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Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

juni-augusti

Lyckade aktiviteter under varen

| mars arrangerades ett mycket val-
besokt mote i Goteborg och jag vill
passa pa att tacka Susanne Mirshahi
som var initiativtagare till métet och
jag hoppas att det leder till fortsatt
verksamhet i Goteborgsomradet. Det
var dessutom ett samarrangemang
tilsammans med Synskadades Riks-
forbund Goteborg och jag ar saker
pa att vi i framtiden kommer att se
fler gemensamma traffar med SRF.

Vi har aven haft ett uppskattat
arsmote i Orebro med fokus pa Ush-
ers syndrom. | Stockholm har manga
av vara medlemmar traffats pa RP-
pubarna pa Gotlandsgatan en gang
i manaden.

Jag hoppas att vi kan stodja och fa
igdng mer verksamhet i stora delar
av landet.

For att underldtta sa kan du som
medlem hjalpa till genom att med-
dela vart kontor din aktuella e-post-
adress. Med hjalp av e-postadresser
kan vi bade snabbt och kostnads-
effektivt na medlemmar i ett omrade
dar en RP-traff planeras.

Om en manad halls Retina Inter-
nationals konferens i Italien och vi
ar glada att vi har fatt mojlighet att
skicka fyra delegater dit. Detta in-
nebar att jag raknar med att aven
nasta nummer av Retinanytt kom-
mer att innehalla mycket intressant
lasning,

Trevlig sommar!
Henrik Ruffel, foreningsordféorande
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Ansvarsbegransning

Informationen i Svenska RP-foreningens tidning
Retinanytt tillhandahalls som en service till lasar-
en utan nagon som helst garanti. Svenska RP-
foreningen har ingen majlighet att i detalj bedom-
ma riktigheten och relevansen i den medicinska
information vi publicerar och vi har heller ingen
mojlighet att ge medicinsk radgivning i dessa
fragor. Var och en maste sjalv, tilsammans med
sin ogonlakare, bedoma om informationen ar kor-
rekt och tillamplig pa den egna situationen.
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Arsmotesdag i Orebro den 10 april

Av Berit Jildenhed

Arets arsméte var férlagd till Universitetssjukhuset i Orebro och vi, medlemmar
och anhoriga, halsades valkomna av ordférande Henrik Ruffel. Han halsade da-
gens gaster; professor Claes Moller och doktorand Moa Wahlqvist valkomna att
forelasa for oss om Ushers syndrom — ett syndrom som ger en kombination av

RP och horselnedsattning.

Claes Moller informerade om olika
aspekter pa sjukdomen Ushers Syn-
drom, livsperspektiv och psykosociala
konsekvenser av dovblindhet.

Mer om det foredraget finns langre
fram i tidningen.

Efter en god lunch berattade Moa
Wahlqvist om sin forskning om halsan
vid kombinerad syn- och horselskada.
Hon anvande ett salutogent perspektiv
— har sitt fokus pa faktorer som fram-
jar halsa. Efter sitt foredrag uppvakta-
des Moa som ung forskare med 5000
kronor till sin fortsatta forskning av
RP-foreningen samt med en burk Alma-
sahonung.

Ett stort tack riktades till Claes Moller
som delat med sig av sina fantastiska
kunskaper pa ett forstaeligt satt for oss
medlemmar.

Aven Claes fick Almasahonung som
tack.

Darefter borjade arsmotet for 2010.
Ordforande Henrik Ruffel halsade alla
vialkomna till arsmoétet och forklarade
arsmotet for 6ppnat. Rostlangden fast-
stalldes till 20 medlemmar.

Av  verksamhetsberattelsen fram-
kom att foreningen hade varit aktiv
under ar 2009. Foreningen blev en
branschforening i SRF.

Medlemsantalet hade okat. Foreningen
anordnade ett Nordiskt mote i Lund dar
gemensamma fragor for de nordiska
RP-féreningarna diskuterades for att
finna nya samarbetsvagar. Hostmotet
holls i Lund med manga intresserade
medlemmar, som fick de nya ronen fran
forskarna.

Foreningens ekonomi delgavs och
revisorernas berattelse lastes upp,
vilket gjorde att arsmotet gav styrelsen
full ansvarsfrihet for 2009, dar foll en
lattnadens suck for styrelsen.

Vid valen omvaldes ordforande Henrik
Riiffel pa 1 ar. Till ledamoter omvaldes
Caisa Ramshage, Laurence Westerlund
och Lars Bergqvist pa tva ar. Ersattare
valdes Leif Pehrson, Goran Westerberg
och Oskar Persson.

Ordforande Henrik tackade for
fortroendet att leda foreningen och
innan han avslutade motet sa tackade
han Leif Pehrson for over 12 ar som
tidningsredaktor samt tackade aven
Eva Hummelgren for kanslihjalpen.
Darefter avslutade Henrik motet.

Manga tack for en mycket givande
forelasning och arsmote.
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Caisa Ramshage, Henrik Rdiffel, Moa Wahlqvist och Claes Méller i samsprak pa arsmétet i

Orebro.

Ushers vanlig bland retinitiker

Av Caisa Ramshage

Pa arsmotesdagen i Orebro héll Claes Méller, professor och éverlikare pa audi-
ologiskt forskningscentrum vid Orebro Universitet, ett féredrag om Ushers syn-
drom. Ushers ar en kombination av RP och horselnedsattning.

| Sverige finns mellan 3 000 och 4 000
personer med RP. Av dessa beraknas
cirka 800 ha Ushers syndrom. Det ar
alltsa en ganska stor del av Sveriges
retinitiker som har Ushers.

Ushers ar en form av dovblindhet. Att
man ar dovblind betyder att man bade
har en synskada och en horselskada;

man maste alltsa inte vara helt dov
eller helt blind for att kallas dovblind.
Syndrom heter det eftersom det
paverkar mer an ett organ, i Ushers ar
det nathinnan i 6gat och snackan i orat
som inte fungerar.

