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Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

Tack Leif!

Att engagera sig i en styrelse for en
ideell forening kan vara otroligt roligt
men ocksa stundtals slitsamt. En som
vet det battre an de flesta i RP-
foreningen ar Leif Pehrson som nu
efter cirka 20 ar avgar fran styrelsen.
Han har under sina ar i styrelsen fatt
en hel del gjort, han var under manga
ar ordforande och vice ordférande, och
parallellt med det sa har han ocksa
varit redaktor for Retinanytt, som da
hette RP-info.

Vad har da hant med féreningen under
alla dessa ar? Retinanytt har gatt fran
att vara ett enkelt nyhetsbrev till att
vara en tidning, vi har ett kansli med
tillhorande kanslist som kan hjalpa oss
att ordna arsmoten och hostmoten, vi
har instiftat ett par stipendier, eldsjals-
stipendiet och uppmuntringstipendiet,
de lokala traffarna har spritt sig till fler
delar av landet, vi har ett nara sam-
arbete med de ovriga nordiska
foreningarna och vi har utvecklat

juni-augusti

samarbetet med SREF till att bli en
branschforening inom SRF. Och fram-
for allt sa har vi stottat forskningen
med goda bidrag fran var forsknings-
fond. | mycket av det har har Leif haft
ett eller tva fingrar med i spelet. Dess-
utom ar han en av de motestrognaste
styrelsemedlemmarna, det ar endast
ett fatal styrelsemoten och arsmoten
som han har missat under alla dessa
ar.

Ett av de senaste projekten som Leif
har engagerat sig i ar de tva bockerna
som foreningen gett ut; ”Att leva med
RP” och den senaste boken ”Mitt liv en
berg och dalbana”.

Vi i styrelsen vill med detta tacka Leif
Pehrson. Det har varit fantastiskt
roligt och larorikt att ha dig i RP-
foreningens styrelse!

Caisa Ramshage a RP-foreningens
styrelses vagnar
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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 maojlighet 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 sjaly, tillsammans med
sin ogonldkare, bedoma om informationen ar kor-
rekt och tillamplig pa den egna situationen.




RP-traff 22 mars i Goteborg med
tema Sommar och sol

Nar sommaren borjade narma sig hade vi i Goteborg en traff med tema Sommar

och sol.

De flesta av oss langtar ju efter
sommaren, varmen och inte minst
ljuset. Den morka arstiden ar manga
ganger otroligt kravande om man som
manga retinitiker inte har nagot mork-
erseende. Men sa kommer sommaren,
och solen kan istallet bli alltfor ljus och
blandande. Da galler det att ta hjalp av
solglasogon och filterglasogon for att
se sa bra det gar. Vi hade fatt lana olika
filterglasogon fran Syncentralen i
Goteborg for att prova oss fram. Nagra
vi provade var ljust gula och filtrerar
bort de starkaste stralarna och forbat-

trar kontrasten. Sedan var det filterglas
i olika nyanser av gult — orange — rott.
Dessutom provade vi ett par som ar lila

S k !
Magnus och Thomas i djupt samtal efter
mat och filterglasprovning

e

och filtrerar bort gron farg, vilket ocksa
forbattrar kontrastseendet samtidigt
som det minskar blandningen. Nagra
hade ocksa med egna solglasogon som
vi fick prova. Vi hade lite olika favoriter,
vilket ocksa speglar att alla ser vi olika.

For mer information om nasta RP-traff
i Goteborg - se sista sidan under Pa

gang.

Joérgen, Susanne ch Camilla



Svenska RP-foreningens ars-
moteshelg, Wiks folkhogskola

26-27 april 2014

av Karl-Fredrik Ahlmark

Den sista helgen i april 2014 samlades ett tjugotal retinitiker till traditionsenlig
arsmoteshelg. Helgen var forlagd till Wiks folkhogskola, strax utanfor Uppsala,
bokstavligen i skuggan av Wiks slott med anor fran 1400-talet, men dgde rum
under en overflodig sol och i underskona omgivningar.

