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Vi blev fler medlemmar under 2010!

Det blev ett gladjande trend-
brott under 2010 da vi for forsta
gangen pa manga ar hade fler
medlemmar vid arets slut an
vid dess borjan. Jag hoppas att
detta inte var en engangsfore-
teelse utan att vi kan fortsatta
pa denna positiva trend aven i
ar.

Under aret som gatt har flera
anhoriga till retinitiker blivit
medlemmar och vi ser garna att
fler anhoriga gar med i forenin-
gen.

Helgen den 9-10 april har vi
arsmote pa Fristads Folkhog-
skola utanfor Boras och du ar
hjartligt valkommen att delta.

Nar vi var pa Fristad senast

for ett par ar sedan blev det en
mycket uppskattad arsmoteshelg
sa tag chansen och kom med i ar.
Mer information finns langre fram
i tidningen.

Det ar aven gladjande att kon-
statera att det fortsatter komma
in manga positiva rapporter om
utvecklingen pa forskningsfront-
en och det kommer du se mer av
under aret i Retinanytt.

Vi ses i Fristad!

Henrik Ruffel
Ordforande Svenska RP-
foreninge
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Ansvarsbegransning

Informationen i Svenska RP-foreningens Retina-
nytt tillhandahalls som en service till lasaren utan
nagon som helst garanti. Svenska RP-foreningen
har ingen maéjlighet att i detalj bedoma riktigheten
och relevansen i den information vi publicerar
eller i de annonser som forekommer i Retinanytt.
Foreningen har heller ingen méjlighet att ge medi-
cinsk radgivning i dessa fragor. Var och en maste
sjalv, tilsammans med sin 6gonldakare, bedoma
om informationen ar korrekt och tillamplig pa den
egna situationen.




RP-helg och arsmote i Fristad

Alla medlemmar ar hjartligt valkomna
tillen RP-helg den 9-10 april 2011. Det
hela dger rum pa Fristads folkhog-
skolanorrom Boras fran Iérdag lunch
till eftermiddagskaffet pa sondagen.

Vi inleder med lunch klockan 13.00.
Darefter forelaser Jorgen Gustafs-
son, optiker och universitetslektor
vid Linnéuniversitetet i Kalmar, om
optik och RP. Foéreningens arsmote
ager rum klockan 16.00. Lordagen
bjuder aven pa en férelasning av
ogonlakare Kristina Eriksson fran
Goteborg. Hon kommer att forelasa
under rubriken "Hur ser du egentli-
gen?” Pa sondagen kommer vi att
prova pa olika praktiska saker under
rubriken ”RP i praktiken”. Kom och
testa hur det ar att anvanda Internet
som retinitiker. Prova pa att anvanda
den vita kappen eller bekanta dig med
punktskrift. Det finns ocksad manga
tilifallen att samtala med gamla och
nya vanner.

Helgen ar ett samarbete mellan
folkhogskolan och RP-foreningen
och ar oppen for samtliga medlem-
mar, oavsett var man bor i landet.
Eftersom det ar en samverkans-
kurs med en folkhégskola sa vill vi
uppmarksamma dig pa maojligheten
att soka bidrag for reskostnader 6ver
200 kr. Hogsta bidrag ar 700 kr. An-
sokan fylls i under helgkursen.

Skolan ar handikappanpassad, med
horselslinga, och det gar bra att ta
med ledarhund.

Vi hjdlper varandra med att hitta pa
skolan och skolans personal finns
till hands, men behover du assistans
darutover maste du ordna det sjalv.

Helgen kostar 500 kr per person i dub-
belrum. Det finns dven ett fatal enkel-
rum for 650 kr. Om du endast vill delta
pa lordag eftermiddag betalar du 250
kronor for lunch och eftermiddagskaf-
fe.

Du anmaler dig till foreningens tele-
fonsvarare pa 08-702 19 02, eller e-post
adm(snabel-a)srpf.a.se. Senast 25 mars
2011 skall du betala deltagaravgiften till
foreningens plusgiro 62 21 08-9. Efter-
som antalet rum ar begransat behand-
lar vi anmalningarna i den ordning som
betalning inkommer.

Vi behover foljande information i an-
malan: Namn, telefonnummer och per-
sonnummer. Om du behover special-
kost eller om du har ledarhund sa ange
aven detta. Anmalan ar bindande men
om du blir sjuk aterbetalas avgiften
med avdrag pa 100 kr/person. Person-
nummer behodver vi for att folkhogs-
kolan ska ha mojlighet att ansoka om
bidrag for att halla i kursen. Program
och valkomstbrev skickas nar du gjort
din anmalan.

Om du har nagra fragor ring Pontus
Norshammar pa foreningens kansli 08-
702 19 02, man-fre 10.00 — 15.00.

Vi ses i Fristad!



Dagordning vid arsmotet 9 april 2011

Motets oppnande
Faststallande av rostlangd
Fraga om kallelse sants ut i tid
Faststallande av dagordningen

Revisorernas berattelse
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samt eventuella fyllnadsval

-
o A

Val av ett
kongressperioden 2011-2014.

16. Val av valberedning
17. Ovriga fragor
18. Motets avslutande

Val av moétesordforande, protokollforare samt tva justerare/rostraknare
Styrelsens verksamhetsberattelse for 2010

Faststallande av balansrakningen samt beslut om disposition av resultatet
Ansvarsfrihet for styrelsens ledamoater
Ersattningartill styrelseledamoter, revisoreroch valberedningens ledamoter
Budget och arsavgift for 2012 (Foreslas bordlagd till hosten.)