Diagnos och prognos
Claes papekade vikten av att fa en
korrekt diagnos, eftersom man da kan
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fa en korrekt prognos.

Prognosen ar viktig for att kunna
satta in ratt hjalp vid ratt tid. Till
exempel: nar behdéver man lara sig
teckensprak, maste patienten med
tiden lara sig taktilt teckensprak,
behdver patienten extra balanstran-
ing?

Diagnosen ar ocksa oerhort viktig for
att patienten ska fa veta orsaken till
sjukdomen. Om man inte vet orsaken
till sin sjukdom sa ar risken stor att
man antingen blir deprimerad eller att
man fantiserar om orsaken. Fantasin
ar ofta mycket varre an verkligheten.
Foraldrar kan till exempel fa for sig
att de har skadat barnet och orsakat
handikappet nar de tappat barnet i
skotbordet.

For patienten ar det viktigt att fa reda
pa sa mycket som mojligt om sin
sjukdom. Sjukvarden ska inte dolja
nagot, savida inte patienten uttryck-
ligen har bett om att inte fa informa-
tion. Det ar dessutom viktigt att fa en
exakt diagnos nu nar det bérjar komma
behandlingar. De olika diagnoserna
kan krava skilda behandlingar. | 70%
av Ushers kan man idag faststalla en
exakt genetisk diagnos. Det ar ocksa
viktigt att kdanna till att alla former av
dovblindhet inte ar Ushers, man kan
ha RP och hoérselskada som inte har
nagra samband.

Det ar ocksa viktigt enligt Claes Moller
att diagnosen ges sa tidigt som majligt,
helst ska diagnosen fas fore tonaren. |
tonaren vill man helst vara precis som
alla andra och da kan det vara svart att
ta till sig en diagnos.

Kartlaggning

For att kartlagga en patients
mojligheter och problem anvander
man ett internationellt klassifikations-
system som gar igenom:

- kroppsfunktioner

- aktivitet

- delaktighet

- personliga faktorer

- kroppstrukturen

- omgivning

Idag kontrolleras alla nyfédda pa BB
for att se om de ar horselskadade. Nar
de ar 1-3 manader sa kan man faststal-
la om de har horselnedsattning eller e;j.
De som idag far diagnosen Ushers typ
1 ar i snitt 2 ar, detta trots att synska-
dan kommer langsamt hos patienter
med Ushers.

Av de 400 med Ushers som Claes
Moller har undersokt ar endast 25-30
helt blinda. Alla som har Ushers har
en klassisk variant av RP, det vill saga
att man saknar morkerseende och
med tiden krymper synfiltet ihop fran
ytterkanterna och man far ett
kikarseende.

Forutom syn och horsel sa undersok-
er Claes ocksa balansen och om man
har nagra missbildningar, sasom extra
fingrar och tar. Aven neurologiska
undersokningar genomfors, och njurar
och hjarta kontrolleras.

Allt detta for att det finns dovblind-
hets-syndrom som paverkar mer an
bara syn och horsel. S& manga som
30% av de som har horselnedsattning i
barndomen har nagon form av syn-
drom.
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Det finns 25-30 olika dovblindhets-syn-
drom, men alla dessa syndrom ar inte
Ushers.

Olika typer av Ushers

Ushers delas grovt in i tre grupper:
Ushers typ 1 innebar att man forutom
grav horselskada och RP ocksa har
problem med balansen, Ushers typ 2
innebar mattlig horselnedsattning, inga
problem med balans, men med RP som
ofta debuterar i tonaren, Ushers typ 3
innebar att man har mattlig horselned-
sattning och RP och med tiden kan
problem med balansen tillkomma.

Balansen byggs upp av tre delar;
balansorganen i 6ronen, synen och den
tredje delen som ar skelett, muskler och
fotsulor. For de med Ushers sa ar det
balansorganen i 6ronen som paverkas.
Darfor ar det viktigt for personer med
Ushers typ 1 att trana extra pa balans-
en, det kan goras med gymnastik eller
genom att ga i ojamn terrang.

Svarigheter med Ushers
Dovblindhet ar ett situationsberoende
handikapp. | ratt omgivning kan det
fungera bra, men i fel miljo fungerar
det inte alls. | det egna hemmet dar
bara en person talar at gangen kan det
fungera bra, pa ett kafé dar det slamrar
och solen som lyser in genom fonstret
blandar en kan samma person finna sig
bade blind och dov.

Om man har RP med ett smalt
kikarseende tar man garna ett par steg
bakat for att se en storre del av den som
pratar, men har man dessutom en

horselnedsiattning sa medfor ett par
steg bakat att man inte hor ordentligt
vad personen sager.

Arftlighet

Den manliga y-kromosomen ar liten i
forhallande till x-kromosomerna. Det
gor att det ar valdigt fa sjukdomsanlag
som far plats pa Y-kromosomen, bland
annat finns dar ingen form av Ushers
syndrom.

Ushers syndrom kan alltsa inte arvas
konsbundet, det finns bara en arft-
lighetsgang for alla former av Ushers
och det ar recessiv arftlighet. Recessiv
arftlighet innebar att bada foraldrarna
bar pa anlaget - men behover inte sjilva
ha sjukdomen - och i genomsnitt vart
fjarde barn far sjukdomen.

Avslutningsvis

Claes Moller tillhor den grupp for-
skare som inte bara kan forklara sin
forskning pa ett pedagogiskt satt, utan
ocksa pa ett valdigt underhallande satt.
Om ni far tillfalle att héra en forelasning
med honom sa tag chansen, Aven om
man ”bara” har RP sa har han mycket
att lara ut.