Arsmoétet valde att ga pa valberednin-
gens forslag till ny styrelsesamman-
sattning. Henrik Riiffel valdes om som
ordférande pa ett ar, medan Laurence
Westerlund (omval, tva ar), Caisa
Ramshage (omval, tva ar) och Karl-
Fredrik Ahlmark (nyval, tva ar) valdes
till ordinarie ledamoter. Susanne
Mirshahi valde efter tva ar att uttrada ur
styrelsen. | ovrigt bestar styrelsen av
Oscar Persson, Anita Ohrum och Anita
Andersson, vilkas mandat stracker sig
till 2015. Som suppleanter omvaldes
Thomas Ronnberg och Karin Durell
nyvaldes. Leif Pehrson, en av forenin-
gens stora trotjanare, lamnade sin plats
som suppleant efter 20 ar i foreningens
styrelse.

Bade Susanne Mirshahi och Leif
Pehrson har under sina respektive
perioder i styrelsen gjort avtryck med
sitt engagemang och sin kunskap, och
styrelsen vill tacka dem for detta.

Caisa Ramshage redogjorde for vad
som hant i Retina International under
senaste aret och berattade om
sommarens RI-konferens i Paris och
lite om de omraden inom forskningen
som kommer att presenteras dar.

Helgens forskningsforelasning kom
fran Marie Burstedt, Umeda, som forskat
bland annat pa RPBL1-genen och
retinala naturalforlopp (se separat
artikel). Under lordagskvallen anord-
nades en mycket uppskattad visning
av Wiks slott, ledd av den tidigare
rektorn vid Wiks folkhogskola, Anders
Nordstrom. Deltagarna fick ta del av
bakgrunden till folkhogskolan, som
grundades 1877, och aven hora histo-
rien bakom slottet, ta del av berattel-
ser och manniskooden som figurerat i
den mangsekellanga slottsmiljon och
aven ta en tur genom slottets vaningar,
som i ovrigt inte ar oppet for spontana
besokare. Dagen darpa vitthades om
att nagon ur deltagarskaran hort skrik i
natten, kanske var det grevinnan Anna
von der Griinau som 1612 gick genom
isen ute pa Malaren och foérolyckades,
nar hon med hast och vagn var pa vag
till slottet, och som sdgs gora ater-
besok pa slottet emellanat...

Sondagen inleddes med ett besdk av
Katrin Schultze, som ar samordnare for
studenter med funktionshinder vid

Uppsala universitet. Hon berattade om



hur det ar att studera i hogre utbildning
om man har en funktionsnedsattning
och vilket stod som gar att fa for att
klara av studierna. Det ar hogst rele-
vant for retinitiker, som manga ganger
far sin diagnos och far forsamrad syn

Henrik Riiffel med arsmoétets yngsta
deltagare Elin.

i yrkesfor alder, vilket kan gora fragan
om yrkesbyte och/eller vidareutbild-
ning aktuell. Pa detta tema talade aven
Henrik Riuffel, nar han berattade om
sina erfarenheter av att ha en synned-
sattning och att vara i yrkeslivet.

| 6vrigt under helgen diskuterades i bi-
kupor tankar om foreningens framtid;
hur locka fler medlemmar, vilka sorts
aktiviteter efterfragas osv. Aven de
bada bockerna Att leva med RP samt
Mitt liv: en berg- och dalbana, som
bada under det senaste aret har

kommit i tryck/nytryck, presenterades.

Styrelsen vill tacka alla medlemmar
som dok upp och gjorde arsmotes-
helgen till en sa lyckad aktivitet. Ett tack
gar ocksa till Wiks folkhdégskola och till
kursplanerarna Caisa Ramshage och
Camilla Svensson och till Goran
Westerberg for att ha anordnat buss-
resan fran Stockholm till Wik.

RP-foreningens
forskningsfond

Plusgiro 24 75 19-2




Patienter med Botniadystrofi
forbereds for lakemedelsstudie

av Bengt Vilhelmson

Marie Burstedt som ar docent vid Umea Universitet foreldste om sin forskning
under arsmoteshelgen. Efter forelasningen hade hon ocksa en fragestund.
Marie ar forskare, overlakare och landstingsanstalld med jourverksamhet vid sin

ogonmottagning.

