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Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

september-november

Manga positiva nyheter fran Stresa

Det kdnns mycket bra att presentera
detta nummer av Retinanytt eftersom
det finns en hel del positivt att beratta
om fran arets Retina International kon-
ferens i Stresa, Italien.

Det har dykt upp flera nya forsknings-
omraden inom nathinneomradet, det
har genomforts flera lyckade genter-
apiforsok med patienter som har Leb-
ers och dessa forsok kommer att foljas
upp med ytterligare forsok pa andra
varianter av Lebers samt aven for Ush-
er och Stargardtpatienter.

Detta medfor att det nu ar viktigare an
nagonsin att ta reda pa vilken RP-gen
du har for att du kanske ska kunna delt-
aga i kommande forsok eller fa gladje
av framtida behandlingar.

Det ar aven gladjande att Retina Inter-
national har fatt flera nya medlemmar
pa arets konferens i Stresa. De nya lan-
derna ar Argentina, Belgien, Chile, In-
dien och Taiwan.

Dessutom invaldes var styrelseledamot
Caisa Ramshage i Retina Internationals
Management Commite vilket motsvarar
var styrelse men pa internationell niva.
Detta tycker jag bade ar roligt och bra
eftersom vi fran Sverige nu far en storre
mojlighet att paverka Rls arbete under
de kommande tva aren fram till nasta
Rl konferens i Hamburg 2012. Jag vill
aven passa pa att tacka de ovriga nor-
diska landerna som har givit sitt stod
till Caisas kandidatur till RIs styrelse.

Till sist hoppas jag att du tar chansen
att lyssna pa professor Sten Andreas-
son som kommer till Vasteras den 16
oktober da det anordnas en RP-dag
samt hostmote, anmal dig snarast
till kansliet sa hoppas jag att vi ses i
Vasteras!

Trevlig lasning av detta mycket intres-
santa nummer av Retinanytt!

Henrik Ruffel
Ordforande Svenska RP-foreningen
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Retinanytt utkommer i mars, juni, septem-
ber och december. Manusstopp ar den 15:e
i manaden fore utgivhingsmanaden.
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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.




RP-dag med hostmote i Vasteras den 16 oktober

Alla medlemmar och andra intresserade ar hjartligt valkomna till en RP-dag med
foreningens hostmote den 16 oktober 2010. Det hela ager rum pa Best Western
Malaren Hotell och konferens (f.d. Hakon Hotell & Konferens) i Vasteras fran kl
09.30 till kl 16.00. Adressen ar Stensborgsgatan 1, Vasteras. Telefon: 021-10 49
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Forelunchharviforeningens hostmote.
Efter lunch kommer professor Sten An-
dreasson fran universitetssjukhuset
i Lund att prata om den dagsaktuella
RP-forskningen.

Det finns ocksa manga tillfallen att
samtala och dela erfarenheter med
gamla och nya vanner. RP-dagen ar-
rangeras av RP-gruppen i Vastman-
land i samarbete med RP-foreningens
styrelse och SRF Vastmanland. Traffen
ar ett arrangemang av RP-foreningen
och ar oppen for samtliga medlemmar,
oavsett var man bor i landet.

Lokalen ar handikappanpassad, med
horselslinga och det gar bra att ta med
ledarhund. Vi hjalper varandra med
att hitta men behover du assistans
darutover maste du ordna det sjalv.
Deltagaravgiften ar 150 kronor for
medlemmar i RP-foreningen, och 200
kr for dig som inte ar medlem i forenin-
gen. | priset ingar lunch och kaffe med
dopp pa for och eftermiddagen.

Observeral!

Deltagare fran Vastmanland anmaler
sig till SRF i Vastmanland pa telefon
021-83 05 12.

Ovriga anmaler sig till féreningens
telefonsvarare pa tel 08-702 19 02, eller
e-post till adm(snabel-a)retinanytt.se.
Observera att senast 1 oktober maste
vi ha din betalning.

Deltagaravgiften satts in pa foreningens
plus-girokonto 62 21 08-9. P4 anmalan
behover vi foljande information: namn,
adress och mobiltelefonnummer. Om
du behover specialkost eller om du tar
med ledarhund sa ber vi dig aven ange
detta. Anmalan ar bindande.

Om du har nagra fragor ar du valkom-
men att ringa Pontus Norshammar pa
foreningens kansli, tel: 08-7021902,
man-fre kl 10.00-14.00 eller arrangor
Yngve Andersson tel 070 - 240 83 81.

RP-gruppen i Stockholm har fatt ett
bidrag fran Synskadades stiftelse i
Stockholms och Gotlands lan. Detta
innebar att vi kan erbjuda kostnads-
fri busstransport fran Stockholm till
Vasteras och ater, for medlemmar i
Stockholms och Gotlands lan. | man av
plats ar daven andra vilkomna att aka
med.

Bussen avgar fran Gotlandsgatan 44
Sodermalm, klockan 08.00 lIordagen
den 16 oktober 2010. Hemkomst berak-
nas bli senast klockan 18.00.

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



Retina International

Retina International (RI) ar den varldsomspannande organisation for RP-forenin-
gar. Vartannat ar haller Rl en stor internationell konferens.

Den 16:e Retina International World Congress holls i Stresa i norra Italien den
24-27 juni i ar, och arrangerades av Retina Italia Onlus.

Rl-konferensen bestod huvudsakligen
av tre delar. Forsta dagen var en utbild-
ningsdag under rubriken “Continuous
Education Program”. Den andra delen
ar Rl:s ”arsmote”, som kallas ”General
Assembly”. Dessa bada arrangemang
ar endast oppna for delegater och ob-
servatorer fran de olika RP-forenin-
garna. Den tredje delen ar den stora
vetenskapliga konferensen. Det ar dar
alla forskarna forelaser, och denna del
ar oppen for alla.

