1 info 4:08

Svenska RP-féreningen

Soker bot mot 6gonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

December-februari

Dags att summera 2008

Det har varit ett handelserikt ar for
0oss som ar intresserade av vad som
hdnder pa forskningsfronten och
detta har man kunnat lasa om i flera
av arets nummer av RP-info. Det &r
mycket gladjande att kliniska forsok
pa patienter med vissa former av RP
verkar ge positiva resultat och jag ser
med tillforsikt fram emot ett minst lika
intressant ar 2009. Vi kommer att fort-
sétta att fokusera pa att informera sa
mycket som mojligt om vad som pa-
gar inom forskningen.

Vad har da hant har hemma hos oss i
Sverige? Vi har for forsta gangen pa
lange en helt fulltalig styrelse varav
mer an halften ar nya eller nygamla
styrelseledaméter. Detta har nu visat
sig ge frukt i manga nya och kreativa
idéer. Av detta har en del markts re-
dan i ar men jag kan redan nu utlova
fler positiva forandringar nésta ar.

Ett exempel ar att vi nu mojliggor att
man kan bli medlem i RP-férening-

en viawebbplatsen. Detta har redan
gett resultat i ett flertal nya mediem-
mar. Nasta ar siktar vi pa att férbattra
webbplatsen ytterligare och pa sa sétt
hoppas vi att vi kan attrahera annu
fler personer att bli medlemmar i RP-
foreningen.

Vi ska dven forsoka att I6sa fragan om
vi ska bli en branschférening till SRF
eller inte och presentera ett férslag pa
arsmotet.

Jag vill passa pa att tacka arrangé-
rerna av hOstmoétet pa Almasa, det vill
siga Ase Hedin och Géran Wester-
berg med gediget bistand av var ad-
ministrator Pontus Norshammar. Det
var kul att se sa manga nya ansikten
under helgen och jag hoppas att ni
som var narvarande fick en intressant
och trevlig helg.

Tack for i ar!

Henrik Ruffel, foreningsordférande
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RP-info utkommer i mars, juni, september och
december. Manusstopp ar den 15:e i manaden
fore utgivningsmanaden.
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Ansvarsbegransning

Informationen i Svenska RP-féreningens tid-
ning RP-info tillhandahalls som en service till
ldsaren utan nagon som helst garanti. Svenska
RP-Foreningen har ingen maéjlighet att i detalj
bedoma riktigheten och relevansen i den in-
formation vi publicerar och vi har heller ingen
mojlighet att ge medicinsk radgivning i dessa
fragor. Var och en maste sjélv, tilsammans
med sin 6gonlakare, bedoma om informatio-
nen ar korrekt och tillamplig pa den egna si-
tuationen.
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Hostmote 2008

Laurence, Henrik och Bengt beréttar om Helsing forskonferensen.

Hostmotet pa Almasa

av Susanne Mirshahi, Kungalv

Foreningens hostmote 2008 gick av
stapeln pa Almasa 22-23 november,
sasongens hittills vintrigaste helg.
Det var rejalt snofall bade I6rdag och
sondag, vilket inte storde oss, da in-
omhus radde bade varme och trivsel.

Gladjande nog var det en god upp-
slutning vid moétet. Ungefar 45 perso-
ner kom fran hela landet, fran Malmé i
soder till Umea i norr (dven om det var
en viss overvikt av Stockholmare....).
Motet pa lérdagsformiddagen av-
handlade bl a fragor kring foreningens

ekonomi, samarbete med SRF samt
foreningens framtid. En debatt fordes
om huruvida féreningen ska ga med
som en branschférening inom SRF.

Moétet beslutade att uppdra at styrel-
sen att fortsatta den pabodrjade dis-
kussionen med SRF och ta fram ett
forslag till nasta arsméte.

Foreningen har bildat en arbetsgrupp
som ska se over hur féreningen arbe-
tar, sa det 6verensstammer med vad
medlemmarna tycker. Caisa Ramsha-
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ge redovisade nagra av gruppens for-
slag pa kommande arbetsomraden.

En sak ar att fornya webbplatsen. Det
ar viktigt att den ar frasch och aktuell,
da den ju ar féreningens ansikte utat.

Caisa berattade ocksa att utomlands
har motsvarande féreningar manga
utatriktade aktiviteter fér att samla in
medel till RP-forskning samt sprida
information till allménhet. Kanske ar
det nagot dven for var férening?

Vi fick ocksa veta att en grupp med
Anita Andersson i spetsen haller pa
att ta fram en omfattande bok om RP
— den ska innehalla viss medicinsk in-
formation men ocksa om hur det ar att
leva med RP, att gora karriar med RP
mm. Det later mycket lovande!

Efter en god lunch tog sedan efter-
middagsaktiviteterna vid. Det blev
filmvisning med efterfoljande diskus-
sioner. Den norska RP-féreningen har
tagit fram tre filmer under temat "Nar
synet svikter”. Vi fick se tva av dem,
men undertema mobilitet resp. folel-
ser (kanslor). Anita Andersson holl i
diskussionerna efter filmen.

Under eftermiddagen fick vi ocksa en
forevisning av solglas6gon under ut-
veckling. Dan Jonsson och Borje Er-
iksson fran Umea forevisade. De som
ville fick prova en prototyp av ett par
solglasogon dar man sjalv kan reg-
lera hur mérka/ljusa man vill ha dem.
Behovet kan ju skifta starkt under da-
gen, och detta ar ett satt att slippa ha

sa manga olika glas6gon med sig. Det
blir intressant att félja utvecklingen.

Efter en uts6kt middag pa kvallen fick
vi lite underhallning av duon Vismust
— det var visor av Evert Taube, Cor-
nelis Vreeswijk, Barbro Horberg med
flera. Vad mycket visor det finns och
vilka harliga texter!

Pa sondagen fick vi hora ett intressant
foredrag om kataraktkirurgi av ogon-
kirurg Hans Setterquist fran Stock-
holms 6gonklinik pa Sophiahemmet.
Se separat artikel.

