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Reseberittelse fran “The 5th International Conference on FMR1 Premutation: Molecular
Mechanisms, Clinical Involvements, and Target Treatments, on February 27 — March 2, 2023”

Det héar var min forsta vetenskapliga konferens och jag var verkligen glad 6éver mojligheten att delta.
Konferensen som sadan var daremot den femte i sitt slag, en konferens som ror manga olika aspekter av
premutationer pa FMR1-genen. Det ar ett forskningsomrade som a ena sidan ar har beforskats under 30
ar, men dar samtidigt & andra sidan langt ifran alla fragetecken fatt sina svar och dar manga stenar ligger
ororda utan nagon vant pa dem. Drygt 80 deltagare fran varldens alla kontinenter deltog. Givet det
relativt |aga antalet deltagare, sd kunde konferensen laggas upp sa att samtliga deltagare presenterade
sin forskning utan parallella sessioner under konferensdagarna. Bland deltagarna sags saval kliniskt
verksamma som icke-kliniskt verksamma forskare fran manga olika discipliner, bland annat barnldkare,
biomedicinare, genetiker, neurologer, psykiatriker, psykologer och talpedagoger. Det hade rimligen kunnat
finnas nagon gynekolog ocksa, men jag ar osdker pa om nagon var det. Konferensen organiserades av
MIND institute vid University of California, men den holls i Waitangi, Bay of Islands, pa Nya Zeelands
nordliga 6.

MIND institute som &r en del av UC Davis, University of California i Sacramento, ar ett forsknings- och
behandlingscentrum med fokus pa neuropsykiatriska funktionsnedsattningar. Institutet har byggts upp av
bland andra Randi och Paul Hagerman som under ca 30 ar varit verksamma som dedikerade forskare
inom detta omrade, och de har medverkat till avsevarda bidrag av den kunskap som under tiden byggts
upp kring mutationsvarianter pa FMR1-genen. Denna gang omfattande konferensen saval molekylara
mekanismer och kliniska symptom som riktade terapier i relation till forekomst av premutation pa FMR1.
Och konferensen var efterlangtad bland de manga aterkommande deltagarna. Den hade blivit uppskjuten
flera ganger sedan 2019 pa grund av Covid19-pandemin.

Efter registrering 6ppnade arrangérerna den forsta sessionen. Den inleddes med en 6vergripande
beskrivning av kliniska symptom som kan férekomma hos premutationsbarare och av de olika fenotyper
som beskrivits i litteraturen, samt av den neurologiska paverkan som i olika grad forekommer hos
premutationsbarare. Ett par uppdateringar gavs dven fran screeningsarbeten som pagar i nagra lander
runt om i varlden. En fragestallning av mer politisk karaktar lyftes ocksa i denna konferensens tidiga
timma, for att sedan diskuteras under sista dagen. Fragan lyftes tillsammans av en internationell och en
Nya Zeeldndsk patientférening och handlade i stora drag om att bendamningar och termer som anvands
kliniskt och i litteraturen, i vissa lander och regioner uppfattas som stigmatiserande fér dem som pa olika
vis berdrs. Att observera diskussionen gav mig en intressant lardom, da jag ur mitt eget perspektiv,
intuitivt inte alls tog invandningarna till mig. Men det framkom att sprakvalen var besvdrande och
medforde forsamrad livskvalitet, forsvarad kommunikation och samarbete mellan grupperna
|akare/forskare och berérda/anhoriga, och dartill sdmre forutsattningarna fér eventuell behandling och
lindring.

Den andra dagen var intensiv med sammanlagt 24 presentationer. Det var en dag med fokus pa
premutationen i sig, ur ett genetiskt perspektiv. Studier av genetic modifyers effekt pa premutationens



instabilitet i olika avseenden lyftes fram. Studier om hur premutationen kan variera i olika vdavnader, och
dver tid hos individer presenterades. Aven studier med syfte att identifiera metabola biomarkdrer fér de
tre olika fenotyperna presenterades under fdrmiddagen. Aven efter lunch presenterades studier om
forandringar premutationen kan ge upphov till pa molekylar- och cellniva hos barare saval med som utan
symptom. Kunskap kring de manga faktorer som i dagslaget antas utgdra och bidra till patologi ar
fortfarande under uppbyggnad.

Efter denna langa och intensiva andra dag, paboérjades konferensens tredje dag med en battur ut i
skargarden som ligger i en bukt, vid bérjan eller slutet av det enorma stilla havet. Turen bjod pa sol, salta
stank, karga klippor och delfiner. Till och med ett forsta mars-dopp och en promenad till toppen av en
kulle dar en valdigt vacker vy kunde skadas.

Varje session inleddes med en huvudtalare, likasa eftermiddagen efter batturen. Det var nu dags for
neurologi i form av en neuroradiologisk exposé. Tyngdpunkten 1&g pa cerebellum, samt aspekter av “the
cerebellar syndrome” hos premutationsbarare. Detta da ataxi, tremor och kognitiv férsamring alla &r
framtradande symptom hos atminstone en av de tre vedertagna fenotyperna.

Den sista dagen vigdes at kliniska studier. Det var under denna féormiddag som jag presenterade mitt
bidrag. Det var en rolig, larorik och vardefull erfarenhet som bade liknade och skiljde sig fran manga
andra presentationer jag gjort tidigare. Hela konferensen hade hallits med en konstruktiv och starkande
ton, vilket forstas var tacksamt for mig som ny i sammanhanget. Pa eftermiddagen presenterades studier
och kliniska erfarenheter av de begransade behandlingsmojligheter som finns fér de olika symptom och
syndrom som kan drabba premutationsbarare. Och slutligen aterkom konferensen till diskussionen om
terminologin kring medicinska och psykologiska aspekter som forekommer till féljd av en premutation.
Diskussionen kunde bara paboérjas, och visade bland annat pa utmaningar till foljd av malkonflikter som
uppstar tex ur klinikers och forskares behov av entydiga begrepp, samtidigt som individer som ér eller
inte ar patienter, kan stota sig med formuleringar eller ordval som de inte kan eller vill identifiera sig med.

For mig var behallningen av denna konferens mycket stor. Férutom att jag larde mig mycket och
exponerades for annu mer som behandlades pa konferensen sa var det aven larorikt att se hur en sadan
konferens genomfordes. Jag traffade ocksa ett attiotal mycket trevliga, vanliga och kompetenta personer
och fick géra denna erfarenhet i en mycket inkluderande miljo. Och apropa miljon sa var dven ett par
promenader i skogen och i naturen runt konferenshotellet en underbar upplevelse.

Ett stort och varmt tack till Stockholms Lakarférening for stod som majliggjorde mitt deltagande.
Vanliga halsningar,

Sofia Vittecoq Berglund