Eventuella motioner och propositioner

Val av ordforande pa 1 ar, 3 styrelseledamoter pa 2 ar, 4 ersattare pa 1 ar

Val av en revisor och en revisorssuppleant pa 2 ar
ombud och en ersattare till

SRF:s kongress for

Buss fran Stockholm till Fristad den 9-10 april 2011

RP-gruppen i Stockholm har fatt ett
bidrag fran Synskadades stiftelse i
Stockholms och Gotlands lan. Detta
innebar att vi for medlemmar boende
i Stockholms och Gottlands lan kan
erbjuda kostnadsfri busstransport
tur och retur Stockholm - Fristad.
I man av plats ar aven andra vialkom-
na att aka med till en lag avgift.

Bussen gar via Orebro dir vi rastar.
Vid behov kan vi gora ett snabbstopp
i Vasteras.

Bussen avgar fran Gotlandsgatan 44
Sodermalm, klockan 07.00 lordagen
den 9 april. Hemkomst berdaknas bli se-
nast klockan 20.45 pa sondagskvallen.

Vill du aka med bussen maste du ringa
till kansliet och anmala det pa telefon
08-702 19 02, eller mejla till adm (sna-
bel-a) retinanytt.se. Vid anmalan skall
mobilnummer lamnas.

Valkommen ombord onskar Stockhol-
msgruppen




Nytt fran forskningen

av Ole Chr. Lagesen, dversatt av Leif Pehrson

Strommen av publicerade forskningsnyheter fran nathinneforskningen okar
stadigt. Varje manad foreligger det nya artiklar som berattar om framsteg pa ett
eller annat forskningsfalt och som pekar fram mot mojliga behandlingsformer
for RP och andra genetiskt betingade nathinnesjukdomar. Har ar ett par av de
viktigare fran sommaren och hésten 2010.

Genterapiforsok mot "vat” AMD

Efter att ha fatt forsoksupplagget
godkant av den amerikanska
lakemedelsmyndigheten FDA,
satte engelska Oxford Biomedica i
december i gang de forsta kliniska
genterapiforsoken pa personer med
”vat” AMD, den allvarligaste formen av
aldersrelaterad makuladegeneration.

Forsoken skall utforas i samarbete

med det amerikanska Wilmers
Eye Institute i Baltimore, dar en
framtradande tidigare RP-forskare,

Peter Campaciaro, ar forsoksledare.
18 personer skall vara med, och
vektorn, ’lastbilen”, som skall fora de
friska generna pa plats i syncellerna
ar inte associerade adenovirus, som i
de tidigare genterapiforsoken pa RP-
formen Lebers, utan lentivirus, som
kan ta tyngre gen-last in i cellen. Det
registrerade nannet ar RetinoStat.

For RP-gruppen ar detta viktigt
eftersom Oxford Biomedica ju ocksa
arbetar med motsvarande upplagg for
genterapiforsok pa en form av Usher,
pa Stargardts och en form av recessiv
RP. Stargardts-ansokan skulle vara
klar fore jul, och om godkannandet
gar lika fort som for AMD-ansokan
skulle de forsoken kunna sattas igang
forhallandevis tidigtunder aret.

Nyaresultatfrantyskforskning
pa konstgjord syn

Som bekant arbetas det intensivt
i manga lander , men sarskilt i USA
och Tyskland, med forsok med
konstgjord syn, en nathinneprotes,
som ersattning for de synceller som
har gatt forlorade pa grund av RP.
En forskningsartikel publicerad
3 november 2010 fran forskargruppen i
Tubingen i Tyskland, under ledning av
professor Eberhart Zrenner, beskriver
nya framsteg . Man har forbattrat det
inopererade diodchippet ytterligare.
Det laggs under nathinnan, och skall
ersatta de doda syncellerna. De nya
resultaten kommer fran 3 personer,
som fran blindhet pa grund av RP nu
har kunnat tydligt urskilja former och
foremal och inte bara kunnat rora
sig runt i ett rum och se konturen av
personer, utan aven kunnat se siffrorna
pa en klocka och skilja mellan olika
grafarger.

Professor Zrenner anser att denna
teknologi, som har langt fler dioder
pa chippet an vad till exempel
amerikanarna hittills haft,kommer att
kunna ge blinda tillrackligt med syn
tillbaka for att genomforavardagslivets
goromal med hjélp av synen.



Jaghoppas attvikanstodjaochfaigang
mer verksamhet i stora delar av landet.
Aven Zrenner understryker dock,
liksom den engelska RP-foreningen
i ett uttalande, att teknologin ar i en
forsoks- och utprovningsfas, och
att det @annu kommer att ta lang tid
innan den konkret foreligger som ett
behandlingsalternativ.

Kan ett p-piller bromsa RP?

Det ar forskare under ledning av
professor Tom Cotter vid University
College Cork, Irland, som har
funnit att ett amne som ar centralt i
p-piller, kallat norgestrel, motverkar
apoptos,att syncellerna till slut dor.
Verkan ar dokumenterad i atta olika
djurmodeller med RP (mus och ratta).
Amnet férhindrar inte bara den slutliga
celldéoden utan har i djurforsoken
aven skyddat stodceller, de s.k.
gangliecellerna och har givit fortsatt
funktion i cellerna matt med ERG.
Amnet har i djurmodellerna visat
sig verksamt ocksa vid gron starr,
glaukom.