Det som utmarkte Rl-konferensen i Fin-
land 2008 var att det var da det stora
genombrottet med den forsta behan-
dlingen av RP presenterades. Det som
utmarkte konferensen i Stresa var alla
foretag som var narvarande.

Det finns foretag som vill operera in
nathinneproteser, det finns foretag
som vill att retinitiker ska ata antioxi-
danter, det finns foretag som vill sélja
avancerad undersokningsutrustning
till ogonlakare, det finns foretag som
vill sélja gentester.

| detta langa artikelblock far vi ett antal
olika infallsvinklar pa konferensen,
dels hur det ar som patient att for forsta
gangen delta i en RI-konferens, dels hur
det ar att vara med som anhorig. Utover
det kommer ett stort antal artiklar om
forskningen idag.

RP-forskningen idag

Av Caisa Ramshage

Pa Retina Internationals konferens holl Gerald Chader ett 6vergripande féredrag
om RP-forskningen och jag ska i denna artikel forsoka sammanfatta hans fore-

drag.

Hans forsta fraga var: Finns det nagot
botemedel som kan fungera pa alla typ-
er av retinala degenerationer? (Retina-
la degenerationer kan oversattas med
nathinnefortvining, och i den gruppen
ingar RP, makula degeneration, Ushers
med flera.)
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Hans svar var ett tveksamt “kanske”,
men det ar svart, for behandlingar som
passar en typ passar vanligtvis inte en
annan typ. Och behandlingar som pas-
sar en typ nar man har mycket syn kvar,
fungerar kanske inte nar man ar gravt
synskadad.
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De behandlingar for RP som man for-
skar om nu ar celltransplantationer,
stamcellstransplantationer, genterapi,
elektroniska nathinnor, tillvaxtfaktorer,
antioxidanter, samt tva helt nya om-
raden biologiska strombrytare (optical
photoswitches) och syncellsforbat-
trare (visual cell modifiers). Som ni ser
ar listan pa forskningsomraden lang,
det verkar inte finnas nagon grans for
forskarnas uppfinningsrikedom pa hur
man ska bromsa nathinnedegenera-
tioner eller aterskapa syn for de som
har forlorat den.

Genterapi

Genom att satta in celler i 6gat som
producerar det protein som kroppen
inte kan skapa pa grund av ett genfel,
sa har man lyckats ge forbattrad syn
till retinitiker med en viss typ av Leb-
ers kongenitala amauros (framover
endast kallad Lebers). Detta ar ingen
fardig behandling utan forsoksverk-
samhet, men resultaten ar mycket lo-
vande. Svarigheten med genterapi ar
att man maste skraddarsy behandlin-
gen for varje enskild typ av RP.

Cell transplantationer

| djurforsok har celltransplantationer
an sa lange fungerat daligt. Det forsta
steget att fa de transplanterade nathin-
necellerna att 6verleva i nathinnan gar
bra. Men det racker inte med att de le-
ver for att man ska fa nagon nytta av
dem, de maste kunna integreras med
den befintliga nathinnan. Det ar i steget
med att knyta ihop de transplanterade
cellerna till nathinnan som forskarna
an sa lange har misslyckats.

Stamceller

Att transplantera in stamceller i nathin-
nan pa en retinitiker och fa den att
skapa val fungerande nathinneceller ar
ett dromscenario for en RP-forskare.
Tyvarr ar det langt kvar dit, det behovs
mycket forskning innan vi ar dar. De
forsta hindren man maste ta sig over
ar att se till att stamcellerna blir mogna
nathinneceller, sedan finns det saker-
hetsrisker med stamceller. Stamceller
kan producera nya celler och produc-
eras det for manga celler sa far man
cancer.

Elektroniska nathinnor

Ibland kallas de daven nathinneproteser,
eller artificiella nathinnor. De gar kort ut
pa att man ersatter den icke fungerande
nathinnan med en elektronisk krets.
Det finns sedan tidigare ett foretag i
USA, Second Sight, som har opererat
in nathinneproteser pa fyrtio patienter.
Numera finns det ocksa ett foretag i Eu-
ropa, Retinalmplant AG i Tyskland, som
ska paborja tester med nathinnepro-
teser och de sdker nu forsokspersoner.
Det finns tva satt att bygga en nathin-
neprotes pa, antingen opererar man in
en elektrisk krets i nathinnan, eller sa
placerar man kretsen i ett par glaségon
och kopplar ihop glaségonen med en
ledning som gar direkt in i syncentrum.

Biologiska strombrytare (opti-

cal photoswitches)

Biologiska strombrytare ar ett protein
som gor att en levande cell reagerar
elektriskt pa en ljussignal. Manga djur
och vaxter har protein som reagerar pa
ljus och producerar en
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elektrisk signal. Tanken ar att om nathin-
necellerna ar utslagna sa ska dessa
biologiska strombrytare kunna trans-
planteras in i 6gat och skota nathin-
necellernas arbete med att generera
signaler till synnerven nar nathinnan
traffas av ljus.

Den har forskningen ar valdigt ny, det
finns manga hinder att ta sig éver. For
det forsta galler det att hitta proteiner
som reagerar pa samma ljusstyrka som
syncellerna gor, och att hitta celler som
reagerar lika snabbt som de manskliga
cellerna gor. Man har borjat med att titta
pa biologiska strombrytare fran alger.

Tillvaxtfaktorer

Tidigare har vi rapporterat om ett
forsok dar man opererar in en medicin-
pump bakom nathinnan, pumpen slap-
per langsamt ut en tillviaxtfaktor som
heter CNTF — ciliary neurotrophic fac-
tor. Pumpen har utvecklats av foretaget
Neurotech. Forsoken har gatt bra sa till
vida att pumpen fungerar och nathin-
norna blir tjockare, men man har inte
kunnat se att synen har blivit battre.
annu. Aven om inga synforbéattringar
har setts annu ar detta positiva ny-
heter, bara det att pumpen fungerar ar
ett framsteg och det finns dessutom
andra former av tillvaxtfaktorer forutom
CNTF. Man soker nu efter andra former
av tillvaxtfaktorer.