Det blev en riktigt spackad s6ndags-
formiddag, da nasta programpunkt
var information frin sommarens stora
attraktion — Retina International World
Congress i Helsingfors. Henrik Rif-
fel, Bengt Wilhelmsson och Laurence
Westerlund gav oss lite glimtar fran
nagra intressanta foredrag. En sam-
mantagen kansla fran kongressen var
att laget ar ratt positivt; det gors fram-
steg inom nya omraden — det galler
bade stamcellsforskning, nya tillvaxt-
faktorer, konstgjorda nathinnor mm.
Mer fran kongressen fanns i RP-info
nr 3:08.

Efter en god lunch avslutades sa den-
na Almasa-helg och vi atervinde hem-
at matta och belatna, efter att ha fyllts
av saval andlig som lekamlig spis un-
der helgen!

Tack for ett bra arrangemang!
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Fran starrstickning
till modern kataraktkirurgi

av Susanne Mirshahi, Kungalv

Vid RP-foreningens héstmote pa Al-
masa fick vi lyssna till 6gonkirurg
Hans Setterquists mycket intressanta
exposé over behandling av gra starr
genom tiderna och nog ar man tack-
sam att vetenskapen gar framat! Vi
fick ocksa se en fascinerande film av
en kataraktoperation.

Hans Setterquist anvander helst be-
teckningen katarakt istallet for starr.
Séger man starr maste man precisera
om man avser gra starr eller gron starr
(glaukom), vilket ju ar en helt annan
sjukdom. For att undvika begrepps-
forvirring ar det battre att anvanda be-
teckningen katarakt for gra starr.

Ordet katarakt kommer fran latin och
betyder vattenfall. Utseendet pa en
mogen starr, med en nastan vit lins,
kan ge associationer till rinnande
vatskor och darav namnet katarakt.
Katarakt ar en mycket vanlig sjukdom,
och det ar den vanligaste orsaken till
blindhet i varlden. Man raknar med att
20-25 miljoner manniskor i varlden ar
blinda p.g.a katarakt. Det ar en mycket
vanlig sjukdom i Sverige ocksa, dven
om vi tack och lov hér har tillgang till
modern operationsteknik.

Katarakt kan drabba i alla aldrar, t.o.m
i spadbarnsaldern, men det ar vanli-

gare ju dldre man &r. | 70-arsaldern
har nastan 50 % av befolkningen kata-
rakt i nagon utstrackning.

Enda behandlingen ar kirurgi, aven
om man utomlands anvander en del
6gondroppar med vitaminer och an-
tioxidantia for att paverka katarakt-
utvecklingen. Nagon effekt av dessa
6gondroppar ér inte visad och i Sve-
rige anvands det inte alls.

Katarakt ar ju en sjukdom i linsen. Lin-
sen ar ca 10 mm i diameter och 3 mm
tjock, och i bade storlek och form kan
den liknas vid en "’tulotablett”. Linsen
vaxer for varje ar, och man kan faktiskt
se ~arsringar” pa den. Linsens upp-
gift ar att bryta ljuset for att vi ska fa
en skarp bild pa nathinnan. Nar linsen
blir grumlig, som vid katarakt, hindras
ljuset fran att brytas korrekt och bil-
den blir darfor suddig. Istéllet for att
fokusera ljuset pa en enda punkt pa
nathinnan sprids ljuset lite mer o6ver
hela nathinnan och man blir da vanli-
gen ocksa mycket blandningskénslig.
Vid mogen starr kan knappt nagot ljus
passera linsen och man kan da endast
skilja mellan ljus och moérker.

Ingen ny sjukdom

Sjukdomen har varit kand i flera tu-
sen ar och en behandlingsmetod som
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kallas starrstickning finns beskriven
redan ca 600 f.Kr i Indien och den an-
vdndes aven i var del av vérlden in
pa 1900-talet. Det var en metod som
gick ut pa att man gjorde ett litet snitt
i 6gat, gick in med ett nalliknande in-
strument och helt enkelt tryckte un-
dan linsen in i glaskroppen, sa ljuset
kunde ga in utan att passera linsen.

Detta ingrepp gjordes pa mogen starr
och i forhallande till att inte se alls
kunde man formodligen se ratt hyfsat
efter en starrstickning. Nagon skarp-
syn kunde man dock inte fa; fér det
kravs ju att man har en lins som bry-
ter ljuset. Behandlingen utfordes ofta
av resande séllskap som hade akt sin
vag innan infektioner och andra kom-
plikationer hann tillstéta...

Den forsta moderna starroperationen
gjordes pa 1700-talet, da man istéllet
for att trycka undan linsen tog ut den
ur ogat.

Pa 1800-talet fick man dessutom till-
gang till bedévande kokain-6gondrop-
par. 1949 gjordes den forsta operatio-
nen da en ny lins sattes in efter att den
grumliga tagits ut, men inte forrén pa
80-talet blev operationsmetoden mer
spridd och i allmant bruk.

Ett alternativ forr var att anvanda s.k
starrglaségon. Det var glas6gon med
extremt starka glas, vilket i princip
innebar att linsen sattes utanfor 6gat.
Operationstekniken har sedan ytter-
ligare forfinats och jag ska senare i
artikeln beskriva en modern katarak-
toperation.

Forr opererade man inte forran i ett
ganska sent stadium av sjukdomen,
da patienten hade s.k mogen starr
och i princip inte sag nagonting. Ef-
tersom tidigare operationsmetoder
innebar storre risker och samre resul-
tat an idag ville man vanta till ett sent
stadium, da man inte hade sa mycket
att forlora pa att operera och ta risken
for komplikationer.

Idag ar tendensen att man opererar i
betydligt tidigare stadium; man bru-
kar saga att det ar tid for operation
da patientens subjektiva besvar over-
vager risken for komplikationer (som
alltsa ar relativt liten idag).
Starroperation ar den vanligaste av
alla operationer i Sverige — det utférs
mellan 70 och 80 tusen per ar i landet.

Vad ar da orsaken till
katarakt?

Nagon egentlig orsak till varfor man
far katarakt kdnner man inte till. Man
vet dock att det blir vanligare med
O0kande alder. Trauma mot 6gat (ex-
empelvis kraftiga slag eller stick i
Ogat) okar ocksa risken , liksom vissa
andra 6gonsjukdomar. Forutom reti-
nitis pigmentosa 6kar ocksa glaukom,
druvhinneinflammation och diabetes-
relaterade 6gonskador risken for ka-
tarakt.