Norgestrel har den stora fordelen
att det ar ett valkant amne som
ar utprovat i andra sammanhang
och redan godkant som del av ett
lakemedel. Vagen till kliniska forsok
pa personer med RP skulle darmed
inte bli sa lang. Cotter och hans team
har tagit patent pa amnets anvandning
i detta sammanhang. Man sdker nu
kontakt med lakemedelsforetag for
att skaffa ekonomiskt och praktiskt
stod for den fortsatta utvecklingen
av det man hoppas skall kunna bli ett
effektivt behandlingsmedel mot RP
och glaukom.

Kan ett antibiotikum bromsa
dominant RP?

I en forskningsartikel offentliggjord
i november (Human  Molecular
Genetics), visar professor Peter
Humphries fran Trinity College, Dublin,
en av varldens ledande RP-forskare,
att ett ganska valkant antibiotikum
(17-AAG) har formaga att hindra eller
bromsa utvecklingen av en bestamd
typ av dominant RP. Forsoken ar
gjorda pa mus/ratta, med mutation
i en gen som paverkar cellernas
membran (RP10). Bortemot 40 % av
de dominanta forekomsterna hanfors
till mutationer i denna och 2 andra
gener dar de sjukdomsframkallande
proteinena har en likadan funktion i
cellen. Antibiotikumet binder sig till ett
s.k. "heat shock”- protein, Hsp 90 och
konsekvensen blir en 6kning av cellens
egen formaga att reparera en skada. |

detta fall hindrar det, eller i alla fall
bromsar,degenerationen i syncellerna.

Antibiotikumet 17-AAG ar utprovat
iandrasammanhang,ochingarikliniska
forsok, bl.a. avseende vissa typer av
cancer. Humphries-teamets slutsats
ar att ett sadant medel, som har en lag
molekylvikt och som har en maéjlighet
att tranga genom till nathinnan, utan
att anvanda injektioner har potential
att kunna neutralisera verkningarna av
en rad av de mutationsproducerade
sjukdomsframkallande proteinerna
som ger RP.

I nasta artikel kommenterar
professor Sten Andreasson denna
forskningsnyhet, som ar av speciellt
intresse for nagra svenska familjer.
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Verksamhetsberattelse for ar 2010

Styrelsen for Svenska Retinitis Pigmentosa-foreningen (RP-féreningen), med
organisationsnummer 802400 — 0898, lamnar harmed sin berattelse for forenin-

gens tjugonde verksamhetsar.

Om Svenska RP-foreningen
Svenska RP-foreningen bildades ar
1990. Vi ar en ideell forening for per-
soner med ogonsjukdomen Retinitis
Pigmentosa (RP) och beslaktade arft-
liga degenerativa nathinnesjukdomar.
Vi uppmuntrar aven anhodriga, ogon-
lakare, optiker och ovriga intresserade
att soka medlemskap som stodjande
medlem.

Vi vill genom lokala grupper i landet
mojliggora for medlemmarna att stodja
och hjalpa varandra. En viktig uppgift
ar att stodja och bevaka forskningen
kring retinala degenerationer. Vi vill
aven informera politiker och allman-
het om RP. Medlemstidningen “Reti-
nanytt” utkommer fyra ganger per ar
och har som huvudfokus att informera
om RP och bevaka nyheter inom den
medicinska utvecklingen.

Foreningen ar medlem i Retina Inter-
national (RI), www.retina-internation-
al.org . Rl ar en paraplyorganisation
for ett 30-tal RP-foreningar runt om i
varlden. Inom RI bedrivs bland annat
ett varldsomspannande samarbete
med fokus pa RP-forskning. Varje ar
halls ocksa ett Nordiskt mote dar vi
traffar RP-foreningarna fran Danmark,
Finland, Norge och Island.

Da foreningens ars- och hostmoten
vanligen forlaggs till en helg ges

medlemmarna mojlighet att traffas och
utbyta erfarenheter.

Vid dessa tillfallen bjuder vi in in-
tressanta forskare, forelasare och aven
hjdlpmedelsforetag. Allt i syfte att halla
medlemmarna a jour med den senaste
utvecklingen inom alla omraden som
kan berora RP.

Lokal verksamhet finns bl.a. pa Got-
land, i Goteborg, Skane, Stockholm,
Uppsala, Viarmland och Orebro. Mest
aktiv ar den s.k. "Stockholmsgruppen”
som anordnar regelbundna RP-pubar
med varierande teman.

Foreningens forskningsfond delar ut
medel till RP-relaterade forskningspro-
jekt. Fonden delar aven ut resestipen-
dium till yngre RP-forskare.

Fran och med den 1:a januari 2010 ar
RP-féreningen en branschorganisation
inom Synskadades Riksforbund (SRF),
www.srf.nu .

For ytterligare information, se forenin-
gens hemsida www.srpf.a.se.
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Om RP

Retinitis pigmentosa, RP, ar namnet
pa ett antal arftliga sjukdomar i 6gats
nathinna, retina. Pigmentosa kommer
sig av att det bildas pigmentklumpar
i ogonbottnen. RP ar en degenerativ
sjukdom, vilket betyder att cellerna
forstors gradvis. | Sverige uppskattas
antalet personer med RP, dven kallade
retinitiker, till mellan tre och fyra tu-
sen. RP ar den vanligaste orsaken till
allvarlig synnedsattning hos unga och
medelalders personer.

