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Svenska RP-féreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

december - februari

Intressant mote i Lund

Den 9-10 oktober ordnade RP-foren-
ingen ett kombinerat nordiskt mote
och hostmote i Lund tillsammans
med professor Sten Andreasson. Det
blev ett intensivt dygn med mycket
intressanta foredrag av lundafors-
karna samt konstruktiva moten med
de nordiska deltagarna. Det var val-
digt roligt att se att vi var narmare 70
personer som lyssnade pa forskarnas
entusiastiska foredrag under lorda-
gen. Jag vill passa pa att tacka alla
som stallde upp och hjalpte till med
arrangemanget och ett lite extra stort
tack till Sten med kollegor !

Pa extra staimman efter forskarinsla-
get beslutades det att vi skulle god-
kanna stadgeforandringsforslaget
vilket innebar att féoreningen nu blir
medlem som branschférening i Syn-
skadades Riksforbund (SRF) fran den
1 januari 2010 vilket jag tror kommer
att bli bade givande och intressant.

Det kommer med all sdkerhet att bli
ett spannande 2010 bade med tanke

pa vart fordjupade samarbete med
SRF men aven med tanke pa att det
blir en Retina International-konferens
i Italien i slutet av juni 2010 da jag hop-
pas att vi far ta del av en fortsatt posi-
tiv forskaranda. Det blir dessutom ett
nordiskt RP-mote pa Island i augusti
nasta ar sa vi kommer med all saker-
het att fa lasa flera intressanta num-
mer av Retinanytt under 2010.

Nu ar kansliet aterigen bemannat pa
halvtid da var kanslist Pontus Nors-
hammar har beslutat sig for att skjuta
pa studierna tills vidare och vi halsar
Pontus harmed valkommen tillbaka
till kontoret.

Henrik Ruffel, foreningsordforande

Forskningsintensivt
hostmote i Lund
sid 4-21
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Valkommen till oss i SRF!

Av Tiina Nummi-Sodergren, forbundsordforande

Det ar med stor gladje och forvantan
som vi inom Synskadades Riksfor-
bund (SRF) valkomnar RP-foreningen
- var forsta branschforening.

Hur vi skall kunna utveckla den har
samverkan till omsesidig nytta och
gladje, vet vi ju inte riktigt an i alla de-
lar. Men ett ar sakert, vi kommer att
prova ut det och skall vara 6ppna for
saval mer beprovade metoder som
helt nya infall. Det ar en spannande tid
I SRF historien och det roliga ar att vi
kan utforma den vidare tillsammans.

Vi ser fram emot att flera av RP-fore-
ningens medlemmar kommer att vilja
dubbelansluta sig. Vi skall ta fram ett
sa smidigt och bra erbjudande som
mojligt i den vagen. Vi ser ocksa fram
emot att kunna gynna vara bransch-
foreningar nar det galler fordelning av
ekonomiskt stod. Det skall vara skill-
nad om man valjer att ga med som
branschférening hos oss.

Jag tror aven vi kan ha gemensam
gladje av att forena vara anstrang-
ningar i att bevaka forskningsomradet
for just RP. Jag tror att vi tilsammans
kan komma lite langre i olika paver-
kansfragor som har med 6gonforsk-
ning att géra men daven pa manga an-
dra omraden, dar vi har gemensamma
intressen. Det borde bli vassare och
mer kannbart nar vi riktar udden ge-
mensamt.

Slutligen far RP-foreningen ju tales-
ratt pa kongressen och i vart organi-

Tiina Nummi-Sédergren

sationsrad. Vi valkomnar era bidrag i
debatten och jag ser fram emot hur de
kommer att berika den.

Ja, det har var nagra omraden dar jag
omedelbart ser mojligheter till forbatt-
ring. Vi far hjalpas at att hitta fler. Val-
kommen in i dialogen.

{ Synskadades
Riksforbund




Hostmote i Lund

Forskningsintensivt

hostmote i Lund

Av Susanne Mirshahi, Kungalv

Lordagen den 10 oktober var det ater dags for oss medlemmar att samlas till RP-
foreningens héstmote. Denna gang dgde det rum i den sydligare delen av vart
land, narmare bestamt i Lund, denna anrika lardomens stad.

Lund motte oss med ett ganska ty-
piskt hostvader - lite latt duggregn pa
morgonen, men for ovrigt en ratt har-
lig hostdag.

Motet var forlagt till Lund eftersom
huvudparten av svensk RP-forskning
bedrivs vid Lunds Universitetssjuk-
hus. Forskargrupperna samarbetar
med forskare i andra stader i Sverige,
t.ex. Orebro, men kanske framfoér allt
med forskare i andra lander.

Inte mindre an nio forskare hade stalit
upp for att beratta for oss retinitiker,
anhoriga med flera om vad man haller
pa med inom forskningen idag.

Helt tydligt ar att det finns ett enormt
sug efter den har sortens information,
da motet lockade ett 70-tal personer.
Manga kom langvaga ifran for att del-
ta i motet — fran Stockholm, Géteborg
och aven fran vara nordiska grannlan-
der. Representanter for RP-forening-
arna och RP-grupperna i de fyra an-
dra nordiska landerna fanns pa plats.

Motet holls pa Universitetssjukhuset
i Lund och for att hinna med det di-
gra programmet startade motet redan

klockan nio pa Iérdagsmorgonen. Inte
att tdnka pa sovmorgon alltsa.

Henrik Ruffel, RP-féoreningens ordfo-
rande, hilsade oss valkomna till host-
motet och speciellt gladde han sig
dels at det stora deltagarantalet och
dels dver att sa manga forskare hade
velat offra sin lordag for var skull.

Darefter gick ordet till dagens vard,
professor Sten Andréasson, som hal-
sade oss valkomna till Lund. Sten be-
rattade sedan om RP-registret som
funnits i Sverige sedan 1990. 2800
personer finns med i registret, vilket
ar en relativt bra siffra med tanke pa
att man raknar med att cirka 4000 per-
soner i Sverige har Retinitis Pigmen-
tosa. | registret finns aven en biobank
med DNA fran 1500 personer.

Vid 6gonkliniken i Lund bedrivs bade
grundforskning om nathinnan och
dess funktion och klinisk forskning
kring Retinitis Pigmentosa. Vi fick
smakprov pa badadera.

De forsta forelasningarna beskrev lite
av den grundforskning som bedrivs;
det handlade om enzymer i nathinnan
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som ar involverade i degenerationen
av fotoreceptorerna, om hur olika for-
svarsmekanismer i nathinnan kan for-
starkas samt stamcellsforskning.

Nar vi kom till den mer kliniska delen
av forskningen handlade det om upp-
tackten av en ny gen som ar relaterad
till RP hos nagra skandinaviska famil-
jer samt om Ushers syndrom och le-
bers retinala degeneration, aven kall-
lad Lebers medfdédda blindhet eller
Lebers Congenital Amauros (LCA),
som ar en medfodd variant av RP.

Sista foredraget fore lunch handlade
om transplantation av nathinna. Ef-
tersom nathinnan egentligen ar en
utbuktning av hjarnan kan man for-
sta att det ar komplicerat! (Eller som
det heter med en d6gonlakares humor
— hjarnan ar egentligen en utbuktning
av nathinnan....)