RP-foreningens
forskningsfond
Plusgiro
24 75 19-2
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Svart med diagnos for dovblinda

Av Bengt Vilhelmson

Beroende pa var i landet man bor finns
det varierande tillgang pa expertis som
kan ge en korrekt diagnos vid dovblind-
het. Man maste fa reda pa orsaken, dvs
en korrekt medicinsk diagnos. Aven
den funktionella diagnosen, hur man
kan fungera i vardagen, ar dock lika
viktig sager professor Claes Moller vid
Universitetssjukhuset i Orebro.

Om vi raknar bort personer med
aldersrelaterade syn- och horselned-
sattningar, sa uppskattar man att det
finns cirka 2 000 dovblinda i Sverige.

Man kan inte ha specialkompetens
overallt. For nagra ar sedan bildades
darfor ett nationelltexpertteam for diag-
nosticering av personer med dovblind-
het. Detta for att hjalpa landstingen
med expertstod och kompetens.

Teamet innehaller specialister som till
exempel specialpedagog for vuxna,
socionom, specialpedagog for barn,
psykolog for barn, dovpsykiatriker, ge-
netiker och 6gonlakare.

Expertteamet vill ge bade en medicinsk
och en funktionell diagnos sager Claes.
En funktionell diagnos ar minst lika vik-
tig som den medicinska. Vad klarar jag
och vad behdver jag hjalp med? Vilka
praktiska insatser behdvs och hur kan
vi samordna dessa?

De svaraste fallen med dovblindhet in-
nefattar ofta forutom nedsatt syn och
horsel aven nedsatta funktioner i an-
dra organ.

Man samlar in alla medicinska och
funktionella data som finns om patient-
en pa olika hall. Det ar ett stort jobb att
rekvirera journaler fran landstingen.

Claes Moller i Orebro och dven Sten
Andreasson i Lund, som ocksa numera
ar med i teamet, gor sedan komplet-
terande undersokningar om det be-
hovs.

Man kommer ofta fram till en diagnos
och kan ge en prognos.

Darefter samlas man till moéte pa
hemorten dar man ger information aven
till familjen. Cirka trettio personer fran
olika myndigheter deltar ocksa i motet.

Claes visade en illustrativ mycket
komplicerad bild med mer an trettio
rutor som dovblindteamet i Stock-
holm tagit fram. Rutorna illustrerar
alla instanser som en person eller de
anhoriga maste tala med for att fa en
vardag att ga ihop. Det ar till exem-
pel hjalpmedelscentral, dovblindteam,
horselklinik, syncentral, heminstruktor,
ledsagare, brukarorganisationer och
mycket annat.

For en foralder till ett barn med flera
funktionshinder gar mycket av tiden at
till att leda doktorer och andra i en pro-
cess.

Claes ar kritisk till det daliga
samarbetet mellan olika myndigheter
nar det galler personer med svara
funktionsnedsattningar.
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Det brister i samordningen och
situationen blir svar for fordldrarna
som maste vara mycket drivande. Aven
om man enbart har RP kan man kanna
av det har sa han vidare.

Bor man i storstaderna och har
dovblindhet har man fordel av de
tvarfackliga teamen. Ett sadant ar
dovblindteamet i Stockholm.

Claes Moller har sammanstallt ett
register med personer med Ush-
ers syndrom. Han ska ansoka om att
det ska fa ett nationellt stod som ett
forskningsregister och eventuellt
samordnas med RP-registret i Lund.

Horsel- och synprotes

Tio procent av alla déva barn har nagot
av Ushers syndrom. | stort sett alla barn
som fods med total dovhet erbjuds
numera ett sa kallat cochleaimplantat.

Det ar en horselprotes som opereras in
pa bada oronen. Nio till tolv manader ar
en lamplig alder sager Claes.

Det ar mer an 3 500 som har implantat
nu i Sverige.

Aven for personer som har blivit dova
senare i livet pa grund av till exem-
pel Ushers syndrom typ 3 fungerar
implantaten. De far tillbaka horsel.

Nar det daremot galler retinala implan-
tat alltsa liknande proteser for att fa syn
tillbaka ligger utvecklingen langt efter.
Lovande forsok gors men det kommer
att ta manga ar innan synproteser blir
praktiskt anvandbara.

Ma gott trots alit!

Av Bengt Vilhelmson

Moa Wahlqvist dr doktorand vid Orebro Universitet sedan maj 2009 och tillhér
Institutet for Handikappvetenskap. Hennes huvudfokus i forskningen ar Ushers
syndrom typ 2 och halsoframjande faktorer ur ett psykosocialt perspektivet. Moa
ar intresserad av faktorer som framjar det friska inte sjukdom. Detta kallas aven

det salutogena perspektivet.

Vi har en tendens att ofta se
hindren, problemen och sjukdomen
sager hon. Det ar latt att tappa bort att
det finns saker som gor att jag mar gott
och trivs med mitt liv och klarar mitt liv
bra.

Det galler att identifiera sadana saker
och hitta andra satt att Ilosa problemen
man har. Att vanda pa perspektiven och
byta fokus.

Aaron Antonovsky introducerade det
salutogena perspektivet.



Arsmétesdag i Orebro den 10 april

Han upptackte att vissa manniskor som
suttit i koncentrationslager hanterade
vardagen pa ett utmarkt satt trots det
hemska de varit med om.

Vad ar det som gor att man klarar sig?
Han kom fram till att det ar viktigt med
en kansla av sammanhang. Han defini-
erade tre viktiga delar: Begriplighet,
hanterbarhet och meningsfullhet.

- BEGRIPLIGHET: Det finns struktur
omkring mig. Jag forstar det som hén-
der.

- HANTERBARHET: Jag har verktyg att
hantera svarigheter jag stalls infor. Det
finns ett natverk runt omkring.

- MENINGSFULLHET: Mitt liv har en
mening. Jag finns av en orsak.

Enkater

Hur studerar man halsoframjande
faktorer for personer med Ushers syn-
drom typ 2, fortsatte Moa. Ett satt ar att
gora intervjuer och skicka ut enkater.