Orsaken till RP ar en storning i amne-
somsattningen i d6gats nathinna. Det
kan finnas defekter i de aggviteamnen
som deltar i processen att omvandla
ljusenergi till nervsignal, framforallt
i nathinnans stavar. Alternativt ar de
proteiner som bygger upp strukturen
pa tappar och stavar felaktiga. Det
kan ocksa vara fel pa de enzymer som
har att gora med cellens amnesom-
sattning.

| dag finns ingen behandling som ef-
fektivt botar patienter med RP. Resul-
tat fran en amerikansk studie visar att
sjukdomsforloppet i den vanligaste
RP-formen, med forlust av perifert
seende, mojligen kan bromsas genom
behandling med Avitamin. Nagon ef-
fekt pa synskarpan eller synfiltet har
daremot inte behandlingen.

| oktober 2008 gick den amerikanska
organisationen Foundation Fighting
Blindness ut med en rekommendation
att individer med recessiv Stargardt
och sk tapp-stav dystrofi orsakade av
mutationer i genen ABCA4 inte bor
overskrida det rekommenderade dags-
behovet av A-vitamin.

Medlemsantal

Under 2010 tillkom 64 nya medlemmar
och 15 medlemmar lamnade forenin-
gen. Totalt har nu foreningen 571 med-
lemmar.

Huvuddelen av medlemmarna ar i
yrkesverksam alder.

Aktiviteter under aret

7 februari Styrelsemote

10 april Arsmote, Orebro

10 april Konstituerande styrel
semote

23 maj Styrelsemote

26-27 juni Retina International
konferens, Stresa, Ital
ien

4-7 augusti Nordiskt mote, Reyk

javik, Island
Styrelsemote
Hostmote, Vasteras
Styrelsemote

5 september
16 oktober
21 november
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Arsmotet 2010

Arsmotet agde rum den 10 april i lokal-
er tillhorande Universitetssjukhuset i
Orebro. Foreningen har som policy
att halla arsmotet pa olika platser ute
i landet for att sa manga som majligt
skall ges mojlighet att delta. Vid motet
deltog 20 rostberattigade medlemmar.
Arsmotet godkidnde enhilligt verksam-
hetsberattelsen samt gav styrelsens
ledamoter ansvarsfrihet for verksam-
hetsaret 2009.

Arsmotet omvalde Henrik Riiffel till
foreningsordférande pa ett ar, Lau-
rence Westerlund till kassor och leda-
mot pa tva ar, Lars Bergqvist och Cai-
sa Ramshage till ledamoter pa tva ar
samt Leif Pehrsson, Oscar Persson
och Goran Westerberg till ersattare pa
ett ar. En ersattarplats vakantsattes.

Vid arsmotet avtackades den forre re-
daktoren Leif Pehrsson for sitt idoga
och mycket uppskattade arbete med
att utveckla foreningens informations-
blad RetinaNytt. Aven Eva Hummel-
gren avtackades i och med att hon
nu slutat som foreningens kanslists
arbetsbitrade. Eva fortsatter dock sitt
fortjanstfulla arbete med foreningens
Iopande bokforing.

| samband med arsmotet holl Profes-
sor Claes Moller en mycket intressant
och storligen uppskattad forelasning
om Ushers syndrom. Forskaren Moa
Wahlqvist redogjorde for en under-
sokning om halsotillstandet bland pati-
enter med Ushers syndrom. Ocksa det
var en larorik och initierad forelasning.

Retina Internationals konfer-

ens
Den sextonde RI Varldskongressen

holls denna gang i Stresa i Italien. RP-
Foreningen representerades vid kon-
gressen av Caisa Ramshage samt Lars
Bergqvist. Dessutom var styrelsel-
edamoten Oskar Persson och Camilla
Svensson narvarande som observator-
er.

Caisa Ramshage valdes in som leda-
mot i Retina Internationals s.k. Man-
agement Committee. Caisa kommer att
ansvara for Retina Internationals web-
plats och ungdomsverksamhet.

NOK 2010 och Nordiskt mote

Ett av malen som sattes upp vid det
nordiska motet i Lund 2009 var att an-
ordna ett RP-seminarium som en del av
programmet under den Nordiska Ogon-
lakarkongressen i Reykjavik 2010. Det-
ta seminarium genomfordes mycket
fortjanstfullt i augusti i ar. Huvudtalare
var Gerald Chader fran USA. Talade
gjorde aven den framstaende forskaren
Weng Tao och Professor Sten Andreas-
son. De narvarande ogonlakarna fick
pa detta vis en mycket god uppfattning
om forskningslaget pa RP-omradet. |
samband med NOK 2010 anordnade
den islandska RP-Foreningen ett Nor-
diskt mote.

Hostmotet

Hostmotet den 16 oktober anordnades
som ett samarrangemang med SRF i
Vastmanland. Huvudtalaren, Profes-
sor Sten Andreasson holl ett mycket
uppskattat foredrag om forskningens
utveckling och framsteg under de se-
naste tjugo aren. 47 medlemmar ur RP-
foreningen deltog i motet som ocksa
faststallde budget och medlemsavgift
for 2011. Medlemsavgiften beslots vara
densamma som 2010 dvs 250 kronor.
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Information

”RetinaNytt” som ar foreningens
medlemsblad har under aret utkommit
med fyra nummer. Detta ar lika manga
nummer som forra aret. Upplagan har
varit i stort sett oforandrad jamfort
med forra aret vilket innebar drygt 500
exemplar i svartskrift, ca 200 pa CD
och ett 10-tal pa punkt. Att upplagan ar
storre an antalet medlemmar beror pa
att RP-info gar ut till ca 100 personer
inom framst 6gonvard och lanstaltid-
ningar.