Det finns ocksa helt andra sjukdomar
som kan oka risken for katarakt, sa-
som diabetes (utan 6gonkomplikatio-
ner), Downs syndrom och atopiskt ek-
sem.
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Kortisonbehandling, saval systemisk
behandling som lokal behandling i
form av 6gondroppar, okar risken for
katarakt. Den typen av katarakt man
kan fa av kortisonbehandling liknar
den man far vid RP.

Katarakt och RP

Det finns nagra saker som sarskiljer
katarakt hos en retinitiker jamfort med
ovriga former:

Det ar en bakre subkapsular kata-
rakt man vanligen far som retinitiker.
Grumlingen bérjar da centralt, langt
bak i linsen, dar ljuset maste igenom
innan det nar nathinnan; saledes ett
kritiskt stalle. Detta innebar att som
retinitiker far man forhallandevis stor-
re subjektiva besvar av en till synes
lindrig katarakt jamfort med andra pa-
tienter. (Om istéllet grumlingen sprids
mer jamt o6ver linsen eller at sidorna
stor det synen mindre.)

RP-patienterna ar ocksa i allménhet
yngre och medelaldern ar endast 45-
50 ar vid operation.

Katarakt sanker kontrastkansligheten
mer hos en retinitiker an hos andra,
och den éar ju vanligtvis dalig redan
innan katarakt utvecklas.

En ytterligare sak som skiljer ut RP-
patienterna ar att efterstarr ar be-
tydligt vanligare. 60-70 % utvecklar
efterstarr, hos andra patienter ar det
endast 15-20 %. (Efterstarr innebar att
aven kapseln som sitter runt linsen
grumlas.)

Ett generellt problem nar man har ka-
tarakt samtidigt med andra 6gonsjuk-
domar ar att detblir svarare attbedoma
nar det kan vara lampligt att operera;
da det kan vara svart att skilja hur stor
del av synforsdmringen som beror pa
katarakt och hur stor del som beror
pa den andra sjukdomen, t.ex RP.

Sjalva operationen av katarakt skil-
jer sig dock inte for en RP-patient —
samma teknik anvands, det ar inte
mer komplicerat och det ar inte fler
komplikationer. Man maste dock vara
medveten om att resultatet ju beror pa
nathinnefunktionen. Det ar den som
ar den begransande faktorn.

Att RP-patienterna ar yngre vid opera-
tion gor ocksa att vissa har kvar en
viss ackommodationsférmaga i lin-
sen (dvs férmagan att anpassa lin-
sens tjocklek for att fa skarp bild pa
olika avstand). Den nya plastlinsen &ar
ju stel och kan saledes bara ge skarp
bild pa ett visst avstand; pa andra av-
stand far man kompensera med glas-
ogon. For aldre patienter ar det har
vanligtvis inget problem; de ar redan
vana att anvanda lasglasogon, men
for en yngre patient kan det kannas
ovant och det ar viktigt att vara forbe-
redd pa att det blir sa.

Hur gar en operation till?

Fore operationen traffar patienten
ogonldkaren for att ga igenom forut-
sattningarna for operationen. Patien-
ten informeras ocksa om riskerna
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med operation. En komplikationsrisk
finns alltid, aven om den ar mycket
liten. En patient av 2-3000 far besvar
med blédningar och infektioner efter
operationen och farre an en av 3000
patienter kan riskera blindhet efter
operationen.

En biometri gors, dvs en matning av
O0gats langd och brytkraft, for att kun-
na berédkna den nya linsens styrka.

Det ingrepp som for oss lekman
kanns ganska komplicerat tar en-
dast 6-10 minuter att genomféra for
en rutinerad 6égonkirurg. Hans Set-
terquist visade en film fran en av sina
kataraktoperationer, vilket var mycket
fascinerande att se.

Operationen goérs néastan alltid i vaket
tillstand, sa man borjar med att ge lo-
kalbedovande dgondroppar.

Forst laggs ett snitt pa 2,5 mm mel-
lan 6gonvitan och hornhinnan och ett
lite mindre hjélpsnitt pa ca 1 mm. Se-
dan rivs en 6ppning i den kapsel som
omger linsen. Kapseln bestar av en
mycket tunn men stark hinna som om-
sluter linsen och haller den pa plats.
En gelé sprutas in for att 6gat inte ska
falla ihop och kirurgen se battre.

Darefter gar 6gonkirurgen in med ett
instrument som med hjalp av ultra-
ljud smular sonder den sjuka linsen.
De sondersmulade resterna sugs upp
av instrumentet — det sag ut som en
form av dammsugning. Nar kapseln
ar tom och ren laggs den nya linsen

in, vilket ocksa kan goras via det lilla
snittet. Plastlinsen, som ar mjuk, viks
ihop och fors in via ett litet ror. Inuti
kapseln vecklar den ut sig och lagger
sig sedan pa plats, delvis med hjélp
av tva stédben som finns pa linsen.

Snitten behover inte sys, da vavna-
den ar sa elastisk att de gar ihop av
sig sjalv. For att undvika infektioner
sprutas antibiotika in avslutningsvis.

Direkt efter operationen ser man ing-
enting, eftersom 6gat da ar bade be-
dévat och blandat, men synen aterfas
mycket snart. FOrsta dygnet kan man
uppleva en del ljus- och fargfenomen
men redan dygn tva har de flesta allt-
sa fatt sin nya syn. For vissa kan det
dock drdja nagot langre, vilket ar helt
normalt.

Efter operationen far man givetvis ga
pa kontroller. Tre veckor maste man
anvanda kortisondégondroppar, for
att minska inflammation och svullnad
efter operationen. Man kan leva som
vanligt; det enda man bor undvika ar
att bada i simhall forsta veckan, p.g.a
infektionsrisken. Om nya glaségon
ska provas ut ar det lampligt att gora
det efter ca 6-8 veckor.

Forelasningen var som sagt mycket
intressant och informativ. Flera i audi-
toriet hade redan gjort kataraktopera-
tioner och manga av oss kommer sa-
kert dithan en dag. Manga fragor blev
besvarade och jag tror samtliga gick
déarifran lugna och tillfreds infér even-
tuella vantande kataraktoperationer.