Den nationella folkhalsoenkaten har
skickats ut till personer med Ushers
syndrom typ 2. Ett annat frageformular
som handlar om angest och depression
har ocksa skickats ut dar man sjalvskat-
tar hur man hanterar olika svarigheter
man stalls infor.

Enkaterna har lett till att person-
er med Ushers syndrom typ 2 kan
jamforas med befolkningen generellt
och med en grupp sominnehaller 6vriga
funktionsnedsattningar.

Fragor som stélls i enkdten ar hur man
skattar sin halsa.

Hur skattar man kanslan av att vara
olycklig eller nedstamd?

Det stills fragor om man forlorat tron
pa sig sjalv och hur man skattar sitt
varde. Fragor stills ocksa om man
nagon gang overvagt eller forsokt att
ta sitt liv.

Moas preliminara resultat ger vid han-
den att intressanta detaljer for grup-
pen Usher typ 2 kan presenteras nar
analysen av enkaterna ar klar.

Efter det att man kartlagt Usher-grup-
pen statistiskt ar djupintervjuer nas-
ta steg, sager hon. Det innebar att
ge personerna mer ingaende foljd-
fragor. Moas arbete kommer att vara sa
kallade kvalitativa studier.

Det ar viktigt, sager hon, att stude-
ra varfor en del mar bra trots samma
problembild som andra som mar
daligt.

Claes Moller flikar in att hans kliniska
erfarenhet ar att synforsamringen ar
det stora problemet vid Usher typ 2.
Det innebar att resultaten av Moas
forskning ar intressanta aven for ovri-
ga retinitiker.

RP-pubar i Stockholm

Under hosten kommer det vara RP-
pubar pa Café Java pa Gotlandsgatan
pa torsdagarna den 2 september, den
7 oktober och den 2 december.




Valbesokt RP-kvall i Goteborg

av Susanne Mirshahi

Den 23 mars 2010 anordnades en temakvall om Retinitis Pigmentosa (RP) i Gote-
borg. Kvéllen var ett samarrangemang mellan Svenska RP-foreningen och Syn-
skadades Riksforbund (SRF) Goteborg; faktiskt det forsta samarrangemanget
sedan Svenska RP-foreningen blivit branschférening i SRF i januari 2010.

Tydligen var det ett stort sug efter in-
formation kring RP for det kom hela
120 personer till arrangemanget — over
alla forvantningar!

Huvudtalare for kvallen var Sten An-
dreasson, professor fran 6gonkliniken
i Lund och Marita Andersson Gronlund,
ogonlédkare fran Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus i Géteborg.

Efter Stens och Maritas mycket intres-
santa foredrag (se nasta artikel) gavs
tilifalle till fragestund, vilket utnyt-
tjades av auditoriet.

Aven i pausen som foljde efter fore-
draget upplat foredragshallarna sin tid
och gav tillfalle for dem som ville kom-
ma fram och stélla fragor mer enskilt.
Detta var uppskattat, vilket kunde ses
pa de ringlande koerna fram till Marita
och Sten.

Svenska RP-foreningen

| pausen serverades fika och sedan
fortsatte programmet.

Leif Pehrson, f d ordforande i Svenska
RP-foreningen och nu styrelseleda-
mot, presenterade foreningen och dess
verksamhet. Ett antal retinitiker kande
da att man behovde en egen forening
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for att tillvarata retinitikernas
intressen. Dessa misshalligheter
mellan RP-foreningen och SRF ar nu
ett minne blott, och sedan arsskiftet
ar RP-foreningen en branschforening
inom SRF. Manga retinitiker ar ocksa
medlemmar i bade sin lokala SRF-
forening och i RP-féoreningen.

Leif berattade om RP-féreningen och
dess verksamhet. En uppgift som
foreningen har ar att sprida informa-
tion om sjukdomen till alimanhet, poli-
tiker med flera. Man bevakar ocksa vad
som hander pa forskningsfronten och
stodjer forskning pa retinaomradet
med hjalp av den forskningsfond man
driver.

En annan uppgift ar att via lokala grup-
per hjalpa och stodja varandra som
retinitiker.

Foreningen haridag drygt 500 medlem-
mar, men ser givetvis garna att det blir
fler!

For mer information — se foreningens
hemsida; www.retina-sweden.se.

SRF Goteborg

Slutligen presenterade SRF Goéteborg
sig och sin verksamhet. Pia Anders-
son, ordférande i SRF Goéteborg, och
Thomas Krantz,



RP-traff i Goteborg

medlemsombudsman, stod for presen-
tationen.

SRF har ju en stor och varierad verk-
samhet dar Pia och Thomas gav ett
axplock fran utbudet. Medlemstraf-
far, studiecirklar, resor, motionsaktiv-
iteter, mojlighet till personligt stod av
medlemsombudsmannen m.m.

Inom SRF finns ju personer med en
mangd olika synproblem och det kan
vara bra att lara sig om varandras syn-
problem ocksa.

Denna temakvall kommer att foljas av
andra temakvallar som ska ta upp olika
ogonsjukdomar, sasom makuladegen-
eration, glaukom etc.

Mer information fas pa www.srfgote-
borg.se.

Lokal RP-grupp i Goteborg
Sa var denna intressanta
innehallsrika kvall till anda.

Var kunskapsniva hojdes, fragor fick
svar och nya bekantskaper gjordes.

En forhoppning ar nu att en lokal
RP-grupp i Goteborgsomradet ska
kunna bildas och ha traffar med jamna
(eller ojamna) mellanrum.

och

Du som éar intresserad av att vara med
i en sadan grupp — hor av dig till Su-
sanne Mirshahi (susanne.mirshahi
(snabel-a) vgregion.se el. tel. 0730 — 68
17 00) eller Marie Banck (marie.banck
(snabel-a) ioff.goteborg.se el. tel. 031
— 368 20 84).

