roll i féretaget

var fysiskt krdvande och innebar manga
timmars resande. Jag var ofta tvungen
att stanna bilen for att sova. Av den
anledningen tog jag det svara beslutet att
lamna det jobb jag alskade.

— JOSE

AMBASSADOR, PORTUGAL

Inget av det har ar latt, det &r klart.

Jag har fortfarande symptom och varje
morgon sliter den har sjukdomen pé mig.
Sa snart jag vaknar gar jag ut i tradgarden
och kraks s& att min familj inte hor mig.
Nagra minuter senare gar jag leende
tillbaks in i koket, hélsar pa min fru och
sdger "god morgon” till mina déttrar.
Det ar tufft att bérja varje dag pa det har
sattet men jag forsoker glémma vad som
hander pa morgonen och koncentrera
mig p& ménniskorna jag alskar.

— VITOR

AMBASSADOR, PORTUGAL

Den hér sjukdomen kan ha en dramatisk
inverkan pa det fysiska férhallandet
mellan en man och en kvinna. Méan har
problem med impotens. Narhet &r viktig
fér Margarida och mig och vi har hittat
satt att fortsatta att varda denna néarhet.
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— PHILIP

AMBASSADOR, NEDERLANDERNA

Min stérsta oro géller mina barn. Efter

att ha sett de drastiska och ovantade
effekterna av sjukdomen pa andra
patienter fylls jag av fasa bara av tanken
pa att mina barn kanske maste genomga
detta lidande. Jag kdnner mig ansvarig
for att de kanske drabbas av sjukdomen.
De kan stéllas infér utsikten av en allvarlig
férsvagande sjukdom.

Hur kan jag som féralder skydda dem fran
nagot sadant? Vad har de for val?

— DAVID

AMBASSADOR, STORBRITANNIEN

Det mest skrdammande fér mig &r att
téanka pa hur det kommer att drabba
mina barn och mina andra slaktingar.
Tva av mina barn och minst ett dussin
syskonbarn kanske maste leva med den
har sjukdomen.

Det ténker jag mycket pa. Jag hatar att
tanka pa att jag kan sprida sjukdomen till
mina barn och att den till och med kan
spridas till mina barnbarn.

— JEAN-CHRISTOPHE

AMBASSADOR, FRANKRIKE

Nér du har amyloidos, kdnner du dig som
om du inte ar riktigt mansklig léngre. Sa
mycket tas ifran dig: din rorlighet, din
stolthet. Det &r svart att ha en positiv syn
pa livet och din situation men positiv ar
just vad du maste varal Du maste samla
ditt skyddsnat, forbereda dig for kamp
och lagga upp en strategi for att verleva
varje dag.
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Vad 6nskar du allra mest fér dig

sjalv och fér andra som lider av hATTR-amyloidos?

Vilka rad skulle du vilja ge andra ménniskor som oroar
sig for eller nyligen fatt diagnosen hATTR-amyloidos?
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— DAVID

AMBASSADOR, STORBRITANNIEN

Jag dnskar mig en storre forstaelse for
den hér sjukdomen. Det kénns som att
manga som jobbar inom sjukvarden
inte kanner till den och ju snabbare
manniskor kan fa sin diagnos, desto
snabbare kan de fa behandling. Jag
kénner mig fortréstansfull och hoppfull
nar jag ser nuvarande forsknings- och
behandlingsinsatser.

Nu kénner jag att framtiden ser mycket
ljusare ut, inte bara fér min biologiska
familj utan ocksa for hela min
amyloidos-familj.

— CATILENA

AMBASSADOR, SPANIEN

Jag hoppas att jag genom att beratta min
historia har hedrat min mamma. Manga
ganger ville min mamma prata om sin
sjukdom och beratta sin egen historia

fér mig men jag ville inte veta nagot om
det - jag var for radd.

Tyvérr avled hon innan vi kunde dela

vara kénslor. Min férhoppning &r att jag
genom att ge den hér sjukdomen en

rést kan hjélpa andra manniskor att kanna
sig alskade och vdcka medvetenhet

om amyloidos.