Registerdiskussion

Vid Retina Internationals konferens i Helsingfors i somras framfordes ofta och
starkt att det ar viktigt fér alla med RP att fa reda pa vilken typ av RP man har
dvs genfel och arftlighet. Kring detta uppstod en diskussion pa var diskussions-
lista och vi aterger har nagra inligg och en kommentar fran Caisa Ramshage,
som skrev nagra av artiklarna om konferensen i férra RP-info. | den efterféljande
faktaartikeln finns information om RP-registret som delvis ar hamtad ur en arti-

kel i RP-info nr 2:08.

Inlagg 1:

Jag reagerade kraftigt pa en artikel i
senaste RP-info. Dar sags att alla som
inte tagit reda pa vilken typ av RP man
har ska skimmas. Det borde ocksa ha
berattats for oss SOM INTE VET hur vi
ska bara oss at for att fa veta. Jag har
ett flertal ganger tagit upp detta med
min 6gonlakare precis som min dotter
med sin och vi far bara svaret att det ar
ointressant. Vi bor i helt olika kommu-
ner. Min dotter i en storstadskommun
och jag sjalv i en liten, sa problemet &r
tydligen inte geografiskt. Ingen av oss
bor dock i Lund, det kanske skulle ha
varit lattare da.

Jag ar ocksa intresserad av informa-
tion om RP-registret eller hur man kan
fa veta om man till exempel finns med
dar. Om man tar in en artikel om RP-
registret i RP-info sa utgar man tyd-
ligen ifran att alla med RP vet allt om
RP-registret.

Jag vet att jag for manga ar sedan fick
fragor av min 6gonlikare om alla i min
familj som hade RP som jag kande till
men vad dessa upplysningar tog va-
gen eller vad de skulle anvandas till
har jag inte fatt veta.

Jag tycker RP-info som skall komma
med upplysningar till oss med RP allt
for manga ganger tar saker for givna.

Jag som haft RP i manga ar vet anda
inte allt som skrivs i tidningen, dess-
utom vad jag forstar tillkommer ocksa
ideligen nya medlemmar. Tar man in
en artikel om till exempel RP-registret
sa skulle det vél inte vara sa stort pro-
blem att tillfoga en liten faktaruta med
information, eller? Manga, i dag lite
ilskna, halsningar.

Inlagg 2:

Jag fick min felande gen bestamd for
manga ar sedan. Detta ligger i tryckt
forvar hos sjukhuset. Jag kanner ing-
et personligt behov av att veta det och
gor det inte heller. Vi vet ju alla att det
inte finns nagon bot for tillfallet.

Jag fick min diagnos for 53 ar sedan
och man har alltid hért att om 10 ar
kan det nog finnas bot och det lever
jag med. Nar det kommer fram att det
finns den minsta méjliga mojlighet for
bot och béttring ga da till attack for
att fa en genundersokning. Jag tycker
inte att man idag bor kdnna sig vare



sig misshandlad eller dum for att inte
ha fatt sin RP bestamd.

Jag tycker att RP-féreningen gor ett
fantastiskt arbete genom att sprida
kunskap om denna komplexa sjuk-
dom, som forskarna outtrottligt fors-
kar vidare pa. Trakigt att inte fler reti-
nitiker ar med i fGreningen.

Inlagg 3:

Jag maste nog halla med om att det
vore bra att fa veta testresultatet av
minst tre skal.

Det forsta skélet ar att jag ska fa ett
kvitto pa att jag over huvud taget ar
med i registret. | skrivande stund sa
vet jag faktiskt inte om jag ar det. Man
maste ha koll pa det tycker jag.

Det andra skélet ar att om man far nys
pa att nagot ar pa gang sa vill man ju
garna vara pa tarna i detta lage. Man
kan ju inte nédvandigtvis vara saker
pa att man inte missas att véljas till en
testgrupp.

Det tredje skalet galler mina anhoriga.
De maste ju ocksa fa en visshet om
vad som ar pa gang.

Caisa:

Tack for inlaggen. Det ar ratt att det
hade varit bra med en ruta i senaste
RP-info om hur man gar tillvaga for att
fa reda pa vilken typ av RP det & man
har. Men nar jag kom hem efter Hel-
singfors sa var jag bara sa glad 6ver
att de antligen borjade prata om be-
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handlingar pa manniskor att jag glatt
satte mig att skriva artiklarna och
hade inte en tanke pa att den informa-
tionen saknades.

Det ar dock oerhort bra nar andra
medlemmar i foreningen reagerar, for
da kan man ju ratta till det till nasta
tidning. Fortsatt garna att tala om nar
ni tycker det &r nagot som saknas el-
ler ar otydligt, det ar enda sattet for
oss att bli battre.

Sa till fragan om hur man bestammer
vilken typ av RP man har. Jag ar ingen
expert inom sjukvardsomradet - utan
en vanlig RP-patient - sa det enda
sattet som jag kanner till for att be-
stamma vilken RP-typ det ar man har
ar att genom sin vanliga 6gonlakare
fa en remiss till en undersékning pa
narmaste 6gonklinik. Om denna inte
kan gora en sadan undersokning (se
faktaartikeln) sa ber man i stéllet om
en remiss till 6gonkliniken pa Univer-
sitetssjukhuset i Lund.

En del landsting ar oerhort troga med
att ordna med remiss till Lund, men
argumentet att man inte skulle fa
komma dit for att det &nda inte finns
nagon behandling mot sjukdomen,
det argumentet bérjar bli allt svagare,
behandlingar ar pa vdg nu, men man
maste veta vilken typ man har for att
kunna komma ifraga fér dem.

Som sagt var, fortsatt komma med
synpunkter och ni dr ocksa vdlkomna
att skriva artiklar till tidningen!



Fakta om det svenska RP-registret

av professor Sten Andréasson, Lund

Det Svenska RP-registret skapades
i slutet av 80 talet. Initialt var detta
framforallt uppbyggt pa uppgifter fran
inskickade journalkopior samt patien-
ter, som registrerade sig sjalva.

Under borjan av 90-talet blev det alit
tydligare att retinitis pigmentosa inte
var ett tiotal utan flera hundra olika
sjukdomar, och genom moderna kli-
niska undersékningsmetoder, som
anvandes pa ett standardiserat satt
kunde dessa olika former av arftliga
ogonsjukdomar battre beskrivas.