Efter detta spannande foredrag var
det dags for lunch, vilken vi intog pa
Patienthotellet som inte lag sa langt
fran forelasningssalen. Fisken smaka-
de utmarkt och likasa desserten som
utgjordes av dppelkaka med vaniljsas.

Matta och belatna atervande vi till fo-
relasningssalen och nasta tema var
lakemedel som kan ge RP-liknande
ogonbiverkningar. Vi fick ocksa veta
en del om CNTF, genterapi mm.

Slutligen var det en fragestund dar
det var fritt fram for auditoriets fragor.
Det blev bland annat diskussion kring
alternativa metoder, kostrekommen-
dationer mm.

Enligt Sten Andréasson finns det
egentligen inga bevis for att nagra al-
ternativa metoder hjalper; varken aku-
punktur, blabar eller nagot annat. Det
ar a andra sidan inte skadligt heller.
Det enda som man visat kan bromsa
forloppet ar vitamin A, som ju rekom-
menderas i dosen 15000 enheter per
dag om man har en klassisk form av
RP samt Omega-3, vilket kan intas i
form av Omega-3-kapslar eller genom
att ata fet fisk nagra dagar i veckan.

Henrik Riffel framforde sedan med-
lemmarnas stora tack till Sten André-
asson och hans medarbetare, bade
de som medverkat under dagen och
de som arbetat bakom kulisserna.

Efter fragestunden var det allmanna
programmet slut, men medlemmar
i foreningen uppmanades stanna
for att narvara vid foreningens extra
stamma. Den extra stamman var ut-
lyst for att ta ett andra beslut i fragan
om RP-foreningen ska ga med som
en branschforening i Synskadades
Riksforbund (SRF). Det forsta beslu-
tet togs vid arsmotet i varas och det
andra beslutet togs alltsa nu vid host-
motet. Detta innebar att RP-forening-
en blir en branschforening inom SRF
vid arsskiftet.

Efter den ganska korta stamman av-
slutade Henrik Ruffel och tackade
medlemmarna for dagen och vi akte
hem fullmatade med information och
lite styrkta i vetskapen om att forsk-
ningen gar framat, sakta men sakert!
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Varfor dor syncellerna?

av docent Per Ekstrom, Lunds universitet

| 6gats nathinna, retina, ar det fotore-
ceptorerna som ar de ljusmottagande
cellerna och som pabodrjar omvand-
lingen av ljus till elektriska signaler.
Signalerna overfors senare i olika
steg till syncentrum i hjarnan. Det
finns tva typer av fotoreceptorer; tap-
par for farg- och skarpseende, samt
stavar for periferi- och morkerseende.
Av dessa bada typer ar tapparna de
viktigaste for den funktionella synen.

Fotoreceptorer ar en sarbar celltyp
och det finns flera sjukdomar som gor
att de degenererar - fortvinar - och
dor, vilket leder till svar synnedsatt-
ning eller blindhet.

Retinitis pigmentosa (RP) ar en sa-
dan sjukdom och i denna har retina-
degenerationen sin orsak i arftliga
och sjukdomsalstrande forandringar,
eller mutationer, i generna. De flesta
av de mutationer som kan leda till RP
beror direkt retinas stavar, men med
tiden drabbas pa ett indirekt vis ocksa
tapparna av sjukdomen.

En stor mangd mutationer som kan or-
saka RP har beskrivits och i samtliga
fall leder dessa till att fotoreceptorer-
na dor i en form av s.k. programmerad
celldod (ibland aven kallad apoptos).
Dock ar det inte i nagot fall kant i detalj
hur mutationerna kan orsaka att foto-

receptorerna dor och detta forsvarar
mojligheten att komma med uppslag
till terapier. Vi undersoker de cellulara
forlopp som leder fram till fotorecep-
tordegenerationen i sjukdomen RP,
med tanken att ju mer vi lar oss om
sjukdomsprocesserna, desto troliga-
re ar det att man kan komma fram till
nagot behandlingssitt. | en forlang-
ning kan darfor var forskning under-
latta utvecklingen av metoder att for-
droja eller stoppa RP-sjukdomen, sa
att drabbade personer kan behalla sy-
nen langre.

For att studera mekanismerna bakom
RP anvander vi oss av djurmodeller,
exempelvis rd1-musen. Vi intresserar
oss for bade tidiga och sena steg i de-
generationen och det handlar ofta om
att vi undersoker enzymaktiviteten i
de sjukdomsdrabbade fotorecepto-
rerna. Enzymer ar proteiner med for-
maga att styra olika kemiska reaktio-
ner inne i cellerna och det ar rimligt
att tro att om en enzymaktivitet i en
sjuk fotoreceptor avviker fran hur den
ar i en normal fotoreceptor, sa kan av-
vikelsen vara viktig for sjukdomsfor-
loppet.

Genom sadan forskning har vi nyli-
gen identifierat ett antal olika kompo-
nenter som vi tror spelar en roll i reti-
nadegenerationen. Vi har till exempel
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kunnat konstatera att ett enzym som
kallas PKG i ett tidigt stadium verkar
vara overaktiverat i rd1-musens foto-
receptorer och att en hamning av PKG
kan begransa eller bromsa deras cell-
dod.

Vidare har vi i andra studier rappor-
terat, att nar det galler senare steg i
degenerationen tycks tva andra enzy-
mer, calpain och PARP, vara mycket
mer aktiva i sjuka an i normala fotore-

Hostmote i Lund

ceptorer och att detta sannolikt har en
betydelse for sjalva degenerationen.
Var ambition ar att forsta hela handel-
sekedjan i de sjuka fotoreceptorerna,
fran processer som sker tidigt till sa-
dana som sker i nara anslutning till
celldoden. Darfor arbetar vi nu med
att undersoka hur de tidiga handel-
serna kan leda fram till de som sker
senare och hur man eventuelit kan in-
gripa i forloppet som sadant och for-
hindra att det har sin gang.



Horselnedsattning och RP

av doktorand Eva Malm, Lunds Universitet

10- 30% av patienter med RP har na-
gon form av horselnedsattning. Hor-
selnedsattning i kombination med
RP och i vissa fall aven balansstor-
ning har under artionden benamnts
Ushers syndrom. Forekomsten i varl-
den varierar mellan 3.5-6.2 per 100000
invanare. | Sverige finns det ungefar
400 personer med Ushers syndrom,
som ar den vanligaste orsaken till
dovblindhet.

Det har visat sig att Ushers syndrom
egentligen bestar av flera sjukdomar
med olika genetisk bakgrund, symtom
och prognos. Man har delat upp Us-
hers syndrom i olika typer och under-
grupper kallade Usher 1A, 1B, 2A, 2C,
3A osv.

Ushers syndrom ar en autosomailt re-
cessiv sjukdom vilket betyder att man
maste ha tva defekta gener for att fa
sjukdomen. Kunskapen kring den ge-
netiska bakgrunden okar efterhand
och idag ar 12 skilda gendefekter pa
olika kromosomer kanda.

Gendefekterna leder till defekta pro-
teiner som ar identifierade i flim-
merhar (cilier) i 6rat och i 6gat. | orat
aterfinns proteinerna i innerorats har-
celler (horsel) och i vissa fall aven i
de vestibulara harcellerna (balans). |
ogats nathinna aterfinns proteinerna
i fotoreceptorerna, stavarna och tap-
parna. Proteinerna samverkar och in-

teragerar med varandra. Dar av drab-
bas samma funktioner trots att olika
proteiner ar defekta men funktions-
nedsattningen kan variera i grad och
hur hastigt den forsamras.