Hon berattade forst om hur det ar att
vara kliniker. Till hennes klinik
remitteras patienter fran hela Norrland.
Dar gor de en omfattande utredning
med bland annat elektrofysiologisk
utrustning. For att veta vad de ska
borja leta efter fragar hon patienten om
de har andra sjukdomar och eventuella
medicinintag. Har nagon i familjen
nagon sjukdom?

Marie gick sedan igenom de vanligaste
arftlighetsgangarna for RP. Om ett
barn och nagon av foraldrarna har RP
kan den vara autosomalt dominant. Om
bara en moster eller annan avlagsen
slakting har den kan man misstanka
autosomalt recessiv arftlighet. Men om
den endast drabbar man och arvs via
mamman ar det konsbunden RP som
ar troligt. Om personen inte kanner till
nagon alls i slakten som har 6gonsjuk-
dom da kallar vi det simplexfall.

En kartlaggning av arftligheten ar en
viktig utgangspunkt innan man skickar
blodprov for genetisk analys sager Ma-
rie. Hittar man det genetiska felet kan
just den formen av RP finnas public-
erad pa olika stéllen. Det ger mer infor-
mation om sjukdomen till de drabbade.
Men blodprov pa barn for genetisk
analys foranleder etiska 6vervaganden
fortsitter hon. Ar barnet utan symptom
tar hon inte blodprov forran barnet kan

ge sitt mogna medgivande. Men har
barnet symptom fran égonen gar man
vidare.

Marie betonade vikten av att nagon kan
ta hand om provresultatet pa ett bra
sitt. Aven om hon skickar ivig ett prov
for gentest ar det mycket analysarbete
och bedomningar hon sjalv maste gora.
Hon har lart sig genom alla patienter
hon mott att RP har manga uttryck.
Aven de som borde vara exakt lika kan
sinsemellan vara unika. Tva syskon
kan ha olika uttryck av RP.

Hon beridttade om sin forskning pa en
autosomalt dominant RP-sjukdom i
Umeatrakten, den s.k. Klabboéletypen.
Vissa som far den har ett mycket milt
forlopp. Just dominant RP kan vara pa
det sattet, sager hon. Man maste da
titta pa mamman och pappan i 6gon-
botten och ibland gora elektro-
fysiologisk undersokning for att se att
de ocksa har sjukdomen.

Hon har doktorerat pa Botniadystrofin
eller RP av Botniatyp som den ocksa
kallas. Manga i Vasterbotten har den
har typen. Men samma genetiska fel
finns aven utomlands i lander som
Newfoundland, Pakistan och Marocko.

Symptomen for Botniadystrofi ar tidigt
upptradande nattblindhet. Synfaltet blir
gradvis samre ofta med ringskotom.



Vid 30-40 arsaldern ar det ofta ett
kikarsynfalt kvar. Ibland angrips ocksa
gula flacken i denna form av RP med
nedsatt central syn som foljd. Redan
pa mycket unga personer med sjukdo-
men har hon sett att fotoreceptorlagret
i gula flacken kan vara tunt. Typiskt for
Botniadystrofi ar ocksa karaktaristiska
vita flackar i 6gonbotten i unga ar.

Hon hittade ett 80-tal patienter med
det har felet som sitter pa kromosom
15. Det ar en mutation i RLBP1-genen
och den arvs recessivt. Det leder till att
ett bararprotein som finns i pigment-
epitelet bakom fotoreceptorerna inte
fungerar som det ska. Bararproteinet
fordrojer en transportmekanism av A-
vitamin i nathinnan. Unga med sjukdo-
men har som sagt daligt mérkerseende.
Men vantar man manga timmar i morker
kan de borja se battre igen. Vid under-
sokningar pa patienterna tog det hela
24 timmar i morker innan ERG visade
battre resultat sager Marie. Eftersom
processen i nathinnan da verkar
fungera talar det for att det finns liv i
nathinnan. Man kan fa igang nagot man
trodde inte fungerade. Det har ocksa
visat sig att patienter har nytta av
mycket morka kontaktlinser de forsta
decennierna av sjukdomsforioppet.