Antioxidanter
En kombination av fyra antioxidanter

har i djurforsok visat sig kunna bromsa
forsamringen av synen. Preparatet het-
er RetinaComplex och det pagar forsok
i Spanien pa manniskor med detta pre-
parat men det ar an sa lange for tidigt
att uttala sig om dessa forsok.

Syncellsforbattrare

cell modifiers)

| en del former av nathinnedegenera-
tioner forlorar nathinnan formagan att
producera en speciell form av vitamin A
som nathinnan behover for att fungera.
Om denna form av vitamin A kan fyl-
las pa direkt i nathinnan skulle synen
kunna fungera igen och man sager att
man forbattrar nathinnans funktion.
Foretaget QLT genomfor kliniska forsok
pa retinitiker med en form av Lebers dar
vitamin A inte skapas korrekt.

(visual

Framtiden!

Kommer genterapi bli den forsta behan-
dlingsmetoden for RP? Det kan man
inte sdga med sdkerhet, det aterstar
mycket arbete innan behandlingsme-
toden ar klar. Men forsoken som pagar
med genterapi ser lovande ut! Det plan-
eras ocksa for forsok med andra former
av RP.

Den form av RP som kallas for Leber
finns ocksa den i olika former. | de
genomforda kliniska forsoken med
genterapi ar det den typen av Leber
som heter RPE65. Nu letar man efter
patienter med en annan typ av Leber
som heter LCAS5 for kliniska forsok.
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Foretaget Oxford Biomedica har star-
tat ett kliniskt forsok som de kallar for
StarGen dar de arbetar med genterapi
for att bota Stargardt. Stargardt ar en
sa kallad omvand RP, dar det centra-
la synfaltet och fargseendet paverkas
forst. Ibland kallas denna form ocksa
for juvenil makula degeneration, da
den liknar makula degeneration (i dag-
ligt tal kallad "gula flacken”) som van-
ligtvis drabbar aldre, men Stargardts
drabbar yngre patienter.

Ushers syndrom kan ha flera olika ge-
netiska orsaker. Oxford Biomedica har
startat kliniska forsok med genterapi
pa Ushers typ 1B. For ett par andra for-
mer av Ushers pagar djurforsok med
genterapi.

(g

T

Den svenska delegationen bestéende av Lars Be

Sammanfattning

1990 hittades den forsta genen for RP,
idag kanner man till 160 gener vilket tro-
ligtvis ar halften av alla genmutationer.
Det pagar flera kliniska forsok och aven
flera djurforsok som snart kommer
overga i kliniska forsok. Genterapi pa
hundar med Lebers visar inte bara att
synen forbattras, utan ocksa att effek-
ten ar langvarig, nastan tio ar med ater-
stalld syn. Grundforskning pagar med
stamcellstransplantationer, medicin-
ska behandlingar, photoswitches och
elektroniska nathinnor visar lovande
resultat!

\ > P :
gqvist, Oscar Persson, Caisa Ramshage,

Mathias Johansson (ledsagare), Kristina Bergqvist (ledsagare) och Camilla Svensson
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Retina International for nyborjare

Av Camilla Svensson

Jag landar pa Malpensa i Milano en onsdag formiddag, tankarna pendlar mellan
fortjusning och en viss oro for vad jag gett mig in pa. Kommer jag forsta nagon-

ting? Orkar jag lyssna?

Vi upptackte att flygbuss maste bokas i
forvagiltalien savitog en taxi till Stresa.
Forsta kvallen bjod pa valkomstmingel
och tal av den lille, unge borgmastaren,
som nastan inte kunde nagon engels-
ka. Det minglas med folk fran Finland,
Norge, Japan, Taiwan och Schweiz. Det
var valdigt intressant att mota alla otro-
ligt positiva och glada manniskor, alla
med olika erfarenheter och upplevelser.
Manga anhoriga, lakare och retinitiker,
alla ar engagerade

och forvantansfulla over vad helgen
kommer att bjuda pa.

Pa torsdagen var det ”Continuous Edu-
cation” dar RP-foreningar berattar om
sina projekt. Manga lander hade ny-
heter att presentera, vissa forelasnin-
gar berorde och andra forelasningar
var svartolkade. Den forelasning som
jag tyckte var intressantast var Ole
Christian Lagesen fran Norge, som pre-
senterade deras Team RP, som bestar
av sportiga retinitiker som aker runt pa
olika sportarrangemang. Under aret har
Team RP deltagit i langdskidor, stafett
och langdistanslopning. Detta tycker
jag vore nagot som kunde goras aven
internationelit.

Under fredagens ”"General Assembly”
som ar Retina Internationals "arsmote”
var jag med som ahorare under formid-
dagen.

8

Det ar roligt att se att det ar sa manga
lander som ar medlemmar och som tyc-
ker att det ar viktigt att kunna vara med
och paverka och folja forskningen.

Helgens konferens var en intressant
upplevelse. Jag konstaterade snabbt
att italienska inte ar latt att forsta och
jag fick — efter att ha lamnat pass i pant
— ett par lurar dar man horde den engel-
ska simultantolken. Da blev det genast
mycket intressantare. Det hander my-
cket inom forskningen och jag larde
mig en hel del om RP som jag inte hade
en aning om. Att ogat ar komplicerat
visste jag ju men genterapi, nathin-
neprotes och antioxidanter var nagot
helt nytt for mig.

Det var intressant att hora om de olika
sorters RP som finns och att det ar olika
arftlighet beroende pa vilken typ man
har. Nagon var endast arftlig till pojkar.
En annan arvdes av hélften av barnen.
Vissa foreldasningar var svara att forsta.
Alla forskare ar inte bra forelasare,
aven om vissa var lite mer pedagogis-
ka dan andra. Den bitvis ganska daliga
oversattningen gjorde att det ibland var
svart att forsta och halla sig vaken.