Traffarna kommer att annonseras bade
pa Svenska RP-foreningens hemsida
och SRF Goteborgs hemsida.

RP — orsak, undersokning, be-
handling och forskning .. susanme mirshan

Vid temakvallen om RP i goteborg gastades vi av Sten Andreasson, profes-
sor fran 6gonkliniken i Lund och Marita Andersson Gronlund, 6gonlakare fran
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus i Goteborg.

Sten Andreasson ar en auktoritet inom
RP-omradet i Sverige, och det var
otroligt roligt att kunna halsa honom
valkommen till Goteborg. Lika roligt
var det att Marita Andersson Gronlund
kunde delta och bidra med ett lokalt
perspektiv; hur det fungerar med RP-
utredningar i Goteborg.

Marita Andersson Gronlund inledde
med att beratta om hur 6gat fungerar.
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Ogat och synsystemet ska ses som en
del av hjarnan. Vara synceller i 6gats
nathinna, i form av stavar och tap-
par, har kontakt med synnerven som
ju ar forbindelsen med hjarnan. Att
som ogonlakare titta in genom pupil-
len mot o6gonbotten innebar alltsa i
princip att man tittar direkt in i hjarnan
- en fascinerande tanke faktiskt.



RP-traff i Goteborg

Vad ar da RP?

RP ar egentligen inte en enda sjukdom,
utan ett samlingsnamn pa flera sjuk-
domar i 6gats nathinna. RP kan alltsa
yttra sig ganska olikartat mellan olika
individer, till och med mellan olika in-
divider inom samma familj. Man kan fa
RP som enskild sjukdom eller som del
i ett syndrom.

Symtom vid RP

Det finns ett antal symtom som ar typ-
iska vid RP. Det varierar dock vilket/
vilka symtom som ar de dominerande
hos en enskild individ.

Typiska symtom:

- nedsatt morkerseende

- forminskat synfalt (pga att stavar-

nas funktion forsamras), ofta med

ett typiskt forlopp dar man behaller

centralt synfalt och synfaltet allra lan-

gst ut pa sidorna. Successivt forsvin-

ner sedan dven synfaltet utat sidorna

och kvar kan finnas ett litet centralt

seende. Synfaltsforandringarna ar van-

ligen likadana pa bada 6gonen.

- samre fargseende och kontrast-
seende

- okad ljuskanslighet, blandnings-
kanslighet

- samre synskarpa (pga att aven
tapparnas funktion kan forsam-
ras)

Undersokningar
De vanligaste undersokningarna som
gors i samband med en RP-utredning
ar foljande:

- synfaltsundersokning med Gold-

mannperimetri
- ogonbottenundersokning
- ogonbottenfotografering
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- ERG - elektroretinografi (en elek-
trofysiologisk undersékningsme-
tod dar man registrerar hur
stavar och tappar svarar pa elek-
trisk stimulering)

Arftlighet

Efter att ha gattigenom grundernakring
vad RP egentligen ar och hur det utreds
kom vi sa till fragan om arftlighet. Efter-
som det finns en hog grad av arftlighet i
sjukdomen ar det oundvikligt att ta upp
amnet i samband med ett RP-foredrag.
Fragan om arftlighet ar dock inte sa en-
kel. Forst och framst ror det sig ju om
manga sjukdomar, som yttrar sig pa
olika satt, debuterar i olika alder och
aven nedarvs pa olika satt.

Det finns olika typer av arftlighet:

- autosomal dominant nedarvning
- autosomal recessiv nedarvning

- X-bunden recessiv nedarvning
(modern bar pa anlaget och pojkarna
blir sjuka medan flickorna bara blir
barare av anlaget)

For cirka hélften av alla som far RP kan
dock ingen kand arftlighet pavisas.

RP-registret

Sten Andreasson berattade om RP-
registret, som har funnits sedan 1990.
Han poangterade att huvudsyftet med
att fora ett sadant register ar att kunna
behandla RP!

| registret finns enskilda patienter men
aven hela slakttrad finns med. Gene-
tiken hjalper till i forstaelsen av sjuk-
domen och kan bidra till att finna or-
saken. | nulaget finns 35 olika gener
identifierade som man vet kan orsaka
RP hos patienter i Sverige.
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Totalt finns 2900 personer med i reg-
istret. Hos 400 familjer vet man exakt
vilken gen det ar som orsakar RP hos
dessa personer.

Fordelen med att ha ett register ar
ocksa att om man gor ett genom-
brott i forskningen och nagon form av
behandling kan komma att bli tillgan-
glig kan man latt fa en o6versikt over
vilka personer som kan vara aktuella
for behandling.

Det ska ses som en trygghet att vara
med i RP-registret; att det gar att na
dem som kan bli aktuella for en viss
behandling.

RP-utredningar i Goteborg
Marita Andersson Gronlund fortsatte
sedan med att ge en bild av hur égon-
sjukvarden for retinitiker fungerar i
Goteborg.

Pa Drottning Silvias Barn- och ung-
domssjukhus (DSBUS) gor man utred-
ningar med elektrofysiologi pa bade
barn och vuxna, beroende pa att inget
annat stille har haft tillgang till sadan
apparatur i Goteborg. Helt nyligen har
dock ett samarbete paborjats mellan
DSBUS och Klinisk neurofysiologi pa
Sahlgrenska. Dar har man inforskaffat
utrustning for att gora synelektrofysi-
ologi och har nu samma madjligheter
som Lund och Uppsala.

Barn kommer aven fortsattningsvis att
tas omhand pa DSBUS. Vuxna kommer
att fa remiss till DSBUS for en klinisk
bedémning, men vidare utredning och
elektrofysiologi gors pa Klinisk neu-
rofysiologi pa Sahlgrenska.