2010 fick hon ett telefonsamtal fran USA
dar ett stort bolag ville ha med henne i
en lakemedelsstudie for Botniadystrofi.
Hon ar nu mitt i en sa kallad
naturalforloppsstudie pa fyra ar dar ett
trettiotal individer ingar. Darefter
kommer ladkemedelsforsok goras pa
patienter. Sekretesskontrakt har
skrivits pa och det gor att inga detaljer
annu kan sagas om dessa forsok.

Naturalforloppsstudien innebar att
man kartlagger hur sjukdomsforiop-
pet utvecklas over tid nar ingen behan-
dling har satts in. Man undersoker hur
synskarpa, synfalt och andra matbara
parametrar forandras. De undersoker
patienterna varje halvar bland annat
med ett morkeradaptationstest. Det ar
med en utrustning som ar special-
designad for denna studie. Blodprov tas
varje gang for genetik och biomarkor-
er. Genom att analysera biomarkorer i
blodet kan man se hur 6gat "mar”. Det
galler ocksa att identifiera optimala
matmetoder som sedan kan anvandas
for att mata om en behandling har
effekt. Vi har ett "fonster” pa 10 till 30
ar sager Marie da det gar att behandla
den har sjukdomen.



Rapport fran ARVO 2014

av Sten Andréasson

Ogonmoétet ARVO samlade i ar cirka 11 000 6gonforskare fran i stort sett hela
varlden och det ar vart viktigaste 6gonmote, dels for att vi har moéjlighet att
presentera egen forskning, dels for den arliga kontakten med forskarkollegor
fran andra centra. | den hdar sammanstaéliningen till Retinanytt vill jag liksom forra
aret koncentrera mig pa nya kliniska behandlingsmodeller vid arftliga 6gon-

sjukdomar.

Omega 3 vid konsbunden RP

Enligt undersékningar for mer an 15 ar
sedan fann man att man med konsbun-
den RP hade forandrad mangd fettsyra
i blodet och vi fann liknande resultat vid
denna tid hos nagra svenska familjer
med konsbunden RP. Professor David
Birch fran Dallas borjade darfoér for 7-8
ar sedan att behandla unga man med
konsbunden RP med omega 3 och fann
efter 3 ars uppfdljning tecken pa att om
man O0kade dosen, sa skulle det ha en
gynnsam effekt betraffande synfunk-
tionen. For fyra ar sedan startade man
darfor en ny randomiserad dubbelblind
studie dar forsoksgruppen fick DHA
(en typ av omega-3-fettsyra) i dosen
30 mg/kg kroppsvikt/dag och kontroll-
gruppen fick placebo, men tyvarr kunde
man inte visa att det hade nagon effekt.
Efter mer an atta ars arbete kunde man
alltsa visa att behandling med enbart
omega 3 vid kdonsbunden RP inte for-
battrar synfunktionen.

Andra behandlingsstudier
som inte visat nagon positiv
effekt

Behandlingsstudier med valproinsyra
(epilepsimedicin), unoprostone (gron
starr-medicin), stamceller (olika typer
av stamceller med olika mognadsgrad)
och elektrostimulering pagar men har
annu inte visat nagon effekt vid
Retinitis Pigmentosa.

Operation av gra starr och
svullnad av gula flacken

Problemet med svullnad av gula flack-
en efter operation av gra starr hos pa-
tienter med RP ar ett standigt aterkom-
mande bekymmer, som togs upp i nagra
arbeten. Vi kanner till problematiken,
men vi kan idag inte forutsaga hur stor
risk det ar att fa nedsatt syn pga svull-
nad av gula flacken i samband med

operation av gra starr hos RP-patienter.