Utanfor forelasningssalarna fanns det
en intressant utstdllning med olika
hjalpmedel, bland annat olika sorters
forstoringshjalpmedel, program for for-
storing i datorn samt olika glasogon.
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Helgen avslutades med en informell
nordisk traff, som islanningarna anord-
nade. Valdigt trevligt och lattsamt. Det
kom under kviéllen upp manga roliga
historier om misstag folk gjort. Mest
spannande var att nastan alla at Retina-
Complex (ett kosttillskott), som jag pre-
cis fatt reda pa att det finns. Tank vad
olika informerad man ar. Jag som inte
ens vet vilken sorts RP jag har.

For att sammanfatta mina upplevelser
och de fragor jag hade sa har jag lart
mig otroligt mycket, traffat manga
intressanta manniskor och fatt svar pa
manga fragor. Trots att det var svart
att koncentrera sig, och att det var
langa dagar ar jag valdigt glad over
att ha varit med och att ha fatt denna
erfarenhet.

Reflektioner fran Rl-kongressen i Stresa

Av Kristina Bergqvist, anhorig

Sa fick jag da antligen mojlighet att besoka en RP-kongress, namligen Retina
International World Congress i Italien. Tank att jag har varit gift i 24 ar med min
man som har RP, utan att riktigt ha satt mig in hans sjukdomsbild. Att besoka
kongressen var som att en helt ny varld 6ppnade sig for mig! Det var bade nega-
tiva och positiva kanslor som kom fram under kongressdagarna.

Negativt: Angestkénslor for att jag ofta
har klagat pa min man nar han snub-
blat omkring i skymningen, ej kant igen
bekanta i morkret pa mingel-partyn och
inte uppskattat stamningsfulla midda-
gar i skenet av levande ljus.

Jag fick lara mig att det finns sa manga
typer av RP och att alla individer har
olika sjukdomsforlopp. En gemensam
namnare har jag dock funnit i allt det-
ta, och det ar nattblindhet/daligt mork-
erseende. Jag forstod att detta brukar
vara det forsta tecknet pa klassisk RP
oavsett vilken typ av klassisk RP man
har (autosomalt recessiv eller auto-
somalt dominant). Jag tyckte ocksa att
det var intressant att det namndes an-
dra symptom som kan uppkomma vid
RP, sasom ljusblixtar och synvillor.

Positivt: Otroligt duktiga forskare
som talade sa varmt om att det tro-
ligen inom en snar framtid kommer
att finnas nagon form av botemedel
mot RP. Genterapi, stamceller, till-
vaxtfaktorer, kosttillskott i form av
anitoxidanter som RetinaComplex,
transplantation av synceller och
nathinneproteser mm.

Fortséattning »

RP-foreningens
forskningsfond
Plusgiro
24 75 19-2
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Manga forskarteam runt om i varlden
har kommit mycket langt fram i sin for-
skning och det har skett enorma fram-
steg bara under de senaste tio aren.

Att som anhorig fa vara med pa denna
varldskongress gav mig otroligt my-
cket. Inte minst var det fantastiskt att
fa mota sa manga RP-patienter fran
hela varlden. En stor delegation kom
ifran Japan och vi métte aven medlem-
mar ifran Hong Kong, Taiwan, Holland,
Schweiz med flera. Det var ju naturligt-
vis fantastiskt att aven fa mota de nor-
diska medlemmarna ifran Norge, Fin-
land, Island och inte minst de svenskar
som representerade den svenska RP-
foreningen.

Jag var mycket imponerad av alla RP-
medlemmar som oavsett alder och
sjukdomsbild var sa positiva och sag
sa mycket mojligheter infor framtiden
bade nar det galler botemedel och
hjalpmedel.

Att datorer och mobiltelefoner med ex-
tra funktioner och uppforstoringar har
betytt mycket for RP-patienter, forstod
jag vid besok i de olika utstallnings-
montrarna.

Min reflektion efter att ha besokt kon-
gressen, ar att det skulle finnas nagon
form av ”coaching” inom den sven-
ska RP-foreningen. Det finns, och det
kommer hela tiden in nya entusiatiska
medlemmar, som behover hjalp med
till exempel att finna ett meningsfullt
arbete trots sin synnedsattning. Visst
skulle val RP-medlemmar kunna hjalpa
varandra genom att skapa ett natverk
inom arbetslivet!

Fotograf: Kristina Bergquvist.
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Gentester i Storbritannien

Av Oscar Persson

For att utbyta erfarenheter och beratta om projekt som genomforts eller pagar
hos olika RP-foreningar, finns CEP pa Retina International. CEP star for Continu-
ous Education Program och fritt dversatt ar det Program for kunskapsutbyte.

Till att oppna Continuous Education
Program och sparka igang forelasnin-
garna som Stephen Jones uttryckte det
glatt, hade han blivit ombedd att prata
om gentester i Storbritannien och hur
den engelska motsvarigheten till RP-
foreningen arbetar med detta mycket
intressanta amne.

Sedan 2005 har RP Fighting Blind-
ness (den brittiska RP-foreningen) fi-
nansierat ett projekt for att utveckla
gentester tillsammans med professor
Graham Black vid ett laboratorium i
Manchester. Vid laboratoriet utvecklar
man tester som sedan genomgar en
process for godkannande i det natio-
nella sjukvardssystemet. Dessvirre
fanns det ingen annan an RP Fighting
Blindness som kunde finansiera denna
verksamhet i Manchester.

Man har sedan 2005 utvecklat tester for
de flesta formerna av konsbunden RP
och till manga former av dominant RP.
Professor Grahams team arbetar nu
med tester for recessiv RP65 (en typ av
Lebers) och CRB1 (en gen som kan ge
en form av Lebers eller recessiv RP).
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Detta ar molekylara tester och man har
idag till exempel tester for RPE. Det ar
dock mycket arbete kvar nar det galler
tester for recessiv RP, samt vid nagra
dominanta former.