Internationellt ar det relativt fa grup-
per som driver forskningsarbete kring
arftlig kombinerad syn- och horsel-
skada. Med syfte att klarlagga nathin-
nans funktion vid olika Ushertyper
har vi vid Ogonkliniken i Lund haft
mojligheten att genomfadra ett par stu-
dier tilsammans med professor Claes
Moller (Audiologiska avdelningen i
Orebro) och molekylirgenetiska fors-
kare (professor William J Kimberling,
Omaha, Nebraska, USA och professor
Jan Marshall, The Jackson Laborato-
ry, Bar Harbor, Maine, USA).

| det forsta projektet undersoktes 14
barn med kliniskt diagnostiserad Us-
hers syndrom. Barnen var mellan
2 och 10 ar gamla. Forutom klinisk
ogonbedomning undersoktes barnen
med full-falts ERG (elektroretinografi)
i narkos och DNA-analyser utfordes.
5 barn kunde féljas under 5 till 10 ar
med upprepade undersokningar i lo-
kalbedovning.

Aven 58 aldersmatchade égonfriska
barn undersoktes under samma for-
hallanden i narkos och resultaten fran
denna grupp visar att full-falts ERG i
narkos ar en tillforlitlig metod.
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Hos barnen med Ushers syndrom
har den genetiska defekten kunnat
klarlaggas i fem fall. Resultaten fran
full-falts ERG visar att samtliga barn
har kvarvarande stavfunktion upp till
4 ars alder. Darefter sker en succes-
siv forlust av stavfunktionen vid Us-
her typ 1 och 2 som i vuxen alder helt
saknar stavfunktion. Vid Usher typ 3
sker forlusten betydligt lAangsammare.
Alla barnen hade kvarvarande tapp-
funktion i olika grad och aven har var
funktionen samst hos Usher typ 1 och
2 medan den vid typ 3 var nastan nor-
mal. Den kliniska 6gonbedomningen
visade att nathinnan kan ha ett helt
normalt utseende med normal pig-
mentering trots en retinal degenerativ
sjukdom.

| det andra projektet undersoktes 13
patienter mellan 16 och 55 ars alder
med Ushers syndrom. Samtliga ge-
nomgick klinisk 6gonbedomning och
undersoktes med synfalt, full-falts
ERG, multifokal ERG och optisk kohe-
renstomografi (OCT).

DNA-analyser genomfordes och hos
11 patienter kunde den genetiska de-
fekten klarlaggas dar samtliga syskon
hade samma gendefekt. Alla utom en
av de yngsta patienterna hade gra
starr eller hade blivit opererade for
gra starr. Resultaten fran synfaltsun-
dersdokningarna visade en successiv
forsamring av synfalten efter ett visst
monster till ett kvarvarande tunnelse-
ende pa 5-10 grader. OCT-undersok-
ningen visar strukturen i nathinnans
lager och hos denna patientgrupp var
det vanligt med en diffus svullnad i

gula flacken. Multifokal ERG mater
tapparnas funktion i gula flacken och
resultaten korrelerade till svullnaden
i gula flacken. Full-falts ERG bekraf-
tade en kraftigt sankt stav- och tapp-
funktion, med fa undantag, 6verens-
stammande med retinitis pigmentosa.

Ett undantag ar en syster med Usher
typ 2A som har normal synskarpa,
normal struktur av nathinnans lager
i gula flacken och kraftigt sankt stav-
och tappfunktion. | hennes fall har
nathinnan en betydligt battre funk-
tion an hos syskonen trots att de alla
har exakt samma gendefekt vilket val
illustrerar att fenotypen (hur en sjuk-
dom uttrycks) kan variera kraftigt
trots samma genotyp (gendefekt).

RP-foreningens
forskningsfond

Plusgiro
24 75 19-2




Kan RP bromsas genom att
stimulera nathinnans egna
forsvarsmekanismer?

Av docent Maria Thereza Perez, Lunds Universitet och Glostrup Hospitals

Ojenafdelning, Danmark

Fotoreceptorerna (stavar och tappar)
och de ovriga cellerna i nathinnan ar
helt beroende av formagan att upp-
ratthalla en inre jamvikt, dar cellernas
skyddsmekanismer balanseras mot
potentiellt skadliga faktorer, sa att
dessa cellers normala funktion och
overlevhad kan garanteras. Om det
blir en langvarig storning av denna
balans, skadas cellerna och de gar of-
tast forlorade. Celldod ar ndodvandigt
under organutveckling, da den regle-
rar antalet celler i vavnader. Hos en
vuxen organism kan den aven betrak-
tas som en sjalvforsvarsmekanism
som aktiveras da en cell inte lyckas
uppna balans.

Vid RP sker en gradvis forlust av ljus-
kansliga synceller som en foljd av fel
i det genetiska programmet i dessa
celler. De genetiska effekterna vid RP
kan i vissa fall vara relativt sma, men
leder @nda till en nedbrytande 6verbe-
lastning av cellernas maskineri och ir-
reversibel skada. Det finns dock vissa
aspekter av den degenerativa proces-
sen vid RP som gor att det kan vara
moijligt att fordroja forlusten av celler.
Exempelvis ar forlusten av fotorecep-
torerna relativt langsam, vilket kan ge
oss tid att ingripa. Vidare ar det kant
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att nar cellerna
ar sjuka, akti-
veras positiva
forsvarsmeka- |
nismerinathin- |
nan. Troligen |
i ett forsok att
motverka ska-
dan och férhin- |
dra cellddoden
— ett forsok att
uppratthalla
jamvikten. Denna respons kommer
snabbt igang och innebar bl.a. en sti-
mulering av stodjeceller (Mullerceller,
astrocyter, mikroglia, pigmentepitel).
Dessa celler fullgor flera funktioner
aven under normala forhallanden, ex-
empelvis bidrar de till att framja cell-
overlevhad genom att kontinuerligt
producera skyddsmolekyler. Nar nat-
hinnecellerna ar skadade dkar denna
produktion markant och vi och andra
har visat att overlevhaden av fotore-
ceptorerna forbattras nar man tillfor
nathinnan en eller flera sadana mole-
kyler i storre mangder.

Maria Thereza Perez

Det verkar saledes vara mojligt att for-
starka nathinnans egna positiva for-
svarsmekanismer. ldentifieringen av
molekylerna och av den mest effek-
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tiva kombinationen av dessa ar darfor
ett av huvudmalen i vara studier. Den-
na strategi ger mojlighet att utveckla
mutationsoberoende behandlingar,
vilket nu provas for manga degenera-
tiva sjukdomar.