Lovande resultat

1. Behandling med A-vitamin 15 000 IE/
dag samt fisk 1-2 ganger per vecka
ar fortfarande den enda behandling
som ar vetenskapligt accepterad
vid RP. Behandlingen stoppar tyvarr
inte sjukdomen, men kan i genom-
snitt minska progressen av synfalts-
paverkan och synskarpa under 7-8
ar. Rekommendationerna uppgrad-
eras kontinuerligt via amerikanska
RP-foreningen, FFB.

2. Genterapi gjorde i ar ett stort inbrott
vid flera former av RP och eftersom
jag var pa genterapimote i Holland/
Italien i april, sa kan jag beratta fol-
jande. Idag har internationellt om-
kring 250 retinitiker behandlats i
olika forskningsstudier med gen-
terapi vid kanske ett tiotal gende-
fekter.



Det finns nu 3 respektive 6 ars upp-
foljning pa de forsta patienterna
som behandlats med genterapi gen-
temot forandringen i RPE65 genen
och inga allvarliga biverkningar har
identifierats. Jane Bennett som var
en av forgrundsfigurerna vid gen-
terapi holl en hedersforelasning och
visade pa imponerande resultat och
man har nu behandlat 25 personer
i en fas lll-studie. Om den utfaller
val, sa kan faktiskt denna terapi bli
klinisk behandling under 2015 vid
en speciell gendefekt RPEG65.

Vid ogonsjukdomen choroideremi
har 3-arsuppfoljningar visat goda
resultat med forbattrad och bevarad
synfunktion.

. Nya resultat betraffande operation-
er med microchips i nathinnan
redovisades och det ar speciellt det
registrerade mikrochipet ARGUS I,
med kamera pa glaségonen, som
visar bast resultat. Forsoken galler
framfor allt patienter som enbart ser
ljus och morker, och aven om de un-
der en period kan uppleva viss
forbattring av synfiltet, sa har man
inte kunnat uppmata nagon for-
battring av livskvaliten hos de som
fatt dessa chips inopererade. Dessa
chips utvecklas kontinuerligt, sa i
framtiden kan de vara ett viktigt
alternativ.

Vad innebar dessa
behandlingsstudier for
svenska retinitiker

Genom det svenska RP-registret och
i de fall den genetiska forandringen ar
klarlagd, sa tar vi kontakt, men det ar
viktigt att veta att det fortfarande galler
forskningsstudier, vilket innebar ett
visst risktagande. Ett tjugotal svenska
patienter ingar dock i evalueringspro-
cessen for olika genterapistudier och
blir de kliniskt godkanda, sa kommer vi
att informera om det.

Ett problem har varit att vi hos flera
familjer inte kan identifiera genfor-
andringarna samt att dessa under-
sokningar innebar stora kostnad-
er. Metoder att gora mer omfattande
screening har blivit enklare men kost-
naden ar hog. Vi har nyligen blivit in-
volverade i ett EU-projekt, dar vi med
de nya DNA-teknikerna kommer att un-
dersoka DNA fran 200 svenska familjer
till en kostnad av drygt 3 miljoner
kronor via ett EU-bidrag.

Framtiden

Nya behandlingsmetoder har gjort
framtiden ljusare, men det tar langre tid
an vi anat, sa vi maste ha talamod.
Samtidigt bor vi vara kritiska mot de
behandlingsmetoder som publiceras i
media och pa néitet, dar det inte finns
nagon bevisad behandlingseffekt och
dar man ibland kan skada sin
kvarvarande synfunktion.

RP-foreningens forskningsfond
Plusgiro 24 75 19-2

9



NY BOK FRAN RP-FORENINGEN

Stark skildring av att leva som syn- och horselskadad

av Rolf Eriksson, vice ordférande i Féreningen Sveriges Dévblinda (FSDB)

Stockholms och Gotlands lan.

RP-féreningens nya bok "MITT LIV EN BERG- OCH DALBANA att leva med RP
eller Ushers syndrom” av Jorgen Forsaker ar en dokumentarskildring om att
leva som syn- och horselskadad. Forfattaren har Ushers syndrom, som ar en
kombination av en medfodd horselskada och Retinitis Pigmentosa, RP.