NHS National Health Service ar in-
stansen som godkanner testerna for
anvandning i sjukvarden. Nar de har
godkants gors testerna i laboratoriet i
Manchester. Man har utvecklingsveten-
skapen och tillhandahaller dven tester-
na i samma miljo.

Varfor vill man gora dessa tester?
Ogonlékarna vill ha dessa tester for att
kunna stalla battre diagnoser och ge
battre prognoser till retinitiker.

For retinitiker vill man kunna ge detta
stod vid viktiga val i livet sasom vad for
arbete man ska ha och ocksa for att ge
information om arftlighet om man fun-
derar pa att skaffa barn.

Med den genterapiforskning som pagar
ar det viktigt att kunna identifiera RP-
former och patienter. Vid dessa terapi-
er maste man kunna identifiera genen
som ar orsaken och om man inte har
dessa tester kan man heller inte identi-
fiera patienter som ar lampliga for olika
kliniska forsok.
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Vill alla patienter veta gen-
typ?

Detta bedriver nu flera grupper forskn-
ing painom Storbritannien. Man kan inte
ta for givet att alla vill ha informationen
som dessa tester ger. Det ar svart att
sammanstalla denna forskning men de
preliminara slutsatserna ger foljande
information.

Retinitiker har en stark onskan att fa
veta vilket genfel som ar orsak till de-
ras RP. Det finns ocksa ett stort on-
skemal att det ska finnas tester for
familjemedlemmar.

Daremot visar de preliminara resultaten
att intresset for tester pa fosterstadiet
ar betydligt mindre. Till exempel skulle
detta kunna innebara att man stalls in-
for valet om att fa en pojke med utveck-
lad RP eller en flicka som endast bar
anlaget och inte utvecklar RP.

Ogonlikare vill ha tillgang till tester for
ovan namnda anledningar, battre diag-
noser och prognoser samt genradgivn-
ing. Problemet i Storbritannien ar att
budgeten for dessa tester inte bestams
av oOgonlakare utan genetikerna pa
sjukhusen. Det betyder att ogonlakar-
na maste gora en ansokan och fa den
godkand for att kunna gora dessa tes-
ter idag.

Klinisk hjalp

Detta ar ett uttryck som dyker upp mer
och mer. Om det fanns en behandling
for RP kunde man enkelt beskriva vad
’klinisk hjalp” ar, nu finns det ingen be-
handling,
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darfor maste man argumentera att det
ar ”klinisk hjalp” att kunna ge en battre
diagnos och prognos.

Om man har gjort en ansékan om ett
gentest och far ett avslag med denna
motivering sa ar det i manga fall pengar
det handlar om.

Geografisk tillgang

Det ar en otillfredsstallande situation i
Storbritannien nu dar bostadsort spelar
roll for om du far ett test eller inte. Ste-
phen Jones kallade det for ett ’post-
kodlotteri”. RP Fighting Blindness har
som mal att paverka politiker i denna
fraga.

Framtida mojligheter — vart
gar RP Fighting Blindness?
Det aterstar mycket arbete med forskn-
ing och att utveckla tester, RP Fighting
Blindness har precis godkant ytterlig-
gare tva ars verksamhet i Manchester.
Det finns ett 6nskemal om att nagon
annan ska finansiera det vetenskapliga
arbetet men sa ar inte fallet. Detta ser
RP Fighting Blindness som ett mycket
viktigt atagande och med detta bidrag
som ar ett av dem storsta som givits ur
RP Fighting Blindness forskningsbud-
get.

Av radande ekonomiskt lage kan man
rakna med mindre anslag i budget for
gentester fran nationellt hall. Idag ko-
star ett test cirka 200 — 400£ (2300-
4600SEK). Mer pengar kan naturligtvis
tillgangliggora test for fler patienter,
men troligen blir testerna mer effektiva
och tekniken blir billigare.
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Throughput Gene Sequencing ar en ny
spannande teknik for detta andamal,
denna teknik ar fortfarande i utveck-
lingstadie for RP.

Avslutningsvis sa Stephen Jones att
en stor fraga framover ar de etiska
aspekterna av denna teknik och dess
mojligheter.

Kommentarer fran Sten Andréason pa
artikeln ovan:

| Sverige gor de flesta centra gentest
vid RP och kostnaden ar idag inte sa
stor c:a 2-3000kr.

Det bor dock papekas att vid vissa for-
mer av RP ar mojligheten storre att hit-
ta gendefekten an vid andra former.

Ett stort antal familjer i Sverige med
konsbunden RP och dominant RP ar
redan klarlagda och da behovs inte
gentest.

Etiskt upplever jag inte detta [tekniken
att ta reda pa genfel] som nagot stort
problem utan bade patient och lakare
serdet som en mojlighet att battre forsta
sjukdom, prognos, synhandikapp och
battre klarlagd vid eventuell terapi.

Antioxidanter

Av Camilla Svensson

Arftliga sjukdomar i nervsystemet och i nithinnan ar som regel kroniska och
i manga fall ar det en mutation som orsakar sjukdomarna. Genterapi skulle
kunna vara botemedilet, och det har i vissa fall gett mycket goda resultat. Men
eftersom det finns sa manga olika mutationer tar det lang tid innan det finns

botemedel till alla typer RP.

For att stoppa eller fordroja sjukdo-
men fram till genterapi eller andra bo-
temedel finns tillgangliga ar en behan-
dling med antioxidanter ett alternativ.
RetinaComplex ar ett naringstillskott,
som ar sammansatt av ett antal kraft-
fulla naturliga antioxidanter inklusive
ett extrakt av frukten av den kinesiska
wolfberry (Lycium barbarum, bock-
torne). Denna kombination av sub-
stanser paverkar den oxidativa stress
som uppstar i kroppen. Fordelarna ar
stora pa nathinnan dar det finns en
mycket hog niva av fria radikaler.