Dessvarre innebar en aktivering av
stodjecellerna inte bara okad produk-
tion av skyddsmolekyler, utan ocksa
av molekyler som kan forsvara ska-
delakningen. Mutationerna vid RP sit-
ter oftasti gener som uttrycks i stavar-
na, men trots detta degenererar aven
tapparna, vilket resulterar i blindhet.
Stavarnas dod ar inte en isolerad han-
delse, och aktiveringen av sekundara
processer kan mojligen aven bidra till
att paskynda degenerationen av tap-
par vid RP. Vi har i preliminara studier
sett att tappfunktionen forbattras i en
djurmodell for RP nar en del av akti-
veringen i vissa stodjeceller (Muller-
celler och astrocyter) experimentellt
forsvagas. Det blir darfor allt tydligare
att stodjeceller inte ar bara passiva
askadare eller att deras aktivering ar
enbart positiv. | forsok att utveckla
gen- och cellbaserade terapier for de-
generativa nathinnesjukdomar fann
vi och andra i tidigare studier att den
naturliga aktiveringen av stodjeceller
ocksa gor att effektiviteten av dessa
behandlingar begransas. Kanske kan
en riktad forandring av deras aktive-
ring hjalpa till att stimulera fotore-
ceptorernas overlevnad och forbattra
oddsen for att lyckas med andra be-
handlingar?

Det finns ytterligare en typ av respons
som skulle kunna gynna nathinnan
nar denna skadas. Stamceller ger, un-
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der tidig utveckling, upphov till alla
de 200 olika typer av celler som finns
i kroppen genom en process som
kallas for differentiering, d.v.s. da en
cell far sin identitet. Man har sett att
hos vissa vaxelvarma djur fortsatter
nathinnan att vaxa nar djuret vaxer i
storlek genom att nya celler kontinu-
erligt bildas. Dessutom har man sett
att deras nathinna kan reparera sig
sjalv efter en skada. Hos en vuxen
manniska fornyas ocksa vissa celler
och vavnader hela tiden, till exempel
i blodet och i huden, dar celler som
slits fornyas genom delning och dif-
ferentiering av stamceller.

Det har nyligen visats att det aven
bland stodjecellerna i vara nathinnor
finns nagra enstaka celler som tycks
ha samma eller liknande kapacitet.
Deras formaga att spontant reparera
en skadad nathinna genom nybildan-
det av celler ar dock undertryckt hos
daggdjur. Trots detta dppnar forekom-
sten av dessa celler i den vuxna nat-
hinnan for majligheten att stimulera
dem till att utvecklas till fotorecepto-
rer. Men, det behovs annu en hel del
kunskap, t.ex. om de mekanismer som
styr normal cellutveckling och sakra
metoder som kan anvandas for att pa
ett kontrollerat satt stimulera bildan-
det av nervceller, innan denna typ av
behandling ar redo att testas pa man-
niskor.

Dessa och andra observationer kring
nathinnans egna forsvarsmekanismer
betonar behovet av att mer specifikt
undersoka i vilken grad interaktioner
mellan fotoreceptorerna och nathin-
nans stodjeceller paverkar sjukdo-
mens utveckling vid RP.
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Behandlingseffekter
av lakemedel i ogat

av docent Vesna Ponjavic, Lunds universitet

Pa senare ar har det blivit mojligt att behandla aldersforandringar i gula flacken
med medel som forebygger sjuklig karinybildning i 6gat och retinala degene-
rationer med tillvaxtfaktorer. Det ar viktigt att inte bara studera de forvantade
positiva effekterna av lakemedlen utan dven vara uppmarksam pa eventuella

biverkningar.

Sedan 1988 har vi i Lund hog kom-
petens i elektrofysiologiska under-
sokningsmetoder. Denna kompetens
har framst anvants for diagnostik av
arftliga nathinnesjukdomar. Under de
senaste tio aren har vi allt oftare mott
patienter vilka istallet har en forvar-
vad nathinnesjukdom orsakad av la-
kemedel.

Uppkomstmekanismerna till dessa
skadliga effekter av lakemedel ar of-
tast okanda. De flesta lakemedel
studeras noggrant innan de blir re-
gistrerade, men de toxikologiska stu-
dierna som gors ar inriktade pa vissa
malorgan som t ex lever och njurar,
medan mindre organ som t ex ogon
inte undersoks narmare. Darfor har vi
utvecklat en djurexperimentell modell
for vidare studier av lakemedels ef-
fekter pa nathinnan. De studier vi hit-
tills publicerat har haft en omedelbar
effekt pa vara kliniska behandlingsru-
tiner.

Sedan ett par ar tillbaka behandlar vi
aldersforandringar i gula flaicken med
lakemedel som sprutas in i glaskrop-
pen. Det ar mycket viktigt att utvarde-
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ra om dessa lakemedel ar skadliga i
ogat. Lika viktigt ar att utvardera med
objektiva metoder om de ger de for-
vantade behandlingseffekterna.
Arftliga nithinnesjukdomar kommer
inom en snar framtid ocksa att kunna
behandlas med tillvaxtfaktorer som
motverkar degenerativa processer
och som redan visats vara effektiva
bade hos djur och manniska. De be-
star av sma kapslar som opereras in
och fastes i glaskroppsrummet.
Genterapi av patienter med arftliga
nathinnesjukdomar pagar redan i USA
och kommer sa smaningom att er-
bjudas vara patienter i Sverige. Aven
i det fallet sprutas lakemedlet in i pa-
tientens 6ga. Vi maste utvardera ef-
fekterna, bade positiva och negativa,
av dessa substanser som sprutas in
i patientens o0ga, for att forsakra oss
om att behandlingen inte ar skadlig
for synfunktionerna.

Nagra lakemedel som

studeras

Vigabatrin ar ett lakemedel som an-
vands for behandling av epilepsi och
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som hos ca 30 % av patienterna or-
sakar en sannolikt irreversibel syn-
faltsdefekt. Vi har tidigare visat att de
patienter som far en synfaltsdefekt
ocksa har en forsamrad nathinnefunk-
tion. Synfaltsdefekten kvarstar 5-7 ar
efter det patienten slutat anvanda pre-
paratet. Vi har aven visat att vigabatrin
skadar nathinnan hos kanin. Nyligen
har vi ocksa funnit att barn som far la-
kemedlet utvecklar synfaltsdefekter i
samma utstrackning som vuxna, samt
att hogre dos av lakemedlet ger mer
paverkan pa nathinnans funktion.

Rifabutin ar ett antibiotikum som an-
vands vid vissa infektioner. Vissa bi-
verkningar av lakemedlet ar kanda,
men inte den nathinnepaverkan och
inlagring i lins och hornhinna som vi
beskrivit hos en av vara patienter. Hos
kanin har vi pavisat inlagring av sub-
stansen i linsen samt en negativ pa-
verkan av kaniners nathinnefunktion.

Triamcinolon eller KenacortR, ar ett
kortisonpreparat (derivat av predni-
solon) som anvands i kliniken for be-
handling av olika sjukdomstillstand i
gula flacken, som t ex 6dem orsakat
av diabetes. Substansen finns i en be-
redning som aven innehaller ett kon-
serveringsmedel, bensylalkohol. Vi
har nyligen studerat detta pa kanin
och funnit att konserveringsmedlet
forsamrar nathinnefunktionen medan
rent kortison ger en forbattrad nat-
hinnefunktion.