En sammanfattande bedomning gors
sedan baserad pa anamnes, kliniska

VARFOR ETT SVENSKT
RP-REGISTER

Sten Andréasson féreldste pa RP-kvéllen i Géteborg.

Foto: Susanne Mirshahi
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fynd, elektrofysiologiska fynd, arft-
lighet, sjukdomsforlopp mm. Enheten
har ocksa ett gott samarbete med
kollegorna i Lund, som man i sarskilda
fall konsulterar.

Ett samarbete finns dessutom med en-
heten for klinisk genetik pa Sahigren-
ska, dit man kan remittera for vidare
utredning, t ex i de fall dar RP ar en del
i ett syndrom och inte bara en enskild
sjukdom.

En forhoppning infor framtiden ar att
man ska kunna bygga upp ett centrum
i Goteborg dar man pa basta satt med
ett samlat grepp ska kunna utreda och
ta hand om alla retinitiker.

Behandling och forskning
Slutligen tog Sten Andreasson upp
lite kring behandling av RP samt gav
lite axplock fran vad som hander pa
forskningsfronten. Eftersom det idag
inte finns sa mycket behandling att
tillga for retinitiker sa ar det for de
flesta hogintressant att veta vad som
pagar vad galler forskning.

Sten poangterade forst att nar det galler
behandling sa ar det av yttersta vikt att
ha en bra kontakt med sin Syncentral.
Dar kan man fa mycket hjalp och stod.

Den enda behandling som idag anvan-
ds ar intag av vitamin A. Studier har vi-
sat att vitamin A troligen kan bromsa
forloppet nagot vid vissa former av RP.
Vitamin A rekommenderas om inga an-
dra faktorer talar emot det ( t ex arft-
lighet for benskorhet eller graviditet).

Ogonkirurgi kan vara aktuellt i sam
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band med RP, inte for att behandla
sjalva RP-sjukdomen, utan andra as-
socierade tillstand, t ex refraktiv kirurgi
for att ratta till grav narsynthet eller ka-
taraktkirurgi.

Katarakt (gra starr) ar vanligare hos
personer med RP an ovriga.

Aktuella forskningsomraden i
korthet:

Nathinnetransplantation: Forsok pagar,
men har endast gjorts pa ett fatal
patienter, da det ar en mycket komplic-
erad process.

CNTF-faktorer: CNTF ar nervtillvaxt-
faktorer som kan skydda nathinnan
fran nedbrytning. Forsok gors dar
CNTF-producerande kapslar laggs in
i 6gat. Ett par hundra patienter ingar i
nulaget i sadana studier.

Retinachips: Ett chip implanteras pa
nathinnan och kan dar forstarka elek-
triska impulser.

Genterapi: Har provats pa RP-patienter
med brist pa enzymet RPE65, dar felet
sitter i en specifik, kand gen. Lyckade
forsok har gjorts pa ett fatal patienter
dar ett virus kopplats till DNA som forts
in till nathinnan och dar satt i gang
produktionen av RPEG65. Effekterna har
varit goda, men det ar fortfarande for-
skningsstudier, sa de narmsta aren blir
mycket spannande.



Mycket spannande pa

ARVO 201 O av Sten Andréasson, Lund

The Association for Research in Vision and Ophthalmology (ARVO) arrangerar
arligen det mest spannande och viktigaste 6gonmotet. Motet samlar 6gonfor-
skare fran hela varlden i Fort Lauderdale i Florida.

| ar var deltagandet rekordstort, trots
att det fanns ett askmoln fran Island
som riskerade att stora flygturerna.

ARVO 2010” samlade mer an
10 000 deltagare. Forskningsresultat
betraffande retinitis pigmentosa var
ett viktigt inslag vid arets traff. Motet
bjuder dessutom pa en personlig kon-
takt med olika forskargrupper, som
man bara hallit kontakt med via e-post
sedan forra arets ARVO-mote.

Var forskningsgrupp fran Lund hade
ett 15-tal arbeten, som presenterades
vid detta mote.

Jag tankte i denna resumé ta fram
en del aktuella forskningsfynd, men
forsoka belysa dem utifran de fragor
jag regelbundet far fran patienter.

Molekylargenetik

Detta begrepp later kanske svart och
ointressant, men det ar utomordentligt
viktigt i var stravan att vilja behandla
retinitis pigmentosa. Nya gener identi-
fieras regelbundet och den kunskapen
ar viktig.

Idag kan den genetiska orsaken till RP
identifieras hos cirka 30% av retinitik-
erna. Denna diagnostik ar mycket viktig
med tanke pa forstaelsen av sjukdomen
och identifiering av eventuella framtida
behandlingsmajligheter.

Nar det vid ARVO, meddelas att Estrada
Cuzcao fran Holland identifierat en ny
gen for tidig form av RP (LCA, Lebers
kongenitala amauros) och genen heter
NPHPS5, sa ar det viktigt.

Vi har nyligen screenat cirka 100 barn
med tidig form av RP i Sverige och de hol-
landska fynden kan hjalpa oss att komma
vidare med de fall, dar vi annu inte hittat
nagon gendefekt.

Det ar darfor vi har var DNA-bank med
skriftliga tillstand fran patienter. Utifran
de forskningsresurser vi har, forsoker vi
sedan ga vidare med nya DNA-undersokn-
ingar. Om vi hittar nagot, sa vill vi och ar
skyldiga att kontakta er.

Flera andra nya gendefekter men aven
kombinationer av olika gendefekter
presenterades vid motet.

Undersokningsteknik

For att forsta synfunktionen och prog-
nosen men ocksa for att skilja ut olika
former av retinitis pigmentosa, sa be-
hovs det avancerade undersoknings-
metoder. En ny sadan metod beskrevs
forra aret av Richartd Weleber i
begreppet "Hill of vision”. Det kan
forklaras som en tredimensionell
bedomning av synfunktionen, med
hjalp av flera funktionsparametrar.
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Fortsatt utveckling av denna metod
har visat sig vara av varde, till exem-
pel for att bedoma var i nathinnan man
skall planera genterapibehandling.
Alla former av dessa undersoknings-
metoder ar utomordentligt viktiga for
att kunna ge en prognos och forsta
sjukdomsprocessen.