Efter lyckade forsok pa djurmodeller,
framtagna av professor Theo Van Veen,
har dven medicinska forsok pa manni-
skor gjorts. Studien paboérjades 2008 i
Spanien och den ar en blindstudie med
44 deltagare, dar halften fick Retina-
Complex och resterande fick placebo.
Efter ett ar finns sma tecken pa att Reti-
naComplex kan fordroja utvecklingen
av RP. Matningar med ERG, dar man har
matt tatheten av elektriska impulser i
syncellerna visar att det ar en klar skill-
nad pa den gruppen som tagit Retina
Complex och de som tagit placebo.
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Studien fortsatter och troligen kom-
mer dom slutliga resultaten i slutet av
2010

Det finns ett stort behov av vidare
studier. Forsoksgrupperna borde vara
mycket storre, det var meningen att
det skulle vara en grupp pa runt 100
personer.

Vid ett samtal med Theo Van Veen, eft-
er forelasningen i Stresa sager han att
han tycker att vi borde prova Retina-
Complex, eftersom det inte finns nagra
biverkningar av ladkemedlet sa kan det
inte gora nagon skada. Om forloppet
skulle bromsas eller avstanna sa ar det
ju synd att inte ha tagit den chansen.

Jag tycker att det skulle vara intres-
sant att hora vad svenska ogonlakare
och specialisterna i Lund har att saga
om detta. | Finland, Norge och Island
verkar RetinaComplex vara mera kant
och manga har redan provat under en
langre tid.

Sten Andréasons kommentar:

Jag traffar patienter med RP varje
vecka och vill ge sa klara besked som
moijligt. Jag kanner val till denna stud-
ie, som visade mycket positiva resultat
pa djur.

Man har inte idag vetenskapligt kunna
visa att den har effekt pa RP och an-
dra studier med kosttillskott pagar in-
ternationellt och innan vi reckommend-
era dessa tillagg, sa maste effekten av
terapin vara klarlagd, men vi foljer det
noggrant.

Om detta eller andra likande medel
kommer att visa sig vara till gagn for
retinitiker, sa skall vi snarast rekom-
mendera det.

Elektroniska nathinneproteser

Av Lars Bergqvist

Professor, doktor Eberhart Zrenner ar en av de ledande forskarna vid centrum
for oftalmologi pa institutet for 6gonforskning pa universitet i Tiibingen, Tysk-
land. Universitetssjukhuset och centrum for oftalmologi ar starkt involverat

i den pagaende forskningen och utvecklingen inom oftalmologi och ar ett av
det mest betydande forskningscentret i Tyskland nar det galler forskning och
friskvard. Centret bestar av universitetssjukhuset och institutet for 6gonforskn-

ing.

Under de senaste aren har flertaliga
insatser genomforts for att aterskapa
visuella funktioner hos blinda RP-pa-
tienter genom att satta in elektroniska
nathinneproteser i ogat.
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Dr Zrenner inledde med att beskriva de
olika koncepten, dess mojligheter och
begransningar samt dven status pa ett
antal olika genomforda kliniska studi-
er.
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Darefter fortsatte Dr. Zrenner med att
beskriva den sa kallade Tiibingen-
metoden” dar aktiva implantat plac-
eras under nathinnan. Denna metod in-
nebar att ljuskansliga micro-chips med
microfotodioder, forstarkare och elek-
troder implanteras under nathinnan
nadra gula flacken i 6gat pa blinda retin-
itiker. Retinitiker har sedan kunnat kor-
rekt identifiera diverse olika objekt som
en kniv eller en gaffel pa ett bord, olika
geometriska former, bokstaver, klock-
visare och upp till sju olika graskalor.
En patient kunde till och med namnge
objekt som aldrig visats for honom tidi-
gare, till exempel en banan och storre
bokstaver i tidningsrubriker och sedan
aven kombinera dessa till ord. Detta ar
ett klart bevis pa att microfotodioder
under nathinnan kan skapa visuell up-
pfattningsformaga anvandbar for da-
gliga visuella uppgifter.

Dr Zrenner beskrev vidare huvud-
principerna for proteser placerade un-
der nathinnan, dess modjligheter och
begransingar, forkliniska tester och
kliniska data, kirurgiska metoder och
resultat fran funktionstester.

Implantatet bestar av ett micro-chip
som ar 3mm i diameter och med en
tjocklek pa 50um dar 1500 pixels ar ar-
rangerade. Varje pixel har en yta pa ca.
70x70 um och ger ett synfilt pa 12 grad-
er. Till varje pixel kopplas tva fotocel-
ler, en forstarkare och en stimulerande
elektrod. Varje fotocell tar emot det
ljlus som kommer in i 6gat och overfor
detta till elektronisk energi. Denna en-
ergi stimulerar sedan de intakta nerv-
cellerna i nathinnan.

Nervimpulserna fors sedan vidare via
synnerven till syncentrat dar de slutli-
gen leder till visuella synintryck.

Man kan forvanta sig att vidare ut-
veckling av teknologin kommer att
mildra blindhet hos individer som lid-
er av arftliga nathinnedegenerationer.
Dr Zrenner forklarar att genteknologi,
transplantationer och tillvaxtfaktorer
kan endast anvandas i de fall dar fo-
toreceptorerna ar intakta. Stamcellster-
api kraver manga ars vidare forskning
och utveckling och darfor ar artificiella
micro-chips den enda mojligheten som
kan anvandas idag dar fotoreceptorer-
na ar forstorda.

Under kongressen i Stresa blev Dr
Zrenner belonad av Christina Fasser
(Ordforande for Retina International)
for hans enastaende bidrag inom for-
skning och utveckling inom degenera-
tiva nathinnesjukdomar. Dr Zrenner ar
grundare av Retina Implant AG, nu det
ledande foretaget inom utveckling av
elektroniska implantat for att bota blind-
het. Dr Zrenner ar aven ordférande for
Retina Internationals ”"Medical and sci-
entific advisory board” for vetenskap
och medicin. Christina Fasser avsluta-
de med att sdga ”"Dr Zrenners passion
och engagemang ar en kalla for var in-
spiration och vi tackar honom stort for
hans harda arbete att komma narmare
en bot mot RP”.
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Medicinpumpar

Av Caisa Ramshage

| ogat

Neurotech ar ett bioteknikforetag som gjort sig beromt inom RP-varlden med
att operera in en medicinpump i ndathinnan som langsamt slapper ut en tillvaxt-
faktor CNTF. Deras vice VD och forskningschef Weng Tao presenterade de
senaste uppdateringarna fran deras pagaende kliniska test pa Retina Interna-

tionals konferens i Stresa.