Pegaptanib, ranibicumab och bevaci-
zumab, ar tre olika anti-VEGF preparat
som anvands for att forebygga sjuklig

13

karlnybildning

i ogat, vilket
hander vid t ex
blota aldersfor-
andringarigula
flacken. VEGF
or en forkort-
ning for vascu-
lar endothelial
growth factor.
Ranibizumab - A4
(Lucentis) an-
vands sedan
ett par ar tillbaka i behandlingen av
sadana aldersforandringar. Preparatet
sprutas in i glaskroppen och har visat
mycket goda behandlingseffekter pa
manniska. Sakerheten och eventuella
skadliga effekter ar inte lika valstude-
rade.

Vi har nyligen studerat dessa tre lake-
medels eventuella effekter i nathinnan
hos kanin, och haller pa med att utvar-
dera resultaten av studien.

- A VY
Vesna Ponjavic

CNTF (ciliary neurotrophic factor) ar
en tillvaxtfaktor som ocksa sprutas
in i glaskroppen, och som har visats
ha goda behandlingseffekter hos djur
och manniska med arftlig nathinne-
degeneration. | USA pagar redan kli-
niska behandlingsforsok med CNTF
och man bedomer att det kommer att
finnas for kommersiellt bruk aven i
andra lander inom en femarsperiod.
Vi vill naturligtvis kunna erbjuda den-
na behandling till de 3-4 tusen patien-
terna med RP i Sverige. For att kunna
gora det pa ett sdakert och kontrolle-
rat satt behover vi ta reda pa om lake-
medlet ar sakert att spruta in i ogat,
och i ett senare skede att utvardera
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behandlingseffekterna hos de patien-
ter som far behandlingen.

Metoderna

ERG = elektroretinografi, innebar att
man mater nathinnans funktion objek-
tivt genom att belysa den med olika
ljusstimuli (blatt, vitt och flickrande
vitt ljus). Nathinnan svarar genom att
skapa en elektrisk potential som fort-
leds langs 6gonglobens inre vagg till
hornhinnan dar den uppsamlas via en
kontaktlins pa hornhinnan. Svaret be-
skriver om nathinnan ar frisk eller har
drabbats av nagon sjukdom.

Pa kanin kan vi utfora ERG-undersok-
ningar pa exakt samma satt som pa
patienterna. En kontaktlins pa horn-
hinnan tar upp den elektriska impuls
som nathinnan genererat. ERG-svaret
ar mycket likt det manskliga trots be-
tydande skillnader i fordelning mellan
antalet stavar och tappar.

MFERG = multifokalt ERG, ar en vi-
dareutveckling av denna metod. Den
hjalper oss att selektivt bedoma funk-
tionen i gula flacken som normalt
drinks i det totala ERG-svaret. Aven
har mats svaret fran gula flacken via
en kontaktlins pa bedévad hornhinna.

Immunhistologi ar en metod som vi
anvander for att studera sjukdom i
nathinnan pa cellbiologisk niva. Med
olika immunohistokemiska markorer
kan vi i snitt fran nathinna och fran
hjarna studera de olika nathinnecel-
lernas mikroskopiska utseende.
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Betydelse

Tanken bakom translationell forskning
ar att den ska leda till en konstruktiv
interaktion mellan det kliniska arbe-
tet och den djurexperimentella grund-
forskningen. Detta ar ofta till gagn
for patienten, eftersom forskningsre-
sultaten far en omedelbar effekt i de
kliniska rutinerna. Vara studier har
hittills lett till att yngre och svart han-
dikappade barn som behandlas med
vigabatrin regelbundet kontrolleras
med ERG i narkos for att eventuella
lakemedelsskador pa nathinnan skall
upptackas i tid, sa att barnen inte
drabbas av ytterligare handikapp i
form av synfaltsinskrankning.

Vi anvander metoderna kontinuerligt
for att pavisa eller utesluta skadeef-
fekter pa nathinnan av manga olika
lakemedel. En valfungerande djurmo-
dell for undersokning av bade nathin-
nans funktion samt nathinnans och
hjarnans morfologi ar viktig for att vi
ska uppna battre forstaelse for hur
och var skadorna vid lakemedelspa-
verkan uppkommer.

Pa senare ar har det blivit mojligt att
behandla aldersforandringar i gula
flacken med anti-VEGF och retinala
degenerationer med tillvaxtfaktorer
(CNTF). Bade eventuella toxiska ef-
fekter och de forvantade positiva be-
handlingseffekterna av dessa lake-
medel kan vi nu pavisa med dessa
objektiva och vardefulla metoder.



Nyupptackt gen orsakar
autosomalt dominant RP

av doktorand Therése Hugosson, Lunds Universitet

Vi har i samarbete med en forsknings-
grupp vid National Institutes of Health
(NIH) i Washington upptackt en ny RP
gen, KLHL?7, via analys av en sex ge-
nerationers skandinavisk familj med
autosomalt dominant RP. Mutations
screening hos mer an 500 RP-patien-
ter har darefter avslojat 3 olika mis-
sensmutationer (dvs dar en amino-
syra byts ut mot en annan i proteinet)
hos 6 oberoende familjer.

Elva patienter fran en svensk familj
var selekterade fran det svenska RP-
registret. Fyra av dessa patienter
hade undersokts redan 13-17 ar tidi-
gare, och gavs en ytterligare utvidgad
ogonundersokning inkluderande syn-
skarpa, ogonbottenbedomning, syn-
falt, fullfalts elektroretinografi (ERG),
multifokal ERG och optisk koherens-
tomografi (OCT).

Hos de flesta av de undersokta fa-
miljemedlemmarna noterades endast
lattare forandringar i ogonbottenbil-
derna, inkluderande smala karl och
vissa pigmenteringar i midperiferin.
Fullfalts ERG pavisade reducerad
tapp- och stavfunktion men kvarva-
rande stavsvar verifierades hos nag-
ra av patienterna aven senare i livet.
Uppfdljningen pa upp till 17 ar visade
pa en langsamt progressiv retinal de-
generation. Hos en tonaring i familjen
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var tapp- och stavfunktion initialt nor-
mal men 17 ar senare kunde sjukdo-
men bekraftas med elektrofysiologi.

OCT och multifokal ERG pavisade for-
andringar i gula flacken med varieran-
de grad av dysfunktion. Genetisk ana-
lys fann en forandring i kodplats exon
6 i KLHL7-genen, vilket noterades hos
7 av dessa 11 familjemedlemmar.

Sammanfattningsvis:  Mutation i
KLHL7-genen har nyligen associerats
med en dominant form av RP, som hit-
tills observerats hos 2 skandinaviska
familjer. Denna form av RP har aldrig
tidigare beskrivits. Kliniska uppfolj-
ningar med lang uppfoljningstid har
nu verifierat en RP-typ med varie-
rande grad av fotoreceptordysfunk-
tion och hos nagra familjemedlemmar
sen debut och langsam progress med
kvarvarande morkerseende aven se-
nare i livet.



Svenska RP-registret

Av professor Sten Andréasson, ansvarig for Specialmottagningen for arftliga

nathinnesjukdomar, Lund

Det svenska RP-registret skapades i
slutet av 1980-talet av Synskadades
Riksforbund (SRF) i samarbete med
professor Berndt Ehinger i Lund. Ini-
tialt var detta framfoérallt uppbyggt pa
uppgifter fran inskickade journalko-
pior samt patienter, som registrerade
sig sjalva.

Det var ett imponerande arbete, som
lade grunden for den fortsatta utveck-
lingen men for att registret skulle bli
av varde kravdes mer omfattande in-
formation. Under de senaste 18 aren
har registret varit en ovarderlig kalla
framforallt for den kliniska forskning-
en.