— ROLAND

AMBASSADOR, TYSKLAND

Jag fick en inbjudan om att delta i en
medicinsk studie. Det blev jag valdigt
glad dver. Inte bara kan jag kanske fa
hjalp med mina egna symptom, mitt
deltagande kan ocksa hjélpa forskarna
att forstd mer och hjélpa andra patienter
ocksa. Efter att ha hindrats s& mycket av
sjukdomen far det mig att kdnna att jag
kan goéra nytta igen.
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— CATILENA

AMBASSADOR, SPANIEN

Det ar inte latt att forlika sig med den har
sjukdomen. | sjalva verket brukar jag saga att
jag inte har accepterat den har sjukdomen
men jag har lart mig att leva med den.
Lyckligtvis var min mamma ett stralande
exempel fér mig. Hon larde mig tre av de
viktigaste sakerna for att leva med den har
sjukdomen.

| férsta hand att le och dela med dig av

ditt leende med andra. | andra hand att

alltid packa ett 6verlevnadspaket med det
vasentligaste, som extraklader och mediciner.
| tredje hand att njuta av varje dgonblick

och sarskilt de enkla tingen, som att vakna
varje morgon och kadnna mig tacksam éver
att jag lever.

— JOSE

AMBASSADOR, PORTUGAL

Sedan jag fick veta att jag lider av den
har sjukdomen har mitt satt att se vérlden
férandrats eftersom jag maste tanka pa
hur mycket tid jag har kvar.

Det kénns som om jag behéver leva
snabbare, ta vara pa tiden och sluta

bry mig om ovésentligheter. Jag & mer
fokuserad pa vad och vem jag tycker om.
Ibland kostar det sa klart pa att ténka sa
har, fér det &r inte alla som uppskattar
den hér attityden, men det &r sa jag valjer
att leva mitt liv.

— VITOR

AMBASSADOR, PORTUGAL

Margarida och jag gor det basta av

vart liv. Vi reser. Vi ater pa restauranger
vi gillar. Vi kér upp bland kullarna. Vi

gar fortfarande till féreningen dér vi
traffades. Margarida f6ljer alltid med pa
lékarbesoken for att forsakra sig om att
jag hor allt de sdger och sedan gor allt
de sager. Mina lékare behandlar oss bada
mer som familjemedlemmar &n som
patient och vardgivare. De &r verkligen
uppmarksamma och lyssnar pa bada tva.

[YLAM 2025 Sponsras och finansieras av Alnylam Pharmaceuticals.




Y%
(= ) Hur klarar du av vardagen, bade som partner och vardgivare?

— MARGARIDA

VITORS FRU, PORTUGAL

Vi hade bada en djup forstaelse for hur
amyloidos &r en progressiv sjukdom
och vi kdnde bada tva igen tecknen nar
symptomen forvarrades.

Men min Vitor, han &r en kdmpe. Han
gar pa sjukgymnastik tre ganger i veckan
for att bibehalla sin muskelmassa. Han
trénar med vikter for att starka sina armar
och ben. Nér han drabbas av kroniskt
illamaende och diarré, bestammer han
sig for att ta en tugga till av sin maltid. Vi
jobbar som ett team for att hjélpa honom
att ta sig fran séngen till stolar och fran
stolar till staende.

ROLANDS FRU, TYSKLAND

Stressen jag kdnde Gver att inte kunna
gobra nagot for att ta bort hans smérta
var férédande och att ge honom all min
karleksfulla omsorg och fa honom att
skratta kéndes inte tillrackligt. Ingenting
kan férbereda en pa sadana bekymmer.

Det &r inte |att att ta hand om nagon
annan och samtidigt férsoka hantera ens
egna behov och halsoproblem. Det &r
inte latt att vara narvarande och aktiv med
barnbarnen. Det &r inte |att att acceptera
att livet aldrig kommer att bli som férut.
Just nér du kénner att du inte star ut med
mer sa hittar du ett satt.
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