Ytterligare en gren av det svenska RP-
registret utvecklades under 90-talet i
samband med unders6kning av DNA.
Biobanken skapades innehallande
DNA fran mer dn 1600 patienter.

Kostnaden for DNA-undersokningar
har minskat under senare ar. Idag kan
fler patienters blod undersodkas be-
traffande ett storre antal arftliga nat-
hinnesjukdomar.

Hittills beraknar vi att gendefekten
hos cirka 300 familjer har klarlagts
och vi ser detta, som utomordentligt
viktigt med tanke pa de terapiforsok,
som pabdrjats, men som grundar sig
pa att man klarlagt gendefekten.

Man kan sammanfatta att det svenska
RP registret med 2 700 patienter ar en
utomordentligt viktig del i det arbete,
som nu pagar for att hitta lamplig bot
mot de synhandikapp, som orsakas
av arftliga nathinnesjukdomar.
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Finns jag med i registret?
Eftersom vi saknar administrativ per-
son, som handhar registret sa gar det
tyvarr inte att ringa for att fa reda pa
om man ar med i det. Daremot kan
man fraga via e-post till sten.andreas-
son@med.lu.se sa svarar jag snabbt.
Ange namn adress och fodelsedata.

Hur gor man for att komma
med i registret?

Man ber sin 6gonlakare om en re-
miss till en undersokning pa narmas-
te ogonklinik. Kliniken sdnder sedan
uppgifterna till Universitetssjukhuset
i Lund.

Vad skall undersokningen
innehalla?

Jag tycker det ar bra att flera klini-
ker idag sjalva har borjat sanda ivag
blodprover for DNA-analys. For att
halla kostnaden nere &r det viktigt att
undersokningen foregatts av en kli-
nisk underso6kning inkl elektrofysio-
logi. DNA-unders6kningarna bygger
pa att man i forvdg vet om patienten
har kdnsbunden RP, dominant RP, re-
tinoschis, choroideremi, Leber etc.

Har man fler i slakten som har RP sa ar
det viktigt att uppge deras namn. Om
narmaste 6gonklinik inte kan géra en
sadan har undersokning sa ber man i
stallet om en remiss till 6gonkliniken
pa Universitetssjukhuset i Lund.



Arftlighet och RP

av Gitte Juul

Dr Gitte Juul @r verksam vid Kennedy Centret i K6penhamn. Centret ar ett natio-
nellt forsknings- och radgivningscenter for genetik, synhandikapp och mental
retardation. Artikeln har tidigare publicerats i den danska RP-gruppens tidning
RP-nyt och ar oversatt av Leif Pehrson.

Generellt om arftlighet

En individs egenskaper bestams av
specifika gener i kromosomerna. Kro-
mosomerna innehaller DNA som é&r
den molekyl som generna bestar av.

Varje cell hos manniskan innehaller 46
kromosomer (23 par). En individ har
22 par matchande kromosomer (auto-
somer) och 1 par konskromosomer(X
och Y). Autosomerna numreras fran 1
till 22. En individ med 2 X-kromosomer
(XX) blir en kvinna och om individen
har ett X och ett Y (XY) sa ar det en
man. | varje kromosompar stammar
den ena kromosomen fran fadern och
den andra fran modern.

En gen bestar av en sekvens av DNA
som kodar for (dvs ar ett slags recept
pa) ett visst protein. Proteinerna ut-
gor cellernas byggstenar. Generna
bestdmmer pa sa sétt genom protei-
nerna vara egenskaper.

For varje egenskap har man en gen
fran modern och en fran fadern dvs
ett genpar. En gen for en viss egen-
skap har sin bestidmda plats pa en be-
stamd kromosom.

Nagra sjukdomsgener dr dominanta,
dvs de 6verskuggar den andra genen
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i genparet. Andra gener ar recessiva,
dvs de kan bara fa genomslag om
bada generna i paret innehaller sjuk-
domsanlaget.

Arftliga sjukdomar beror pa férind-
ringar (mutationer) i bestamda gener
som &r lokaliserade pa bestidamda kro-
mosomer, antingen autosomerna eller
konskromosomerna. En mutation kan
gora en gen till en dominant eller en
recessiv sjukdomsgen.

De olika
arftlighetsgangarna

Autosomal dominant
arftlighetsgang

Autosomal innebar att — genen sitter
pa en av de 22 paren autosomer. Om
en autosomal gen har fatt en mutation
som ar dominant sa ar sjukdomen do-
minant arftlig, vilket innebar att indivi-
den bara behodver ha sjukdomsgenen
pa den ena kromosomen i paret, for
att fa sjukdomen. Om den ena forald-
ern har en sadan sjukdomsgen, sa ar
det 50 procents risk att ge den sjuka
genen vidare till barnet och barnet har



darmed 50 procents risk att fa sjukdo-
men, oavsett vilket kon barnet har.

Autosomal recessiv
arflighetsgang

Recessiv innebér att individen maste
ha sjukdomsgenen pa bagge kromo-
somerna i paret for att fa sjukdomen.
Om individen bara har en enkel sjuk-
domsgen sa kommer man att vara an-
lagsbarare. Bararen av ett sjukdoms-
anlag har inte sjalv sjukdomen men
kan fora anlaget vidare.

Om barnet mottar sjukdomsanlaget
bara fran den ena féraldern blir bar-
net sjalvt anlagsbarare men kommer i
denna situation inte att fa sjukdomen.
For att barnet skall fa sjukdomen skall
bagge foraldrarna vara anlagsbarare
och barnet skall motta en sjukdoms-
gen fran var och en avdem. Om bagge
fordldrarna ar anlagsbéarare sa ar det
25 procents risk att barnet, oavsett
kon, far sjukdomen och 50 procents
risk att barnet endast blir anlagsba-
rare. Chansen att barnet far normala
gener ar 25 procent, dvs det blir var-
ken anlagsbaérare eller far sjukdomen.

X-bunden recessiv
arftlighetsgang

X-bunden innebaér att sjukdomsgenen
sitter pa konskromosomen X. Detta
medfér att nastan bara pojkar/man
kan bli sjuka. Eftersom de bara har en
enda X-kromosom. Da flickor/kvinnor
har tva X-kromosomer blir de bara an-
lagsbarare eftersom de pa den andra
X-kromosomen oftast har en frisk gen.
For att flickor/kvinnor skall fa sjukdo-
men kravs att hon arvt en sjuk X-kro-
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mosom bade fran modern och fadern
vilket ar mycket sallsynt.