Under borjan av 1990-talet kopplades
RP-registret till specialmottagningen
for arftliga nathinnesjukdomar i Lund
och pa sa satt utokades och forand-
rades det betraffande all patientdata.
Det var under samma period, som det
blev allt tydligare att retinitis pigmen-
tosa inte var ett tiotal utan flera hundra
olika sjukdomar, och genom moderna
kliniska undersokningsmetoder, som
anvandes pa ett standardiserat satt,
kunde de olika formerna av dessa
arftliga ogonsjukdomar battre beskri-
vas. Registret innehaller uppgifter om
cirka 2800 personer.

Genom omfattande utredningar av
slakter med retinitis pigmentosa klar-
lades ocksa stora slakttrad och idag
kanner vi till mer an 100 stora familjer
med olika former av arftliga nathinne-
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sjukdomar. Vid var mottagning ser vi
idag ofta attlingar till de stora slakter
som klarlades for nagra ar sedan.
Ytterligare en gren av det svenska RP-
registret utvecklades under 1990-talet
i samband med undersokning av DNA.
Biobanken skapades och innehaller
idag DNA fran omkring 1900 patienter,
och omfattas av hela det etiska regel-
verket for att sakra den enskilde per-
sonens integritet. Samtliga namn och
prover ar kodade for att skapa trygg-
het. Om man lamnar DNA till forsk-
ning, maste man dessutom ge sitt
skriftliga godkannande till detta.
Initialt var kostnaden for DNA-under-
sokningar mycket omfattande, men
under de senaste aren har metodiken
forandrats och med de resurser vi har
idag, kan fler patienters blod underso-
kas betraffande ett storre antal arft-
liga nathinnesjukdomar.

Den genetiska forandringen ar iden-
tifierad hos mer an 300 familjer och
vi kanner idag till hur ett stort antal
arftliga nathinnesjukdomar paverkar
synfunktionen och hur den férandras
med aren.

Detta utgor en grundlaggande kun-
skap for de forskningsstudier och te-
rapiforsok, som vi vill initiera under
kommande ar, och som forutsatter att
man klarlagt gendefekten hos de en-
skilda forsokspersonerna.

De arftliga nathinnesjukdomarna
drabbar yngre manniskor och cirka
60 % ar under 20 ar nar de kommer for
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forsta undersokning. Ytterligare om-
kring 25 % &r i aldern 20-65 ar. Arftliga
nathinnesjukdomar drabbar alltsa hu-
vudsakligen personer som befinner
sig mitt i studier eller yrkesliv.

Det ar saledes av storsta vikt att re-
surser satsas pa syncentraler och
synrehabiliterande verksamheter.
Samtidigt ar det angelaget att forsk-
ningen ges fortsatta mojligheter att fa
fram metoder som gor att man pa sikt
kan behandla dessa arftliga nathinne-
sjukdomar.

Under senare ar har det svenska RP-
registret ront stor internationell upp-
marksamhet bland annat fran den
amerikanska RP- foreningen Founda-
tion Fighting Blindness (FFB) och var
specialmottagning rekommenderas
internationellt.

Vi ser nu att det ocksa finns en 6ppen-
het mellan de nordiska landerna, som
skapar liknande register och med okat
samarbete, som initierats bland annat
vid det nordiska RP-motet i Lund sa
kan detta innebara en viktig bas for
kommande forskningsprojekt.

Det svenska RP-registret ar en utom-
ordentligt viktig del i det arbete, som
pagar for att hitta lamplig bot mot de
synhandikapp, som orsakas av arft-
liga degenerativa nathinnesjukdo-
mar. Darfor ar det ocksa viktigt att sa
manga som majligt finns med i regist-
ret.

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
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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 ogonlakare om en re-
miss till en undersokning pa narmas-
te ogonklinik. Kliniken sander sedan

uppgifterna till Universitetssjukhuset
i Lund.

Vad skall undersokningen

innehalla?
Jag tycker det ar bra att flera kliniker
idag sjalva har borjat sanda ivag blod-
prover for DNA-analys. For att halla
kostnaden nere ar det viktigt att un-
dersokningen foregatts av en klinisk
undersokning inklusive elektrofysio-
logi. DNA-undersokningarna bygger
pa att man i forvdag vet om patienten
har konsbunden 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 o6gonklinik inte kan gora
en sadan har undersokning sa ber
man i stallet om en remiss till 6gon-
kliniken pa Univer-
sitetssjukhuset i
Lund.

Professor
Sten Andréasson
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Ny syn med

nathinnetransplantation

av docent Fredrik Ghosh, Lunds universitet

Att utveckla nathinnetransplantation
som behandlingsmetod for synskada-
de patienter med degenerativ nathin-
nesjukdom innebar en svar utmaning.
Nathinnan — Retina — ar en del av det
centrala nervsystemet och bestar till
storsta delen av komplicerat organi-
serade nervceller av olika typ.

Syftet med nathinnetransplantation
ar att ersatta doda och skadade foto-
receptorer med friska celler genom
overforing fran en individ till en an-
nan. For ett lyckat resultat kravs dock
att de transplanterade cellerna ut-
vecklas normalt, overlever under lang
tid och att de kan overfora syninfor-
mation till den kvarvarande nathinnan
i vardogat.

| Lund har vi pa Ogonklinikens labora-
torium studerat nathinnetransplanta-
tion pa djur i snart 20 ar. | mitten pa
90-talet utvecklade vi en metod for
transplantation av hel nathinna, vil-
ket visat sig ge mycket god oOverlev-
nad och utveckling av transplantaten.
Dock ar antalet nervforbindelser mel-
lan transplantat och vard for fa for att
nagon anvandbar syn skall uppnas.

For att I6sa detta kvarvarande hinder
anvander vi oss nu av en strategi dar
bade den transplanterade och den
sjuka vardnathinnan utsatts for selek-
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tiv ischemi (syre
och narings-
brist) i syfte att
ta bort de celler
som forhindrar
kontakt.

Malet ar att ska-
pa tva enheter
av  komplette-
rande celltyper
som kan sam-
mansmalta till
en komplett nathinna. Metoderna
innefattar vavnadsodling av det bli-
vande transplantatet samt utveckling
av ett vavnadsvanligt men nedbryt-
bart membran (PGS - poly(glycerol
sebacate)) som tillsammans med den
nya nathinnan fors in i det sjuka 6gat.
Det sistnamnda projektet bygger pa
nanoteknologi och utfors i samarbete
med laboratorium pa MIT (Massachu-
setts Institute of Technology) i Bos-
ton.

Fredrik Ghosh

Vi har i en forsta studie pa gris lyckats
sammanfoga PGS-membranet med en
bit fosternathinna som sedan tillsam-
mans transplanterats till 15 djur. Tre
manader efter denna operation under-
sOks nu dessa 6gon pa laboratoriet i
Lund.



Genterapi for barn med tidig

form av RP

av Lotta Grense och Louise Eksand

Barn som drabbas av tidig form av
retinitis pigmentosa har tidigare fatt
diagnosen Lebers retinala degenera-
tion (LCA). Idag vet vi, att den inte ar
en utan atminstone 13 olika former av
sjukdomen, som paverkar synfunktio-
nen i olika aldrar pa skilda satt.