Foreningens hemsida — www.

srpf.a.se

Fran och med 2008 l6senordskydd-
ades vissa delar av foreningens hem-
sida i syfte att skapa ett mervarde for
medlemmarna. Numera finns det moj-
lighet att soka medlemskap via hem-
sidan. Under aret har en uppgradering
av hemsidans design och funktioner
genomforts.

Bokprojekt

Vid styrelsemotet i maj 2008 beslot
styrelsen att tillstyrka Anita Anders-
sons initiativ — att ta fram en bok om
RP och dess konsekvenser for retini-
tiker saval som for anhoriga och andra.

Malet ar att fardigstédlla en bok om ca
150 sidor med titeln ”Att leva med RP
— en handbok for retinitiker, anhoriga
och den ovriga omgivningen”. Boken
kommer att ta upp flera aspekter av
retinitikers vardag och dven innehalla
avsnitt skrivna av optiker och forsk-
are. Boken beraknas vara fardigstalld
under 2011.

Lokal och administrator
Foreningen hyr ett kontorsrum hos
SRF:s lokalforening pa Gotlandsgatan
44 i Stockholm. Pontus Norshammar
arbetar som administrator pa halvtid.

Ekonomi

Foreningen har inga stats- eller kom-
munala bidrag. Under aret har férenin-
gen erhallit ett verksamhetsbidrag fran
SRF pa 60 000 kronor. Foreningen har
under aret erhallit resebidrag fran Nor-
mans fond uppgaende till 50 000 kro-
nor. Styrelseledamoten Leif Pehrson,
som for sitt mangariga arbete inom RP-
foreningen erhallit ett stipendium pa
30 000 kr fran Stiftelsen Marta och Nils
Barthelssons minne, har skankt denna
summa till foreningen. En avsattning
pa 25 000 kronor har gjorts som del-
finansiering av bokprojektet. Styrelsen
foreslar att arets resultat, 2 093 kronor,
overgar i ny rakning.

Forskningsfonden

Vid borjan av aret fanns i fonden drygt
29 000 kronor. Under aret har fonden
tillforts nara 23 000 kronor. Foreningens
forskningsfond har under 2010 delat ut
5 000 kronor till Moa Wahlqvist, forsk-
are vid Universitetssjukhuset i Orebro,
som resestipendium och uppmuntran
till vidare forskning. Behallningen vid
arets slut var 47 181 kronor

Under de senaste aren har Svenska RP-
foreningens forskningsfond samman-
lagt stallt mer an en halv miljon kronor
till RP-forskningens forfogande.

-VB 5 -



Styrelse, revisorer och valberedning
Styrelsen har sedan arsmoétet i april haft foljande sammansattning:

Vald till
Ordforande: Henrik Ruffel 2011
Kassor & vice ordf: Laurence Westerlund 2012
Ledamot: Anita Andersson 2011
Ledamot: Bengt Vilhelmson 2011
Ledamot: Lars Bergqvist 2012
Ledamot: Thomas Ronnberg 2011
Ledamot: Caisa Ramshage 2012
Ersattare: Goran Westerberg 2011
Ersattare: Leif Pehrson 2011
Ersattare: Oskar Persson 2011
Revisorer
Revisor: Rudi Hedvall 2012
Revisor: Bjorn Johannisson 2011
Ersattare: Vakant
Valberedning
Sammankallande: Helena Lovén
Ledamot: Kerstin Soderberg,

Styrelsens arbetsordning

Styrelsen har under aret haft 5 protokolliforda sammantraden. Styrelsen har ock-
sa inrattat ett arbetsutskott. Under 2010 har arbetsutskottet bestatt av Henrik
Riffel, Goran Westerberg och Laurence Westerlund. Arbetsutskottet har haft tva
protokollforda moten. Den sedan tidigare inrattade framtidsgruppen har konfer-
erat per telefon eller e-post och underhandsbeslut har anmalts i styrelsen. Fram-
tidsgruppen har under 2010 bestatt av Laurence Westerlund, Caisa Ramshage
och Lars Bergqvist.

Under aret har aven en arbetsgrupp for drivandet av bokprojektet inrattats. Grup-
pen har bestatt av Leif Pehrson, Caisa Ramshage och Anita Andersson.

Ett varmt tack!

Vi vill avslutningsvis tacka alla dem som pa olika satt stottat och hjalpt oss i var
verksamhet. Ett mycket varmt och stort tack vill vi rikta till vara medlemmar som
bidragit till Forskningsfonden. Vi vill dven tacka vara 6gonprofessorer och forsk-
are som garna delar med sig av sin kunskap till oss.

Stockholm i februari 2011

Pa styrelsens uppdrag
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Svenska RP-foreningen

INTAKTER
Medlemsavgifter
SRF-bidrag
Materialforsaljning
Arsmoéte Hostmoéte
Reserverat fran foreg. ar
Ovriga intikter

Summa intakter

KOSTNADER
Arsmoéte Hostmote
Lokala traffar
Styrelse- och au-moéten
Konferens RI/RE
Medlemsavg. RI/RE
Ovr resor o konf
Personalkostnader
Lokalkostnader
Kontorsmaterial
Telefon

Internet

Porto

Ovr adm kostnader
RetinaNytt

Ovrig information
Bank- & Plusgiroavg
Ovriga kostnader
Summa kostnader

Avs till Forskningsfonden

RESULTAT

2010
139 148
60 000
0

10280
0

102 649
312 077

18 204
1243
8 643
38 616
19 217
22 428
63 748
28 560
4 841
3 889
6 477
7071
1260
59 204
25000
1169
414
309 984
0

2 093
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2009
131 610
60 000
698
7000