Om kvinnan ar anlagsbarare ar det 50
procents risk att en pojke far sjukdo-
men och att en flicka blir anlagsbarare.
Om en man har sjukdomen kommer
alla hans pojkar att vara friska efter-
som de far en Y-kromosom fran fa-
dern. Daremot kommer alla hans dott-
rar att arva hans sjuka X-kromosom
och alla blir darmed anlagsbarare.

Arftlighet och
Retinitis Pigmentosa

RP kan arvas pa alla ovanstaende
sétt. Den vanligaste arftlighetsgang-
en vid RP ar den autosomalt reces-
siva, darnast kommer den autosomalt
dominanta och sist den recessivt X-
bundna. | ungefar halften av alla RP-
fall kan man dock inte avgora arftlig-
hetsgangen eftersom det bara finns
en enda familjemediem med RP.

Man skiljer vidare mellan s.k. syndro-
mala och ickesyndromala former. Vid
syndromala former, som ofta ar sall-
synta, finns det symptom &ven fran
andra organ. Vid ickesyndromala for-
mer ar det bara 6gat som ar drabbat.

For narvarande kanner man till 6ver
35 olika gener eller s.k. Loci (platser
pa kromosomen) som ar orsak till de
ickesyndromala formerna av RP.

Vid den autosomala recessiva formen
av RP heter de vanligast forekomman-
de generna RHO(RP4), RP1 och RDS-
(RP7). Dessa ar upphov till respektive
25-30 procent, 5-10 procent och 5-10
procent av férekomsterna. | RHO ge-
nen kanner man till mer an 100 olika
mutationer.



Vid den autosomala recessiva formen
av RP ar de flesta generna sallsynta,
med en forekomst pa under 1 procent.
Nagra fa gener (RPE65, PDE6A och
PDEG6B) ar dock orsakt till 2-5 procent
(RPE65 ar ocksa kiant som RP20).

Vid den X-bundna formen av RP kan-
ner man till mutationer i RPGR genen
(ocksa kdnt som RP3) och RP2 som
de vanligaste med respektive 70-90
procent och 10-20 procent.

For ytterligare information om gener
se RetNet http://www.sph.uth.tmc.
edu/retnet/

Glom inte
Ditt bidrag
till var
forskningsfond,
plusgiro
24 75 19-2
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Paralympics —

Som liten grabb dromde jag om att fa
vara med pa OS nagon gang i fram-
tiden. Jag holl redan da pa med I6p-
ning och malen var hégt stéllda.

Nu blev jag inte tillrdckligt duktig pa
I6pning for att fa chansen att vara
med i landslag och OS. Jag fortsatte
dock att springa trots detta eftersom
jag tycker att det ar sa roligt att 16p-
trana.

Synen blev allt samre och besdken
pa akuten for att sys ihop och gipsas
efter diverse I6polyckor blev alit fler.
Det ar kanske inte idealiskt att springa
nar man inte ser sa bra men fordelar-
na overvagde helt klart nackdelarna,
sa jag fortsatte att tréna.

For snart tre ar sedan hade min syn
blivit sa pass dalig att jag blev klas-
sificerad som synskadad Iopare av
Svenska Handikappidrottsférbundet
och helt plétsligt 6ppnades nya moj-
ligheter for mig. Nu fick jag en plats
i frildrottslandslaget for funktionshin-
drade och blev anmald till VM. Jag
bestdmde mig da for att satsa pa att
forsoka komma med till Paralympics
i Peking 2008.

Som synskadad I6pare behéver man
dock oftast en ledsagare och sa dven
jag, darfor borjade jakten pa att fin-
na en lamplig och tillrackligt duktig
Iopare som skulle vilja springa med
mig. Efter ett par avhopp av ledsaga-
re fann jag till slut Cédric Schwartz-
ler som tyckte att det skulle bli kul att
springa med mig.



ett éve ntyr av Henrik Ruffel

Ordférande pa sprang

Vi sprang ett marathonlopp i Frankfurt
i slutet av oktober 2007 och dar kla-
rade vi kvalgransen for Paralympics.
Det var endast tre veckor innan kval-
perioden gick ut, sa det var en stor
lattnad att ha klarat tidsgransen och
det kandes som ett stort steg mot Pe-
king. Detta var dock ingen garanti for
att jag skulle fa aka till Peking. Han-
dikappidrottsforbundet tog endast ut
de som ansags ha stérst chans till en
bra placering i Peking.

Tre manader innan spelen i Peking
spikades den slutgiltiga truppen och
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jag fick da besked att jag blivit utta-
gen! Det kédndes riktigt roligt och jag
blev givetvis stolt over att fa repre-
sentera Sverige i Peking pa den klas-
siska distansen marathon.

Jag hade nu nagra manader pa mig
att genomfoéra de sista forberedelser-
na infor spelen i Peking. Det blev gi-
vetvis manga sprungna mil, men aven
trdning pa att dricka mycket vatska
under I6ppassen och trana i varme for
att vara sa bra forberedd som moijligt
infor de tuffa férhallandena som tro-
ligen skulle komma att rada i Peking.



Vi var en ganska stor trupp som flog
till Kina, sammanlagt var det 63 aktiva
och ett 40-tal ledare som begav sig till
Peking. Vi fick bo i samma hus som
den svenska OS-truppen hade bott i
ett par veckor tidigare. Allt var otroligt
valordnat i OS-byn. Det fanns unga ki-
nesiska volontérer 6verallt, nagra pra-
tade till och med svenska.

Invigningen av Paralympics i ”Fagel-
boet” var en fantastisk upplevelse
med fullsatta laktare och imponeran-
de uppvisningar pa innerplanen.

Marathonloppet gick av stapeln sista
dagen pa spelen sa jag fick nastan tva
veckor pa mig att acklimatisera mig
till varmen, luftfuktigheten och tids-
omstallningen. Jag kande inte av luft-
fororeningarna men av de tva veckor
som jag var dar var det endast klar sol
under tre dagar, resten av tiden var
det ett kraftigt dis som gjorde att man
knappt sag solen och da hade man
anda stangt av massor av fabriker och
halverat biltrafiken.