Tidigt noteras att foraldrarna inte far
blickkontakt med barnet, men vid
cirka 6 manaders alder lar sig barnet
anvanda de delar av nathinnan, som
fungerar bast och kan da ofta fixera
med 6gonen och aven upptacka min-
dre foremal i det centrala synfiltet.
Barnet som saknar morkerseende ar
dessutom ljuskansligt och har svart
att se at sidorna. | denna alder kan
det vara svart att upptacka vad som ar
barnets personlighet och vad som ar
synskada.

Vid kontroll hos ogonlakare ar of-
tast undersokningen normal, trots
att funktionen ar sa kraftigt nedsatt.
Istallet behdvs en elektrofysiologisk
undersokning, som smidigt kan goras
under narkos, och man kan da sam-
tidigt fotografera o6gonbotten samt
ta blodprover for genetisk undersok-
ning.

Sjukdomen ar progredierande och
synhandikappet tilltar med aren, men
det har visat sig att om man tidigt for-
star barnets synhandikapp, sa fung-
erar barndomen och skolaren pa ett
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betydligt battre satt. Det ar utomor-
dentligt viktigt med kontakt med syn-
central och synpedagoger under den-
na period.

Genetisk undersokning av denna sjuk-
dom ar idag inte sa kostsam och hos
omkring 20% av barnen kan man iden-
tifierra det genetiska felet. Detta visar
sig vara av mycket stort varde dels
for att battre forsta synhandikapp och
prognos, men ocksa med tanke pa
den genterapi, som nu provas kliniskt
vid dessa sjukdomar.

Nyligen undersokte vi DNA, fran 65
barn fran det svenska RP-registret,
och noterade att det fanns en stor
mangd gener med olika mutationer,
som var inblandad i dessa sjukdomar.
Med hjalp av internationella jamfaorel-
ser forsoker vi nu klargora olika grup-
per av denna tidiga form av retinitis
pigmentosa.

Genterapi innebar, att man med ett va-
sentligen ofarligt virus sprutar in en
frisk gen i ett drabbat 6ga. Eftersom
djurforsdken har fungerat vil, sa har
det aven i forskningsstudier provats
pa patienter och nyligen rapportera-
des resultatet av 12 sadana behand-
lingar med nagra ars uppféljning. Om
dessa studier kommer att visa sig
lampliga, sa har vi via svenska RP-re-
gistret mojlighet att halla kontroll pa
alla dessa barn och vilka gendefekter
som ar aktuella i Sverige.



Humana stamceller
kan bromsa RP

av forskarassistent Ulrica Englund Johansson, Lunds universitet

Vara nya forskningsresultat visar att
humana stamceller producerar fak-
torer som har formaga att sakta ned
sjukdomsforloppet i en musmodell av
retinitis pigmentosa (RP).

Stamcellerna kommer ursprungli-
gen fran aborterade foster som efter
godkannande och noggrann kontroll
skankts till forskningsdandamal. Stam-
cellernas egenskaper gor att de under
speciella betingelser kan mangfaldi-
gas upp till ett mycket stort antal, fry-
sas ned och tinas upp efter behov och
pa sa satt kan agera som en nastan
outsinlig cellbank till vara forsknings-
studier.

| vara experiment har de humana
stamcellerna odlats tillsammans med
en vavnadskultur av nathinna fran en
musmodell som har RP. Vavnadsod-
lingar av nathinna utgor en tids- och
kostnadseffektiv modell for att stu-
dera till exempel olika typer av nya te-
rapier som kan sakta ned eller stoppa
celldoden i nathinnan med RP.

| forsoken inkluderas tva grupper, dels
nathinnor som odlats med stamceller
och dels en kontroligrupp med nat-
hinnor som odlats utan stamceller. Vi
analyserade effekten av stamcellerna
pa nathinnorna genom att rakna och
jamfora antalet doende fotoreceptorer
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Ulrica Englund Johansson

mellan de bada grupperna. Tjockleken
pa det cellager i nathinnan dar fotore-
ceptorerna ar lokaliserade mattes och
jamfordes ocksa for bada grupperna.

Tydliga resultat visade att det cella-
ger dar fotoreceptorerna aterfinns var
dubbelt sa tjockt i de nathinnor som
odlats tillsammans med stamceller.
Vidare var antalet doende celler en-
dast hilften sa manga i de nathinnor
som odlats tillsammans med stamcel-
ler.
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Vi kunde aven pavisa nio olika fak-
torer som de humana stamcellerna
producerade och som vi tror haft en
positiv inverkan pa celloverlevnaden
i de nathinnor som odlats i narvaro
av stamcellerna. Dessa resultat kom-
mer troligen inom en snar framtid att
publiceras i en kand internationell tid-
skrift inom ogonforskning.

| vara pagaende och planerade stu-
dier kommer effekten av stamcellerna
att fortsatt studeras i andra model-
ler av RP (i ratta) samt i en modell av
gron starr (glaukom). Vi kommer aven
att fortsatta studera de mekanismer
inuti cellen som faktorerna fran stam-
cellerna kan tankas paverka for att na
sin raddningseffekt pa fotorecepto-
rerna. Pa sikt anser vi det nédvandigt
att inkludera forsok pa djur med olika
nathinnesjukdomar for att bekrafta
fynden i forsoken baserade pa nathin-
neodlingsmodellen.

Utifran de mycket positiva resultat vi
sett i vara studier med humana stam-
celler som ett verktyg fortsatter vi
med stort engagemang att forsoka
finna vagar till att designa en ny terapi
som kan sakta ned eller stoppa sjuk-
domsforloppet dar nervceller i nathin-
nan fortvinar.

Studierna utfordes/utfors framst vid
Biomedicinskt Centrum, Medicinska
Fakulteten, vid Lunds Universitet,
men aven i samarbete med forskare
vid hogskolan i Kalmar och Orebro
Universitet samt ett Ogonforsknings-
institut i Tubingen, Tyskland.
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Betala
arsavgiften
redan nu!

Arsavgiften for ar 2010 &r ofdrandrad
250 kr. | borjan av nasta ar kommer vi
att sanda ut ett inbetalningskort.

Manga betalar inte med den plusgiro-
avi vi sander ut och darfor kan du hjal-
pa oss att spara porto och arbete ge-
nom att betala arsavgiften redan nu,
sa slipper vi sanda ett inbetalnings-
kort till dig.

Arsavgiften 250 kr betalar du till
plusgiro 62 21 08-9

Har du asikter om
Retinanytt?

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

Du far da ett svarsmail med anvisning-
ar. Nar du sedan sander inlagg till lis-
tan 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 bi-
drag per post till Retinanytt, Box 4903,
116 94 Stockholm.



Din arbetsinsats

behovs!
Av Henrik Ruffel

Att styra RP-foreningen ar som att
leda ett litet foretag. Skillnaden ar att
vi som sitter i styrelsen och leder RP-
foreningen gor det pa var fritid. Det
innebar att vi maste kunna férdela ar-
betet pa manga personer.

| styrelsen och bland 6vriga medlem-
mar finns yrkesverksamma eller ti-
digare yrkesverksamma med olika
kompetenser som behovs i forenings-
arbetet. Genom att sprida arbetsin-
satserna pa manga och dessutom ut-
nyttja kompetens som man redan har,
blir varje enskild insats i foreningen
begransad och upplevs darfor inte
som betungande. Tillsammans kan vi
pa detta satt gora en arbetsinsats som
blir av stort varde for alla medlemmar.