Hur det ar att leva som dovblind, eller
med nagon av dessa funktionsned-
sattningar beror bland annat pa vilken
typ av sjukdom man har. Dovblindhet,
som ar en kombination av en syn- och
horselnedsattning, kan ha olika orsaker
och se olika ut. En del kan vara helt blin-
da och eller/dova, andra ha horsel- och
synrester och kommunicera med hjalp
av horapparater. Det kan vara en lang
vag att fa tillgang till talet med hjalp av
horapparater och vi far folja forfattaren
fran barndomen upp i vuxen alder.

Boken ar omvaxlande och mycket
lasvard. Aven om man bara har en av
dessa funktionsnedsattningar finns
det mycket att kanna igen sig i. Det ar
vardefullt att fa folja Jorgen och se hur
han, hans foraldrar och syskon motte

de utmaningar som dessa funktions-
hinder kan medfora. Forfattaren ar in-
spirerande genom att han inte later sig
stoppas.

Det ar en bok som alla skulle lasa for
att lattare kunna forsta hur man ska
kunna leva ett fullvardigt liv som syn-
och/eller horselskadad. En ljudbok i
daisy-format ingar i den tryckta boken.

Boken ar bra i samband med utbildning
inom syn- och horselrehabiliteringen,
for larare, personal inom sjukvarden
och hemtjansten samt andra som
kommer i kontakt med personer med
dessa funktionsnedsattningar. Den ar
aven bra att anvanda i sjalvhjalps-
grupper och i studiecirklar tillsammans
med andra med dessa funktionshinder
och deras anhoriga.

plusgiro 62 21 08-9.

MITT LIV EN BERG- OCH DALBANA att leva med RP eller Ushers syndrom
kostar 100 kronor for medlemmar i RP-foreningen. For ovriga ar priset 150
kronor. Vid kop av minst 10 bocker blir priset 100 kronor styck. 50 kronor av
bokpriset gar oavkortat till forskningen pa Ushers syndrom.

Porto inom Sverige tillkommer med 40 kronor for 1-9 bocker och 100 kronor
for 10 bocker eller fler, oavsett bok. Boken eller bockerna kan kopas genom
att satta in betalningen inklusive portokostnaden pa Svenska RP-foreningens

Mark talongen "berg- och dalbanan” och uppge antal ex. Ange mottagaradress
och om du ar mediem eller inte. Institutioner kan faktureras istallet.




Béckerna i vart RP-bibliotek: “Att leva med RP” och “Mitt liv en berg- och dalbana”.
Varje bok innehaller bade boken i svartskrift och i daisyformat. Vid kép av béckerna
bidrar du till RP-féreningens forskningsfond.
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116 94 STOCKHOLM Porto betalt
Porto Payé
Sverige

BEGRANSAD EFTERSANDNING. Vid definitiv

Atersindes darfor att

[J adressaten ar okand

[ adressaten har avlidit

[ adressaten har flyttat, ny adress pa framsida

Pa gang
Hostmote 22-23 november 2014

Foreningens hostmote 2014 kommer att dga rum i Helsingborg, pa vackra
Sundsgarden, och alla retinitiker, anhoriga och andra intresserade ar valkomna
dit!

Det blir en helg med ett blandat program — forelasning av ogonlakare/forskare,
rapporter fran sommarens Retina International-konferens, tid for umgange och
erfarenhetsutbyte, god mat givetvis och mycket annat. Boka helgen 22-23
november for hostmotet och hall utkik efter sommaren i Retinanytt samt pa
foreningens hemsida for program, anmalan m.m. Rakna med att moétet borjar vid
lunchtid pa lordagen och slutar pa sondag eftermiddag.

RP-grupp Vast:

4 september — Rak- och laxkryssning i Goteborgs sodra skargard. En harlig bat-
tur, buffé och underhallning. Endast 200 kr per person. Kl 18 fran Lilla Bommen.
Mer information pa hemsidan.

Anmal till Camilla, tel 0705 — 35 85 57 eller Susanne, tel 0730 — 68 17 00