Nastan allt fanns i OS-byn och dess-
utom var det gratis vilket man inte
riktigt ar van vid. Som exempel kan
namnas, optiker, tandlakare, sjukhus,
frisor och en jattehangar som funge-
rade som matsal och som var oppen
dygnet runt. Det gick regelbundna
transporter till alla tédvlingsarenor sa
vi hann med att titta pa en hel del tav-
lingar innan det var dags for mitt lopp.

Kvallen innan loppet fick vi antligen
se startlistan och vilka tider mina kon-
kurrenter hade gjort det senaste aret.
Da gick luften ur mig lite grand, efter
att ha varit 11 pa varldsstatistiken 2007
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var jag nu helt plotsligt 24. Helt otro-
ligt vad alla hade forbattrat sig jamfort
med tidigare ar. Fran att ha siktat pa
en topp 5 placering fick jag nu hastigt
och lite mindre lustigt stalla om siktet
pa att i forsta hand férbattra min egen
tid fran forra aret och inte bry mig sa
mycket om mina konkurrenter.

Vi startade loppet pa Himmelska Fri-
dens torg och allt gick bra till att b6rja
med. Det var en otroligt stor publik
langs banan och de hejade friskt pa
alla deltagare. Jag holl min planerade
fart i nastan 35 km trots att jag redan
vid 30 km borjade fa kramp i benen
som férmodligen berodde pa varmen.
Vid 38 km blev jag tvungen att stanna
och stretcha i drygt tvd minuter pa
grund av valdigt kraftig kramp.

Jag fick nastan panik, det var ju inte
sa har jag ville att mitt lopp skulle slu-
ta. Jag kom dock igang igen, men fick
stanna ytterligare en gang vid 39 km.
Med en sista kraftanstrangning lycka-
des jag komma igang igen och upp-
levelsen att springa in pa ett fullsatt
stadion med jublande ménniskor gar
inte att beskriva. Sista metrarna full-
standigt flog jag fram i ett lyckorus
och det kandes helt underbart att ta
mig 6ver mallinjen.

Tiden blev givetvis inte sd bra som
jag hade hoppats pa, men trots allt
var den ca sex minuter battre an forra
aret sa jag var ganska nojd trots alit.
Att placeringen bara blev 22 ar en an-
nan historia.



Mitt forsta ar som synskadad

av Anette Jahnke

Det har nu gatt ett ar sen den dar dagen da jag ringde vardcentralen,

— Nu, har jag snubblat 6ver en betongsugga igen, det maste var nagot fel pa mig,
sade jag till skoterskan. Efter en del om och men fick jag diagnosen RP. Efter
detta kastades jag in i en helt ny varld - de funktionshindrades. Jag har samman-
fattat mitt forsta ar som synskadad i en dikt

Mitt forsta ar som synskadad

Skoterska vardcentral
Lakare vardcentral
Ogonlékare 1
Skéterska 1 Ostra sjukhuset
Skoterska Sahlgrenska sjukhuset
Ogonlékare 2
Skéterska 2 Ostra sjukhuset
Telefonist vid Syncentralen
Synpedagog 1
Optiker 1
Kurator
Ogonlékare 3
Forsakringskassans handlaggare 1
Ordf6rande i SRF Goteborg
Forsakringskassan handlaggare 2
Chef 1
Chef 2
Arbetsformedlingens handlaggare 1
Arbetsformedlingens handlaggare 2
Facklig representant 1
Facklig representant 2
Chef 3

Handlaggare Utbildningsforvaltningen

Handlaggare fardtjanst

Socialkonsulent arbetsformedlingen Rehab

Forsakringskassan handlaggare 3

Synpedagog 2 arbetsformedlingen Rehab

Arbetsterapeut 1
Anpassningslarare
Handlaggare personalhalsan

Skoterska 1 vardcentral
Skoterska 2 vardcentral
Arbetsterapeut 2
Apotekare 1
Handlaggare Talboks- och punktskriftsbiblioteket
Skéterska 3 Ostra sjukhuset
Optiker 2
Apotekare 2
Handlaggare Goteborgs fastighetskontor
Apotekare 3
Elektriker 1
Handlaggare forsakringsbolag
Tekniker 1
Elektriker 2
Tekniker 2
Bibliotekarie 2
Arbetsterapeut 3
Informator forsakringskassan
Bibliotekarie 1
Skadespelare
Tekniker 3
Informatdr Motion och idrottsforeningen for synskadade
Professorn
Punktskrift larare 1
Punktskrift Iarare 2
Punktskrift Iarare 3
Optiker 3
Elektriker 3
Forsakringskassan handlaggare 4

Skrivet 16 oktober 2008, klockan 09:15
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Nytt fran forskningsfronten

av Bengt Vilhelmson

Tillvaxtfaktorn CNTF far
shabbare handlaggning

Kliniska studier pagar i USA med till-
vaxtfaktorn CNTF. | 6gat placeras en
liten kapsel, som sakta slapper ifran
sig amnet som ska skydda nathinnan
mot att fortvina. Bade personer med
tidigt och sent utvecklad RP samt torr
makuladegeneration(AMD) ingar i for-
sOken. Forsoken har hittills visat goda
resultat.

Foretaget Neurotech har av den ame-
rikanska motsvarigheten till lakeme-
delsverket fatt en sa kallad “fast track
designation” for den har metoden.
Det innebér att de far en genvag i den
handlaggningsprocess som ska leda
till ett godkannande av produkten.
Tidigt i var forvantas resultat fran stu-
dierna.

Utokade kliniska studier
om konstgjord nathinna

Foéretaget Second Sight anser sig
ha uppnatt uppmuntrande resultat i
sina kliniska studier med sin senaste
konstgjorda nathinna. De annonserar
att de kommer att utéka antalet delta-
gande personer i Europa och Mexico.

Metoden ger personer som ar blinda
i RP en mojlighet att aterfa litet syn.
Det handlar inte om lassyn utan om
mycket begransad syn som 6kar mo-
bilitet och sjalvsténdighet nagot. | de
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senaste resultaten som redovisats
kan personer lokalisera en dorr pa
sex meters avstand och ga langs en
lika lang linje i golvet.