36 698
233 006

23 293
0

10 039
0

20 340
0

50 136
28 560
6 829
4 437
4 989
4 557
1 560
48 703
6 000
1194
0

210 635
10 000
12 369



Svenska RP-foreningen
Balansrakning per den 31 december 2010

TILLGANGAR 2010 2009
Kassa 0 414
Plusgiro 119 346 65 233
Nordea Konto 90 766 90 217
Div fordringar 6 901 22 296
Ovriga tillgangar 661 661
Summa tillgangar 217674 178 821

SKULDER OCH EGET KAPITAL

Diverse skulder 47 483 51 983
Skuld till forskningsfond -23 983 -23 983
Skuld till stockholmsgruppen 50 588 34 328
Avsittning till ungdomsverksamhet 38 655 38 655
Reservationer 35000 10 000
Balanserat resultat 67 838 55 469
Arets resultat 2 093 12 369
Summa eget kapital och skulder 217 674 178 821

Retinitis Pigmentosa

Den vanligaste ogonsjukdomen
bland unga och medelalders

Svenska RP-foreningen bildades 1990 och ar en patientforening for personer
med den arftliga 6gonsjukdomen Retinitis Pigmentosa. Féreningen ar aven
Oppen for anhdriga och andra intresserade.

Vi vill via lokala féreningar eller grupper stodja och hjalpa varandra. Vart
medlemsblad "Retinanytt” ger nyheter om den medicinska utvecklingen och
hjalpmedel for retinitiker.

Viktiga uppgifter for foreningen ar ocksa att informera politiker och allmanhet
om RP samt att stddja den forskning som bedrivs kring 6gonsjukdomen
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Ny behandlingsprincip vid en form av dominant RP

av professor Sten Andreasson, Lund

En valkdnd forskargrupp fran Irland har nu visat pa en ny mdjlighet att
behandla Retinitis Pigmentosa (RP). Professor Peter Humphrey var en av de
forskare som 1990 identifierade den forsta arftliga orsaken till RP. Man beskrev
da en stor irlandsk familj med RP som hade ett genetiskt fel pa rodoposingenen.

Gruppen har nu fortsatt sin forskning
men andrat inriktning mot behandling
av en dominant form av RP. Vi har ju
tidigarerapporteratombehandlingmed
genterapi vid olika former av RP. Det
som kannetecknar dessa behandlingar
ar att det varit RP med recessiv
arftlighetsgang. Ett protein har helt
saknats och man har darfor tillfort en
frisk gen, som producerat det amne
som nathinnan behover.

Vid dominant form av RP finns det en
frisk gen och en sjuk gen i nathinnans
celler. For en del har det visat sig att
den sjuka genen producerar ett protein
med felaktig struktur och darfor skadar
nathinnan. Nathinnan hade kunnat
klara sig med en frisk gen, men far
alltsd bekymmer av den sjuka genen,
som bildar ett sjukt protein, som skadar
nathinnan.

Tanken ar nu att man pa nagot satt
skulle kunna forhindra att det sjuka
proteinet bildas och professor
Peter Humphrey’'s grupp har kommit
pa en ny metod for detta, som
bland annat anvands experimentellt
vid cancerforskning. Genom att tiliféra
ett lakemedel som gar in i nathinnans
celler vill man stimulera ett amne som
normalt finns i cellen (Hsp90) och som
skall ta hand om det sjuka proteinet.

Man har astadkommit en
djurmodell med en IMPDH1 mutation

v

(RP10) och har behandlati djurmodellen
med mycket god effekt och lyckats
forhindra att nathinnans celler skadas.

Nu gar man vidare for att se pa vilket satt
man bast kan tillfora detta lakemedel
och hur ofta det behover tillforas.
Darefter kan det eventuellt bli aktuellt
att testa och anvanda pa manniskor.

Det som gor studien ytterligare
intressant ar att just den har genetiska
formen av RP finns hos ett antal
svenska familjer. Vi foljer denna
forskningslinje med stort intresse och
har ju sedan manga ar kontakt med
denna forskningsgrupp pa Irland

1. Suppression and Replacement
Gene Therapy for Autosomal
Dominant Disease in a Murine Model
of Dominant Retinitis

Pigmentosa. Millington-Ward

S, Chadderton N, O’Reilly M, Palfi

A, Goldmann T, Kilty C, Humphries

M, Wolfrum U, Bennett J, Humphries
P, Kenna PF, Farrar GJ. Mol Ther. 2011
Jan 11.

2. Prevention of autosomal

dominant retinitis pigmentosa

by systemic drug therapy targeting
heat shock protein 90 (Hsp90). Tam
LC, Kiang AS, Campbell M, Keaney

J, Farrar GJ, Humphries MM, Kenna
PF, Humphries P.Hum Mol Genet. 2010
Nov 15;19(22):4421-36. Epub 2010 Sep
2



Refsums sjukdom —
halls i schack av diet

Personer med den ytterst ovanliga
neurologiska sjukdomen Refsums
sjukdom kan bland annat utveckla
Retinitis pigmentosa. Sjukdomen kan
dock bromsas med ratt diet.

Refsums sjukdom ar ytterst ovanlig.
Socialstyrelsen skriver i mars 2008
under rubriken "Ovanliga diagnoser”
att man 1991 kande till sju svenska fall
av totalt sett 120 stycken konstaterade
fall i varlden. Flest patienter har
upptackts i Norge.