Behandlingsmodeller

Jag forstar att denna del ar det som
mest intresserar Retinanytts lasare,
varfor jag skriver lite mer utforligt om
detta. Ett stort antal behandlingsforsok
pagar med olika djurmodeller, men jag
kommer att koncentrera mig pa det,
som direkt beror RP-patienter.

A vitaminbehandling

Vid de flesta ogonmottagningar i
Sverige ar det idag standard med
A-vitaminbehandling 15 000IE/dag for
vissa RP-former och jag har tidigare
skrivit ett informationsblad om detta. |
ar meddelade Eliot Berson fran Boston
att det eventuellt skulle kombineras
med lutein, som bl a finns i blabar.

Det ar for tidigt att saga om detta kan
fa klinisk relevans, men vi foljer det
noggrant.

CNTF

| tidigare Retinanytt har jag berattat
om hur man lyckats implantera en liten
kapsel, stor som spetsen pa en blyerts-
penna, i 6gat. | studier har man visat
att kapseln klarar sig i 6gat och de cel-
ler, som finns i kapseln kan producera
tillvaxtamnet CNTF (ciliary neu-
rotrophic factor) som har visat sig vara
lovande i djurférsok och vi var manga,
som hoppades att det skulle kunna

lindra retinitis pigmentosa aven hos
manniskor.

70 patienter med lindrig form av RP
samt 70 med gravare form av RP fick
ha dessa kapslar i sina 6gon under
nagot ar. Under tiden undersokte man
dessa ogon regelbundet med olika
funktionstester inklusive elektrofysi-
ologi. Man fann att nathinnans tjocklek
forbattrades nagot, men tyvarr blev inte
funktionen battre, sa det ar idag tvek-
samt om detta kan bli ett behandling-
salternativ, men metodiken att operera
in en kapsel i 6gat for att producera ett
lakemedel har lart oss mycket.

Elektroniska implantat

Flera grupper fortsatter att utveckla
olika former av elektroniska plattor,
som kan opereras ini dgonen och blien
konstgjord nathinna. Dessa plattor blir
mer och mer sofistikerade och manga
patienter som nastan helt saknar syn
kan mojligen fa en viss synfunktion
tillbaka, atminstone under en period.
Detta forskningsarbete fortsatter och
kanske kan det bli av kliniskt varde for
patienter med grav synnedsattning.

Genterapi

Vi har i tidigare nummer beskrivit
genterapi, dvs att man tillfor en frisk
gen, som producerar det protein som
saknas i ogat. Den forsta genterap-
in utfordes vid tidig form av retinitis
pigmentosa (LCA) RPE65 for un-
gefar 3 ar sedan och resultaten har
varit lovande och inga allvarliga
komplikationer har intraffat. Idag
har cirka 35 personer ingatt i dessa
forskningsstudier, som nu utfors pa
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3-4 platser och nu vill man ocksa be-
handla mindre barn.

Detta ar mycket positivt aven om det
fortfarande ar forskning, och man foljer
dessa patienter noggrant med tanke pa
biverkan.

Vi foljer noga dessa studier, for att via
vart svenska RP-register identifiera
om nagot skulle kunna bli aktuellt for
de svenska patienterna. Det ar dock
viktigt att poangtera att detta sker fort-
farande som forskningsprojekt med de
risker det kan innebara.

Vid ARVO presenterades aven plane-
rade genterapier vid andra gener. Nagra
av de sjukdomar som nu ar aktuella
och har recessiv arftlighetsgang dvs
saknar ett frisk protein ar Stargardts
sjukdom, ytterligare former av tidig
retinitis pigmentosa (LCA) , nagra for-
mer av Ushers syndrom samt akro-
matopsi (en form av fargblindhet som
beror pa total avsaknad av dagsljus-
seende).

Kongenital retinoschis ar en konsbun-
den nathinnesjukdom som Sten Kjell-
strom i Lund nyligen disputerat pa. Han
ar med i de forberedande studierna for
genterapi i samband med sina forskn-
ingsstudier vid National Institute of
Health i USA. Vid ARVO presenterades
ytterligare en grupp, som planerar gen-
terapi vid denna sjukdom.

Nu ar det inte sjalvklart att alla arftliga
nathinnesjukdomar gar att behandla
pa detta satt. Vid nagra fall ar genen
for stor, och man far hitta andra l6sn-
ingar.

Vid dominanta former av RP maste man
forst forhindra att ett sjukt protein bil-
das innan man infor en frisk gen, men
man haller pa att finna I6sningar aven
vid dessa sjukdomar.

Extern tillforsel av RETINOID

En ny tanke for behandling ar att man
tillfor i oral form (tablett eller 16sning)
en viktig del, som saknas i det vi kallar
”Syncykeln”.

Det géller nagra fa @ arftliga
nathinnesjukdomar med defekter pa
generna RPEG65 och LRAT.

Vid denna tidiga form av RP saknas
ett viktigt amne i syncykeln, varfor
man tillfor syntetiserat retinoid (11-cis-
retinal). Studierna utfordes vid Mon-
treal Children’s Hospital at the McGill
University Health Centre i Montreal,
Canada under ledning av Robert K.
Koenekoop.

Under deinledande forskningsforsoken
har 2 patienter tagit detta medel och fick
en klar positiv effekt pa synfunktionen.
Effekten kvarstod aven efter avslutad
behandling. Troligen beror detta pa att
den syntetiserade retinoiden lagrades
i fettvavnad eller annan vavnad och
darfor finns till hands lang tid efter
avslutad behandling.