De har genomfort en studie dar pa-
tienterna delades upp i tre grupper, en
som inte fick ndgon behandling utan
bara en latsas-operation, och sa tva
grupper som fick riktiga operationer
dar den ena gruppen fick en lag dos
av CNTF och den andra fick en hog
dos av CNTF. Patienterna undersoktes
fore behandlingen med 6gonbottenfo-
tografering och OCT-matning dar man
mater nathinnans tjocklek med laser.

Resultatet av studien ar att ingen fick
nagra problem med den inopererade
pumpen, och pumpen fungerade un-
der hela aret som studien pagick.

De patienter som fick hogdos behan-
dlingen fick tjockare nathinna, men man
har inte kunnat visa att synen har blivit
battre. Det finns svaga indikationer pa
att synen stabiliserades for de patienter
som har en torr form av aldersrelaterad
makula degeneration, alltsa inte RP.
Det viktigaste resultatet av studien ar att
det gar att operera in en pump i nathin-
nan, och att pumpen fungerar under
langre perioder. Dessa resultat ar posi-
tiva for fortsatta studier pa storre grup-
per av patienter.

Forskarna Weng Tao och Gerald Chader féreldste bada pa kon-

ferensen i Stresa
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E u I'OVi S i O n N et Av Oscar Persson

EU-kommissionen har lagt en stark reckommendation att 6gonforskningen ska
samverkas inom EU och med en betoning pa att hitta en gemensam strategi
som omfattar sa manga som majligt av de institutioner som bedriver forskning

pa omradet i Europa.

EuroVisionNet ar ett EU-program un-
der European Vision Institute dar man
arbetar for att na dessa mal, och for att
koordinera och konsolidera forsknin-
gen inom omradet. Detta for att 6ver-
brygga landsgranser och undvika dub-
belarbete.

Man arbetar for att framja samarbete
och potentialer i olika grupper och
nationella organisationer. De primara
malen ar:

» Att ta fram och distribuera "White Pa-
pers” baserade pa diskussioner som
ror framtida forskningsomraden och
strategier inom Europa och den for-
skning som bedrivs.

» Att skapa en allians for ogonforsknin-
gen tillsammans med alla nationer, eu-
ropeiska organisationer, industriella
och potentiella bidragsgivare.

« Att tillhandahalla en portal pa Internet
och en plattform for samtliga organisa-
tioner, instutitioner och individer inom
omradet for att denna allians ska fram-
jas.

» Att utveckla en databas for epidemi-
ologiska data for att illustrera och visa
behovet av forskning inom flertalet
omraden.

Webportalen — www.vision-re-

search.eu

2008 lanserades en portal for ogonfor-
skning i Europa. Portalen ska verka
som en stark framsida mot beslutsfat-
tare och politiker. Vidare presenteras
forskarlag och forskare inom sina om-
raden pa webbplatsen. Dar presenteras
ocksa speciella aktiviteter som till ex-
empel ett lager for unga forskare, fo-
totavlingar med bilder pa 6gat och Eu-
ropean Vision Award. Det finns ett stort
kalendarium och nyhetsbank med my-
cket information.

Eberhart Zrenner som holl | denna pre-
sentation sa avslutningsvis att flera av
malen har natts och att patientorgani-
sationerna haft en nyckelroll i detta ar-
bete och aven kommer att ha det i det
fortsatta arbetet att na malen.

Lankar:
European Vision Institute
www.europeanvisioninstitute.org

EuroVisionNet
www.eurovisionnet.eu

A Gateway to vision research in Eu-
rope
www.vision-research.eu
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Synnedsattningar och somn

Av Oscar Persson

En forelasning jag snappade upp tidigt fran programmet fér Stresa var denna
forelasning om synnedsattningar och somn. Jag har sett manga diskussioner
om detta amne bland annat pa RP-foreningens diskussionslista. Jag har sjalv
RP och tyckt mig ha en trotthet i morka perioder av aret som jag tyckt kants

”mer an vanligt”.

Circadian en intern klocka
Manniskans cykel for somn och vak-
enhet styrs av circadian. Detta ar en
intern klocka som ar placerad ungefar
2-3 cm bakom nasans rot. Detta ar ett
omrade av hjarnan stort som ett nalhu-
vud och som innehaller omkring 10 000
nervceller. Dessa speciella celler kallas
fotopigment, melanopsin. Nathinnan
star i direkt kontakt med denna interna
klocka och forser pa detta satt kroppen
med information om den externa tiden
via ljus och morkercykeln.

Genom detta synkronisera kroppen
med 24 timmars morker-ljuscykeln.
Om denna synkronisering inte funger-
ar, vilket ofta ar fallet vid grava synned-
sattningar, kan detta leda till storningar
i rytmen for somn och vakenhet. Detta
problem kan ocksa drabba skiftar-
betare och personer som lider av jet-
lag.

Symptom pa detta kan vara svart att
somna in, svart att halla sig sovande
som i sin tur kan leda till trotthet un-
der dagtid, koncentrationssvarigheter
och minnesproblem. Personer med
synnedsattning bor darfor utsatta sig
for dagsljus, speciellt pA morgonen
och kvallen for att samla information
till circadians kontroll av dygnsrytmen
i kroppen.