Refsums sjukdom ar en neurologisk
sjukdom som medfor svarigheter for
kroppen att bryta ner vissa former
av fett. Sjukdomen, som ar arftlig
och fortskridande, kan ge upphov
till RP, horselskador, deformering av
fotter och hander samt problem med
balanssinnet. En person med Refsums
sjukdomharsvartattbrytanerfytansyra,
vilket ar en amnesomsattningsprodukt
vid nedbrytningen av langa fettsyror.
Normalt bryts fytansyra ner snabbt av
kroppen, medan hos en Refsumpatient
lagras tvartom denna i vavnader
i kroppen samt ansamlas i stora
mangder i blodet. Fettsyror som
bryts ner via fytansyra finns i smor,
gradde, fet fisk och feta kottprodukter.
Eftersom sma mangder fytansyra kan
brytas ned genom en annan process
i cellens energiomsattning, sa kallad
omega-oxidation, tal personer med
sjukdomen dnda mattliga mangder av
sadana livsmedel.

Hoga halter av fytansyra bromsar
effekten av A-vitamin, eftersom de
bada amnena ar lika i sin struktur. Det
ar just "krocken” med och bristen pa
A-vitamin som kan forklara den langa
rad av sjukdomstillstdind som ar en
del av Refsums sjukdom, dar Retinitis
pigmentosa ar ett.

Norrmannen Sigvard Refsum upptackte

sjukdomen 1946. Amerikanen Jan
Cammermeyer fann sambandet
med storningar i fettomsattningen.

Dietbehandling pabodrjades i Norge
1966 under ledning av kemisten Lorentz
Eldjarn.

I november 2010 beskrev tidskriften
Survey of ophthalmology utforligt
sjukdomen. Har berattas att symtom
uppkommer i 20-arsaldern och ju
tidigare man kan satta in en bra diet,
desto lattare ar det att fordroja forloppet
av sjukdomen. Om Refsums sjukdom
och RP beskrivs foljande ”Idag vet
man att sjukdomen paverkar i forsta
hand nathinnan och darefter ger en rad
foljdsjukdomar. Om behandling inte
satts in tidigt sa ar prognosen dalig. Vid
40 ars alder berdaknas att man forlorat
all syn och horsel. Man kan aven fa
grava hjartproblem. Bland de tidigaste
tecknen pa Refsum ar nattblindhet och
andra karaktaristiska inslag som t.ex.
att synfaltet krymper. Da sjukdomen ar
sa ovanlig kan detta latt misstas for en
annan typ av RP.



Man har funnit att det i genomsnitt gatt
elva ar mellan det forsta besoket hos
en ogonlakare till att man konstaterat
Refsums sjukdom”.

| artikeln beskriver man att Refsums
sjukdom ar en av de retinala
degenerationer som kan behandlas.
1966 borjade man utveckla en diet
och den har efterhand forbattrats. Det
viktiga ar att undvika mjolkprodukter,
fet fisk och notkott. Dessa livsmedel
kan med fordel bytas ut mot fettfria
mejeriprodukter samt sojaprodukter.
Griskott och fagel gar bra liksom
samtliga gronsaker. Grundtanken ar
att fa ner fettintaget. Alla patienter
rekommenderas att ha regelbunden
kontakt med dietist.

Fragan for ogonforskare ar hur detta
kan paverka nathinnan.

Det ar obestridligt sa att dieten har
fungerat. Vissa symtom sasom
balans-svarigheter och problem med
deformering av hander och fotter kan
avstanna och aven ga tillbaka.

Detta galler dock inte hodrsel- och
synproblemen. Daremot har man sett
att man kunnat bromsa forloppet hos
de patienter som fatt dietbehandling.
| framtiden hoppas man kunna utfora
enzymbehandlingar och tillfora
enzymet phytanoyl-CoA-hydroxylas,
som kan bryta ner fytansyra.

For att na ett resultat kravs ett narmare
samarbete mellan neurologer och
ogonlakare.

Sammanfattningsvis anser forfattarna
att ogonlakare som upptacker
forandringar i nathinnan ocksa ska
stilla fragan om patienten har nagra
symtom pa Refsums sjukdom, som
problem med balans eller forandringar
i hander och fotter, dalig horsel eller
nedsatt luktsinne. Vidare tycker
forskarna att man i forsta hand ska
stilla dessa fragor till de RP-patienter
som saknar en dominant X-kromosom
och som har en arftlig RP.

Mer information kan fas pa hemsidan
www.refsumdisease.org.

Vad ar RP-listan?

RP-listan ar var elektroniska diskussionslista. 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 anvisningar. Nar du sedan sander inlagg till listan anvan-

der du adressen rp(snabel-a)smartlist.nu.

Du ar valkommen att kommentera tidningens innehall eller ta upp helt nya amnen.
Du kan gora det direkt pa RP-listan eller genom att sanda ditt bidrag per post tillReti-

nanytt, Box 4903, 116 94 Stockholm.



Utdrag fran UD-bloggen

Var nyaste medlem i redaktionen for Retinanytt har nyligen gjort praktik pa
EU-representationen i Bryssel. Denna artikel kommer fran UD-bloggen http://
blogg.ud.se. Detta inldgg ar skrivet av Simon Hoff som ar redaktéor pa EU-

representationen i Bryssel.

En termins praktik vid den svenska
EU-representationen i Bryssel har just
tagit slut for Karl-Fredrik Ahlmark.
Under hosten har han fatt arbeta med
fragor som ror utvidgningen, Vastra
Balkan och EU:s relation till USA.