Huruvida tillforseln av detta syntetise-
rade amne kan orsaka andra skador i
kroppen eller annan form av biverkan
far bedomas i de uppfoljningsforsok,
som nu foljer. Atta patienter planeras
inga i den studien och den kommer
aven att hjalpa oss att forsta om den
positiva effekten kvarstar.
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Risker med starroperation

av Bengt Vilhelmson

Retinitiker har inte bara storre risk att fa grastarr utan aven en éverrisk for
komplikationer efter en starroperation, enligt den amerikanska RP-foreningen

Foundation Fighting Blindness (FFB).

FFB har latit de bada lakarna
Richartd Weleber fran Casey Eye Insti-
tute och Jacque Duncan fran University
of Californiastuderariskerforkomplika-
tioner i samband med att man opererar
grastarr (katarakt) hos personer med
degenerativa nathinnesjukdomar. De
har sammanstallt ett antal vanliga
fragor och svar om amnet.

1. Varfor far manniskor med degenera-
tiva nathinnesjukdomar lattare katarakt
an genomsnittet av befolkningen?
Forskarna vet inte sakert men de tror
att mer frekvent kataraktbildning upp-
star pa grund av att degenererade
(forstorda) fotoreceptorer orsakar en
kronisk inflammation i 6gat.

2. Vad ar det for speciella risker med
kataraktoperation for en person med
degenerativ nathinnesjukdom? Dessa
patienter har en okad risk for komplika-
tioner vid kataraktoperationer. Deras
nathinnor ar mer omtaliga. Komplika-
tioner som kan uppsta ar inflammation
i olika delar av 6gat. Det kan ocksa
uppsta en svullnad i gula flacken, sa
kallat makuladdem.

3. Hur minskar man risken for
komplikationer? Operationen bor ut-
foras av nagon som ar expert pa kat-
araktoperationer och som anvander sa
lite ljus som ar praktiskt maojligt.

Patienten bor behandlas kraftfullt for
inflammation i 6gat fore och efter oper-
ationen. Kirurgen bor vara bekant med
degenerativa sjukdomar i nathinnan
och de speciella overvaganden som
behoévs nar man utfor operationen pa
dessa patienter.

4. Paverkar typen eller omfattningen
av nathinnesjukdomen beslutet att ta
bort katarakten? Ja omfattningen och
lokaliseringen av skadan pa nathin-
nan paverkar absolut beslutsproces-
sen. Lakaren bor bedoma chanserna
att synen blir battre efter operationen
och om fordelarna av kirurgin vager
tyngre an riskerna. Alla med degenera-
tiva nathinnesjukdomar bor noggrant
diskutera fordelar och risker med sin
ogonlakare.

Retinanytt bad professor Sten Andreas-
son i Lund att ge en kommentar. Han
bekraftar att det ar sakkunniga lakare
som svarat i artikeln och att vi saknar
mycket kunskap inom omradet.

Sten sager vidare att en del patienter
med RP blir mycket glada att synskar-
pan kommit tillbaka efter operationen.
Andra blir besvikna att synskarpan
blivit samre pa grund av svullnad i gula
flacken. Man kan anvanda olika antiin-
flammatoriska 6gondroppar men det
ar inte vetenskapligt bevisat att dessa
kan forhindra svullnader eller andra
liknande komplikationer.
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Detar, enligt Sten, olampligt att operera
bada 6gonen samtidigt vid RP. Ogonen
reagerar ofta pa samma satt och darfor
ar det viktigt att se hur det forst opere-
rade ogat reagerar innan man beslutar
om operation av det andra ogat.

Vid retinitis pigmentosa far man ofta en
speciell form av katarakt. En sa kallad
polar katarakt. Den sitter centralt och
det gor att den da ofta skymmer den
del av synfaltet som ar kvar vid RP.

Det innebar att man kan ha stor prak-
tiskt nytta av att starren avlagsnas.
Kataraktoperationerna ar standardis-
erade i Sverige sa Sten tycker inte man
behover soka en speciell kirurg for det-
ta ingrepp. Vi har ju lite andra forhal-
lande har jamfort med USA sa han ar
inte lika oroad. Det ar dock viktigt att
man diskuterar behovet av operation
innan ingreppet gors sager han.

Uppsnappat pa RP-listan

Av Leif Pehrson

Ledsagare pa utlandsresan?
Ar det ndgon som vet hur man ska
ga till vaga nar man behodver en
personlig ledsagare under semestern?
I mitt fall galler det en resa till Medel-
havet en vecka i sommar. Jag horde av
en tjej som tidigare var kontaktperson
att kommunen stod for alla kostnader,
men nu har jag fatt besked att det inte
raknas som skalig levnadsstandard att
aka pa semester!

Kommentarer pa listan:

Min erfarenhet ar att lagtillampningen
ar mycket restriktiv nar det

galler ledsagare under utlandsresor.
Om du har ett pagaende beslut om led-
sagning enligt socialtjanstlagen (SOL)
sa kan man med fog sdga att du for att
uppna skalig levnadsniva enligt SoL
4:1 har ratt till en semesterresa i den
utstrackning som ar vanligt for manni-
skor med normala inkomster.

Jag tycker att du ska be nagon om hjalp
att overklaga.

Jag vet inte var du bor, men vi har en
forbundsjurist pa SRF:s rikskansli i En-
skede som bor kunna ge konkret hjalp,
tfn 08-39 90 00. Det finns sakert rattsfall
att stodja sig pa har, men det ar som
sagt mycket restriktiv bedomning just
nu och beddmningarna varierar mellan
kommunerna.

Vad ar RP-listan?

RP-listan ar var elektroniska diskus-
sionslista. Du anmaler dig till var
diskussionslista genom att sdanda ett
“tomt” mail till: rp-subscribe(snabel-a)
smartlist.nu.

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

Du ar valkommen att kommentera tid-
ningens innehall eller ta upp helt nya
amnen.

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