Tillskott av melatonin

Effekten som uppnas via circadian och
den interna klockan kan jamforas med
ett hormon som heter melatonin. Om
inte vanligt dagsljus kan tillgodogora
behovet kan detta lakemedel ges, men
det maste anpassas mycket val for pa-
tienten och intas vid forutbestamda
tider. Hormonet ar ett amne som kan
paverka biologiska rytmparametrar i
manniskan och medlet har getts med
gott resultat till personer med grav
synnedsattning och somnsvarigheter.
Solens upp och-nergang har kommit-
och gatt punktligt i miljoner ar for att
synkronisera gaende och krypande va-
relser pajorden och darfor ar det valdigt
viktigt att dosen melatonin och tider for
intag noga anpassas for att samma ef-
fekt ska uppnas. Det ar viktigt att man
noga diskuterar med sin ldkare far att
fa medicineringen ratt.

Vid sidan av ljusets effekt for 6gat och
synen finns manga funktioner i manni-
skan som styrs av ljuset. Den interna
klockan och circadian ar ljusets "icke-
visuella” viktigaste funktion for dygns-
rytmen och kognitionen.

Forelasningen holls av Christian Ca-
jochen fran avdelningen for kronobi-
ologi vid Psykriatiska Universitetsklini-
ken i Basel Schweiz.
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Ny inloggning pa webben

Av Lars Bergqvist

Under hosten kommer inloggningen pa foreningens webbsida (Endast Medlem-
mar) att andras. Alla kommer att fa sin personliga inloggningskod och I6senord.
Information om hur ni far den personliga inloggningskoden och hur ni skall log-
ga in framover kommer ni att kunna lasa under sektionen “Endast Medlemmar”
pa hemsidan. Om ni har fragor eller synpunkter pa var hemsida, vanligen skicka
epost till lars(snabel-a)srpf.a.se.

Saxat pa RP-listan

INLAGG 1

Hej alla! Jag har en kanske konstig fraga...det galler trotthet. Jag blir sa fruktans-
vart trott av saker som jag tycker att jag inte borde bli trott av.

Jag har ju RP, och ser fortfarande lite, har filterglasogon. Kapp har jag nar jag ror
mig bland mycket folk utomhus. Vanliga dagar nar allt gar enligt rutinerna sa ar
jag full av energi bade pa jobb och sen hemma med barnen.

Men ofta nar jag gor nagot utanfor denna rutin sa kan jag vid séag 19.30 blir helt
fardig. Det ar en trotthet som sitter i hela kroppen. Jag har faktiskt varit hos
lakare forra aret - jag téankte det kunde vara nagot helt annat. Men de hittade in-
get. Det som aterstar ar alltsa 6gonen.

Jag har funderat pa om jag spanner mig? Eller kan trottheten beror pa att jag an-
stranger mig for att se med det lilla synfalt jag har kvar? Borde kanske slappna
av mer och strunta i att se?

Vet inte om detta blev begripligt, men vore intressant att hora om just trotthet,

INLAGG 2

Jag har haft ganska stabil syn de senaste 5 aren. Det gor allt mindre jobbigt, men
det ar nagra saker som kan gora mig totalt uttréttad aven nu och det gemensam-
ma ar nog allt som avviker fran rutiner.

Det mest uttrottande ar att ga i flock. Dels for att man maste halla for hogt tempo
for att hinna spana av allt, men dven for att folk man gar tillsammans med gar for
nara och ibland “smiter under radarn” sa att man trampar skorna av dem samti-
digt som man skall forsoka hanga med i det sociala (och helt plotsligt kanner att
man inte orkar forklara en gang till varfor man just kunde ldsa skylten pa andra
sidan gatan men inte sag att nagon stannade precis framfor).

Hursomhelst. Det kan aven finnas biologiska forklaringar. Vara 6gon ar ju inblan-
dade i regleringen av en massa somnhormoner och det ar mojligt att RP stor det
pa olika satt.
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Returadress: Svenska RP-foreningen

Box 4903

116 94 STOCKHOLM Porto betalt
Porto Payé
Sverige

BEGRANSAD EFTERSANDNING. Vid definitiv

Atersiandes darfor att
[] adressaten ar okand

[0 adressaten har avlidit
[ adressaten har flyttat, ny adress pa framsida

Pa gang!
Hor av er till caisa(snabel-a)retinanytt.se om ni vill annonsera om aktiviteter pa
denna sidan!

September 30 RP-traff i Goteborg

Alla som ar intresserade av att traffas och utbyta erfarenheter kring RP ar valkom-
na till en traff i Goteborg kl 18 - 20 ca. Platsen ar Dalheimers hus, Slottsskogs-
gatan 12, lokal Karl Johan. Har du fragor ring: Susanne Mirshahi 0730 — 68 17 00
eller Marie Banck tel 031 — 368 20 84

Oktober 7 - RP-traff pa Café Java i Stockholm

En programfri kvill, alltsa mycket tid att bara umgas och prata. Har du ett instru-
ment hemma, ta garna med det och spela lite om andan skulle falla pa under
kvallen.

Oktober 16 - RP-dag med hostmote Vasteras

RP-foreningens hostmote, och informationsdag om RP i Vasteras, se informa-
tion pa sidan 3.

November 12-14 - FSDB:s hostmodte och sociala fragor pa Almasa.

Fragor som tas upp kommer att vara tillganglighet, riksfardtjanst, Socialtjanstla-
gen (SolL) nar det galler dovblinda, LSS och god man med reservation for even-
tuella andringar i programmet. Anmalan senast 3 oktober till Malin Eriksson,
malin(snabel-a)fsdb.org sms 076-836 37 36, texttfn 019-36 37 76, tfn 90 165 begar
texttelefonnumret. Deltagaravgiften for rostberattigade medlemmar ar 1.000 kr.
Ovriga betalar den faktiska kostnaden pa Almasa.

December 2 - RP-traff pa Café Java i Stockholm

Favorit i repris. Det blir en svangig kvéll med julskinksmorgas och glogg accom-
panjerat av “The Het” som spelar allt fran visor till julmusik.