- Praktiken har varit mycket
stimulerande och den internationella
miljon har givit mersmak, sager han.
Att beskriva hur en vanlig dag som
praktikant pa EU-representationen ser
ut ar svart, menar Karl-Fredrik Ahimark.
Fortrots att han varitpa”’reppen” sedan
i augusti ar han fortfarande fascinerad
av hur svart det ar att planera saker i
forvag.

Nar som helst dyker det upp nya
saker som river upp lagda scheman.
Sammantaget har hans arbetsuppgifter
anda handlat om att forbereda underlag
infor moten och forhandlingar samt att
skriva rapporter som skickas hem ftill
UD i Stockholm.

- Man tvingas att komma in i arbetet
omgaende. Redan andra dagen jag
var har skulle jag vara med i en
radsarbetsgrupp.

Men det ar bara positivt, da kastas man
in i jobbet direkt utan lang vaéntetid,
sager Karl-Fredrik som gjort sin praktik
vid den utrikes- och sakerhetspolitiska
avdelningen pa representationen.
Hamnade ratt

Attkommatill EU-representationen stod
hogt pa onskelistan nar Karl-Fredrik
sOkte praktikplatser. Som praktikant
soker man inte till en specifik post utan
platserna sorteras efter studenternas
profil. Karl-Fredrik medger att han
verkligen hamnade helt ratt som fick
jobba med de omraden han ar sarskilt
intresserad av. Hans arbetsomraden
har kretsat kring EU-utvidningen,
Vastra Balkan och EU:s forbindelser till
USA.

Nu nar praktiken ar slut atervander Karl-
Fredrik till studierna i Europakunskap
vid Goteborgs universitet. For den
avslutande examensuppsatsen
har han valt att skriva om turkisk
sakerhetspolitik, ett amne som ocksa
gar in i de fragor han arbetat med i
Bryssel. Dessutom har han precis fatt
ett forskningsstipendium som gor att
han kan aka till Turkiet och samla in
material till uppsatsen.

”’Det ska ordna sig”

Karl-Fredrik ar helt klart nojd med
hur vardagen pa reppen gestaltat sig
och aven om han inte var orolig innan
han kom till Bryssel fanns det vissa
fragetecken.



har en
forstas

Eftersom Karl-Fredrik
synnedsattning blir
miljoombytet extra patagligt.
- Jag tankte faktiskt inte sa mycket
pa det innan jag kom hit, det ar nog
en risk annars att man bara tanker
pa problemen. Visst, det hade forstas
varit bekvamare for mig att stanna i
Goteborg men jag vill ocksa utmana
mig sjalv. Jag valjer hellre att se
Iosningar och utgar fran att det ska
ordna sig.

For att arbetet skulle fungera var
det viktigt att fa nagra speciella
program installerade i arbetsdatorn.
En inte alldeles enkel grej, nar
it-miljon ar omgardad av hoga
sakerhetsforeskrifter.

Det Ioste sig dock tack vare den lokale
it-administratoren som pa plats kunde
ordna med installationen. Battre
framforhallning och planering fran
representationens sida skulle dock
kunna se till att allt fanns pa plats innan
praktiken borjade, nu drojde det nagra
dagar innan allt var iordningstalit.

-Annars harresponsenochbemotandet
fran representationen varit valdigt god,
sager Karl-Fredrik.

Aven om han har forstatt att
arbetsgivaren hade vissa funderingar
pa hur det skulle ga att ta emot en
praktikant med synnedsattning, sa har
han sedan han kom till reppen motts
av en ”inga-problem-installning” som
han tyckt mycket om.

- Jag kan vara frank och krass och
saga att alla arbetsplatser nog inte ar
sa responsiva som reppen har varit.

Men i och med att det kan finnas en
del okunskap och osakerhet hos
arbetsgivaren tror jag att det for andra
i min situation ar valdigt viktigt att vara
mycket tydlig och konkret nar man
kommunicerar sina behov och hur
saker och ting fungerar, for att visa
pa att okunskapen manga ganger ar
overdriven.

Till Bryssel kommer Karl-Fredrik garna
tillbaka. Likasa till arbetet med EU-
fragor. Den internationella miljon har
gett mersmak och arbetet med aktuella
utrikesfragor har varit stimulerande.

- Jag kan verkligen rekommendera
andra att soka praktikplats pa
representationen. Praktiken ger en
fascinerande inblick i de processer
som man spenderat sa mycket tid att
lasa om. Verkligen ett mervarde till
studierna.

RP-foreningens
forskningsfond

Plusgiro
24 75 19-2
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Returadress: Svenska RP-foreningen

Box 4903

116 94 STOCKHOLM Porto betalt
Porto Payé
Sverige

BEGRANSAD EFTERSANDNING. Vid definitiv

Atersindes darfor att

[J adressaten ar okand

[0 adressaten har avlidit

[0 adressaten har flyttat, ny adress pa framsida

o [}
Pa gang
RP-pub den 5 maj "Vinprovning”
Vinprovning med Lennart Gustafsson. Féranmalan och deltagaravgift. Mer
information kommer nar det narmar sig.
Adressen ar Gotlandsgatan 44 Stockholm. Caféet ar oppet 18.00-22.00

Valfri dryck och varma smorgasar finns att kopa i baren.

Vi star i dorren fram till 18.45 och visar till ratta, annars tryck pa stora
A-knappen och vanta tills dorren lases upp.

Valkommen!

Goran Westerberg och Ase Hedin
Stockholmsgruppen
Stockholm@srpf.a.se

Anhorighelg pa Hagabergs folkhogskola

Anhorighelgen ar planerad till den 29-30 oktober, mer information kommer
langre fram.