Ny pusselbit i
stamcellsforskningen

Ett forskarteam fran Montreal i Ca-
nada har hittat ett styrande amne, lka-
ros. Det kan vara en viktig pusselbit
i den kedja som styr stamceller till
att bli nya synceller. Enligt professor
Berndt Ehinger ar det har ett viktigt
steg framat, och nagot for forskning-
en att ta tag i. Men det aterstar anda
ett langsiktigt envetet arbete pa ett el-
ler tva decennier.

Varning for A-vitamin vid
Stargardts

Den amerikanska RP-foreningen
Foundation Fighting Blindness (FFB)
rekommenderar personer, som har
den recessiva formen av Stargardts
sjukdom eller sa kallad tappstav de-
generation, att inte ta ett extra tillskott
av vitamin A. Rekommendationerna
baserar sig huvudsakligen pa nya
djurfors6k som har visat att vitamin A
vid denna sjukdom kan forsamra sy-
nen ytterligare. Vi planerar att i nasta
nummer av RP-info aterkomma med
ytterligare artiklar om A-vitaminbe-
handling vid olika former av RP.



Saxat pa RP-listan

Insamling?

Inlagg 1:

Ny har. Har svenska RP-foreningen
nagra insamlingsverksamheter? Har
det i Sverige gjorts stérre insatser fér
att samla in pengar till RP-forskning?
De andra RP-foreningarna verkar vara
mer aktiva pa detta omrade.

Inlagg 2:

Hej! Intressant fraga du stéllde! Vi har
hittills inte samlat in pengar externt
till RP-forskningen. Vi har ju sjalvklart
tacksamt tagit emot gavor och tes-
tamenten till RP-féreningens forsk-
ningsfond fran medlemmar, men vi
har inte aktivt forsokt samla in pengar
fran allménheten.

Vi har i styrelsen funderat pa om vi
kanske ska boérja gora det, sa det vore
intressant att hora vad du och alla 6v-
riga medlemmar tycker om det.

Du har dessutom alldeles ratt i att
andra RP-foreningar - framforallt i
de anglosaxiska landerna - arbetar
mycket aktivt med insamlingar till
forskningen. Det cyklas, springs halv-
maror, kérs motorcyklar, bestigs berg
och ordnas insamlingsfester for att
samla in pengar och for att vacka upp-
marksamhet om RP i media.
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Sa vad tycker ni, bor vi eller bor vi
inte samla in pengar externt till forsk-
ningsfonden? Om vi ska gora det, hur
ska vi genomfora det?

For de som undrar over hur det fung-
erar med de pengar som kommer in
idag till forskningsfonden sa sparas
samtliga pa ett separat konto och se-
dan ar det Synframjandets forsknings-
fond som ser till att medlen kommer
till en lamplig forskningsorganisation
inom RP-omradet.

Vad ar RP-listan?

RP-listan &r var elektroniska dis-
kussionslista. Du anmaler dig
till var diskussionslista genom
att sanda ett "tomt” mail till: rp-
subscribe(snabel-a)smartlist.nu.

Du far da ett svarsmail med anvis-
ningar. Nar du sedan sander in-
lagg till listan anvander du adres-
sen rp(snabel-a)smartlist.nu.

Du ar valkommen att kommente-
ra tidningens innehall eller ta upp
helt nya amnen.

Du kan gora det direkt pa RP-
listan eller genom att sanda ditt
bidrag per post till RP-info, Box
4903, 116 94 Stockholm.




Returadress: Svenska RP-foreningen
Box 4903
116 94 STOCKHOLM

Porto betalt
Port Payé
Sverige

BEGRANSAD EFTERSANDNING. Vid definitiv
flyttning, atersand med uppgift om nya adres-

sen.

Atersiandes darfor att
1 adressaten ar okand
] adressaten har avlidit

O adressaten har flyttat, ny adress pa framsida

Tre RP-filmer fran

RP-féreningen i Norge har spelat in
tre informationsfilmer pa Dvd. Talet ar
pa norska. Det finns valmoéjlighet for
norsk eller engelsk text eller att avsta
helt fran textningen.

”Nar synet svikter” tar upp symptom
sasom blandningskénslighet, syn-
bortfall och daligt mérkerseende. Den
visar hur utredningen gar till fér att
faststélla diagnosen. Vi far se fing-
erad kikarsyn och fingerade synbort-
fall i centrala seendet. Svarigheten for
omgivningen att forsta den skiftande
och fragmentariska synen tas upp.
Hjdlpmedel fran syncentralen visas
bl.a optik som vidgar synfaltet.
Intervjuer om hur den gradvisa synfor-
samringen upplevs. Intervjuer av reti-
nitiker pa arbetsplatser. Forskningen,
bl.a med intervju av Berndt Ehinger
Lunds universitetssjukhus.

”Mobilitet nar synet svikter” demon-
strerar olika forflyttningstekniker bl.a
med GPS som ar ett komplement till
andra forflyttningsredskap. Visar oli-
ka inslag pa kurser om RP och forflytt-
ningsteknik, bl.a ledsagnings- och
kappteknik. Demonstrering av indivi-
duell utprovning av lamplig belysning

N 0 I‘ge av Anita Andersson
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i belysningslaboratorium utifran olika
behov, inomhus, utomhus samt vid
forflyttning. Demonstration av utprov-
ning av den basta belysningen med
fingering av seendet for en retinitiker.
Exempel pa synanpassning av den
yttre miljon. Orientering via natet med
hjalp av punktskriftsdisplay och/eller
syntetiskt tal for insamling av infor-
mation infor forflyttningen utomhus.
“Folelser (kanslor) nar synet svikter”
ar inspelad i samband med dagar om
RP pa Huseby kompetenscenter. Fil-
men ar gjord i intervjuform med reti-
nitiker i aktiv alder och psykolog pa
kompetenscentret. Fragor som tas
upp ar informationen om diagnosen,
reaktionen pa den och férhallnings-
satt till vetskapen om att ha en 6gon-
sjukdom som leder till blindhet. Andra
fragor som dven tas upp ar informa-
tionen till narstaende, arbetskamrater
och vanner, samt att bilda familj.
Filmerna finns att ldna hos Svenska
RP-féreningen och kan rekommende-
ras att visas tillsammans med anho-
riga, arbetskamrater och vanner. Kon-
takta kansliet pa tfn 08-702 19 02 eller
adm@srpf.a.se.