Vi behover olika typer av insatser,
ibland kan det vara fraga om att ar-
beta nagra kvallar i en Idégrupp for
att penetrera en fraga eller lagga upp
en strategi i nagon fraga. | nagot an-
nat fall kan det vara att leta informa-
tion pa Internet och omvandla den till
nagot vi kan publicera i tidningen eller
pa webbplatsen. Att arrangera lokal
RP-kvall pa din ort kan vara ett tredje
exempel.

Om du tycker att det ar nagot som du
vill att foreningen agnar sig at sa van-
ta inte pa att nagon annan gor det utan
ring garna upp mig pa tfn 08-624 32 10
eller sand ett mail till henrik(snabel-a)
retinanytt.se och beratta vad du skul-
le vilja gora.
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Foreningens nya
webbplats

av Lars Bergqvist

Den nya webbplatsen ar nu klar. Van-
ligen besok www.srpf.a.se sa kan du
surfa runt och lara kanna den. Vi har
forsokt att gora en enkel och lattan-
vand webbplats som aven innehaller
funktioner for att andra bakgrundsfar-
gen.

Webbplatsen har en sektion, "Endast
Medlemmar”, dar du finner nya och
aldre Retinanytt samt lankar till webb-
sidor och dokument. For att logga in
pa ’Endast Medlemmar” skall du ange
Anvandarnamnet ’ny” och Losenor-
det "hemsida”. Vi ar tacksamma for
dina kommentarer och synpunkter pa
den nya webbplatsen till lars(snabel-
a).srpf.a.se.

Byta lasmedium?

Retinanytt ges ut som papperstidning,
som taltidning i daisy-format och som
punktskriftstidning.

Vill du byta lasmedium ring kansliet
pa tfn 08-702 19 02 (en telefonsvarare
kan ta emot dygnet runt) eller e-posta
till adm(snabel-a)retinanytt.se.

Anmal e-postadress!

Du har val anmalt din e-postadress till
foreningens kontor pa adm(snabel-a)
retinanytt.se. Den ar anvandbar for
oss nar det galler att pa ett smidigt
satt komma i kontakt med dig.



Medlemmar

traffas!
Av Leif Pehrson

Pa manga hall i landet sker arrangera-
de eller spontana moten mellan retini-
tiker. Det ar viktigt for retinitiker med
olika stadier av RP att traffas och pra-
ta om sina med- och motgangar, pro-
blem och gladjeamnen bade hemma
och ute i arbets- eller kamratlivet.

Pa flera hall i landet finns det RP-grup-
per som traffas mer eller mindre regel-
bundet. Pa andra hall i landet saknas
sadana traffpunkter. Beror detta pa
att alla sitter och vantar pa att nagon
annan skall ta initiativet?

En del undrar varfor foreningen inte
gor nagot just pa deras ort. Andra
tycker att foreningen bara gor saker i
Stockholm. Det fortjanar aterigen att
papekas att den omfattande verksam-
heten i Stockholm inte arrangeras av
foreningen centralt. Den ar ett resultat
av insatser fran enskilda medlemmar i
Stockholm.

Att denna verksamhet ocksa marks
ute i landet beror pa att arrangorerna
ar bra pa att beriatta om dem for var
tidning Retinanytt.

Du som vill ordna nagot tillsammans
med andra retinitiker pa din ort, ar
hjartligt valkommen att hora av dig
till foreningens kontor sa kan du fa
hjalp att komma i kontakt med andra
retinitiker som bor i din narhet. Kon-
toret har tfn 08-702 19 02 och e-post
adm(snabel-a)retinanytt.se.
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Hur skriver man i

testamentet
Av Leif Pehrson

Foreningen far da och da fragor fran
medlemmar och anhoriga om hur man
bor skriva i sitt testamente om man
vill ge pengar till RP-forskning.

Man bor forst bestamma sig for om
man vill testamentera ett visst belopp
(s.k. legat) eller om det skall galla hela
eller en viss andel av kvarlatenska-
pen. Vi foreslar att Du radgoér med en
jurist om formuleringarna.

Sa har skriver Du for att pengarna
skall komma till féoreningen och an-
vandas for RP-forskning:

”... till Svenska RP-foreningen (orga-
nisationsnummer 80 20 15-2966) att
anvandas till forskning kring ogon-
sjukdomen Retinitis Pigmentosa.”

Foreningen bokfor medlen i sin forsk-
ningsfond och ser sedan till att de de-
las ut till RP-forskning.

Ansvarsbegransning
Informationen i Svenska RP-fore-
ningens tidning Retinanytt tillhanda-
halls som en service till lasaren utan
nagon som helst garanti. Svenska
RP-foreningen har ingen mojlighet
att i detalj bedoma riktigheten och
relevansen i den information vi pu-
blicerar och vi har heller ingen moj-
lighet att ge medicinsk radgivning

i dessa fragor. Var och en maste
sjalv, tilsammans med sin 6gonla-
kare, bedoma om informationen ar
korrekt och tillamplig pa den egna
situationen.




Returadress: Svenska RP-foreningen
Box 4903
116 94 STOCKHOLM

Porto betalt
Port Payé
Sverige

Atersindes darfor att
[J adressaten ar okand
[J adressaten har avlidit

BEGRANSAD EFTERSANDNING. Vid definitiv
flyttning, atersdand med uppgift om nya adressen.

] adressaten har flyttat, ny adress pa framsida

Sista sidan!

Det har ar det sista numret av Retina-
nytt som jag redigerar i egenskap av
ansvarig redaktor och darmed ar ock-
sa detta den sista sidan!

Tidningen startades med namnet RP-
info ar 1995 och det har hunnit bli ett
60-tal utgavor sedan dess. Min am-
bition som ansvarig redaktor under
dessa ar har varit att formedla in-
formation om foreningsarbetet och
forskningen inom retinaomradet.

Forskningsartiklarna skrivs ofta av
forskarna sjalva och som alla fack-
man sa har man ord och utryck som
anvands fackman emellan. Det har
varit en utmaning att omvandla dessa
uttryck till mer allmant tillgangliga
former. Ibland har det lyckats bra och
ibland har det blivit mindre lyckat.

Manga av de medicinska fackter-
merna blir s4 smaningom en del av
retinitikernas eget ordforrad och dar-
med kan facktermerna aven tolereras
i storre utstrackning i tidningen. Det
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finns ett pedagogiskt varde i att bade
fa svara ord forklarade och samtidigt
tvingas lara sig ordets betydelse, sa
att man inte alltid blir stalld nar ordet
dyker upp utan forklaring.

Jag vill tacka lasarna for de gangna
15 aren samtidigt som jag vill forvar-
na om att min medverkan i tidningen
inte kommer att upphora helt. Vi har
ett artikelutbyte med vara norska och
danska systertidningar och jag har lo-
vat att gora oversattning till svenska.

Jag vill 6nska mina eftertradare lycka
till i arbetet med att gora tidningen
annu battre an jag lyckats med.

Leif Pehrson,
snart f.d. ansvarig redaktor



