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Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

september-november

Retinalnternationalkonferens 2014

Sa ar da sommaren 2014 till anda.
Kanske kanns det vemodigt, men trots
allt ar det val bra att tiden inte star
stilla. Tiden gar framat och sa gor
forskningen inom degenerativa
retinala sjukdomar, sasom RP. Detta
fick vihora om under en av sommarens
hojdpunkter, Retina Internationals
stora internationella konferens i Paris.
Vi var fem personer fran Svenska RP-
foreningen som fick mojlighet att aka
dit och lyssna till nagra av varldens
mest framstaende forskare inom om-
radet. Sjalv hade jag aldrig varit pa en
sadan konferens tidigare, sa det var
verkligen en upplevelse. Att fa traffa
retinitiker fran varldens alla hérn, som
Brasilien, USA, Sydafrika, Taiwan och
Island och inse att vi trots allt ar man-
ga aven om man i vardagen ofta kan-
ner sig ensam med denna akomma.
Och kanslan av vad RP egentligen ar
blev sa pataglig nar jag satt som ob-
servator vid det mote som holls for alla
RP-foreningar. Ett femtiotal delegater
deltog i motet (General Assembly, se
aven separat artikel om detta) och vid
en snabb anblick sag det ut som

vilket mote som helst. Folk pratade,
antecknade, satt med datorer och surf-
plattor och foljde med under motet,
folk begarde och fick ordet utan for-
drojning, det voterades i olika fragor.
Ingen kunde se att sa gott som alla i
salen var synskadade. Men sa blev det
paus, och da var bilden

plotsligt en annan. Jag log nar alla
kappar kom fram, ledarhundar vaknade
till, folk gick in i stolar och varandra.
Sa typiskt RP, det som ar vart eviga
dilemma - att vi kan vara gravt syn-
skadade aven om det inte syns eller
marks over huvud taget i vissa
sammanhang.

Naval, jag sag ett enormt engagemang
— och da menar jag bade bland aktiva
i foreningar som reser over halva jord-
klotet for att delta i konferensen, och
bland forskare som forelaser. Ja, inte
bara forelaser forresten. Flera
retinitiker vittnade om att manga av
forskarna garna tog sig tid att prata och
svara aven pa mer personliga fragor
mellan foredragen.
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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.




Sjalv blev jag glatt overraskad nar den
trevlige man som sa engagerat hade
berattat for mig i utstallningsmontern
om hur Retina Implant fungerar nasta
dag steg upp i talarstolen och det
visade sig vara professor Zrenner, dvs.
en av de forskare som star bakom alla
studier med Retina Implant. Da kanner
man att det finns ett akta engagemang
bakom forskningen, att man verkligen
vill delge patienterna kunskapen, inte
bara forskarkollegor. Eller som nar vi
traffade en spansk lakare som nyligen
borjat forska inom retinaomradet pa
Karolinska i Stockholm och som
hemskt garna ville traffa oss i RP-
foreningen, “for att fa inspiration” till
sin fortsatta forskning. Att man hela
tiden har patienten i fokus, att man vill
gora nytta for patienten, kdnns sa posi-
tivt!

Och sa hander det ju otroligt mycket
inom forskningen just nu, vilket givet-
vis bidrog till den goda stamningen.
Manga retinitiker sager att de hort i hur

manga ar som helst, att ”"nu borjar det
handa saker” men att inget hander. Ma
sa vara, men nu ar det faktiskt inte
langre bara ett trostens ord, utan en
realitet. Det handlar inte langre endast
om djurforsok, utan en hel del kliniska
forsok pa manniska som pagar. Vi fick
hora om olika genterapiforsok som ar
igang just nu, stamcellsterapi dar vi
ocksa narmar oss kliniska studier,
konstgjorda nathinnor visades, vilka
ju faktiskt finns pa kommersiella
marknaden idag, aven om vi forvantar
oss en utveckling av funktionen hos
dessa framover. Dessutom gors en
hel del inom omradet neuroprotektion
och farmakologisk behandling av olika
slag, metoder som ska kunna anvan-
das oavsett i vilken gen felet sitter.

Detta nummer ar fyllt av material fran
denna konferens, fran olika forelas-
ningar, intressanta ron, men ocksa fran
moten med andra RP-foreningar.
Trevlig lasning!

Susanne Mirshahi

Tvadagars hostmote i
Helsingborg — alla halsas
hjartligt valkomna!

RP-féreningen inbjuder till hostmote dit alla medlemmar, anhoriga och andra in-

tresserade halsas hjartligt valkomnal!

Vi borjar med samling och registrering 11.30 pa Iérdagen och slutar

NAR? Lordag-sondag 22-23 november 2014
15.00 pa sondagen
VAR? Sundsgarden, Helsingborg



Sundsgarden ligger vackert precis vid havet, en kvarts bussresa fran Helsing-
borgs central. Givande, intressant program, trevligt umgange och majlighet till
natverkande och erfarenhetsutbyte med andra retinitiker, god mat i en vacker
miljo — vi hoppas och tror att denna helg kan ge dig naring infér hosten/vintern!

Lordagen kommer framfor allt att handla om hur man bast hjalper och stodjer
barn och unga med RP, men aven om aktuell RP-forskning runt om i varlden.
Sondagen handlar om ”pinne, manniska, hund” — dvs. olika hjalpmedel som en
retinitiker kan ta hjalp av for en saker och sjalvstandig forflyttning.

Ungefarligt program:

LORDAG 22 NOVEMBER
11:30 Samling och registrering

12-13 Lunch

13:00-17:45 * Foreningens hostmote
* Hur hjalper vi bast unga med RP — Syncentralens mojligheter
och ansvar (synpedagog Helena Olivik, Lund)
* Diagnostik och aktuell RP-forskning (professor Sten
Andreasson, Lund)
* Friskvard

19:00 Treratters middag

SONDAG 23 NOVEMBER

9-12 * Rapport fran Retina International konferens i Paris, juni 2014
* Rapport fran Nordiskt mote, Stockholm, augusti 2014
* Att rora sig tryggt och sakert

1213 Lunch

13-14:30 * Ledarhund — hjalpmedel och livskamrat (Bengt Borg, SRF,
Stockholm)

15:00 Avslutning

Anmalan gors senast 15 oktober till RP-foreningens kansli, epost adm@srpf.a.se
eller telefon 08 — 702 19 02 (kl 9-12 och 13-14). Inbetalning av deltagaravgift gors
pa foreningens plusgiro nr 62 21 08-9. Vand dig aven till kansliet for fragor kring
helgen, information om bussar mellan centralen och Sundsgarden m.m. Kost-
naden ar 400 kr for hela helgen inkl. alla maltider och 6vernattning i dubbelrum
och 600 kr i enkelrum. For icke-medlemmar ar kostnaden 700 kr respektive 1000
kr. Man kan ocksa delta utan évernattning. Detta blir dock forhallandevis nagot
dyrare eftersom foreningen inte far bidrag for daggaster. Kontakta kansliet for
prisuppgifter.

VARMT VALKOMNA!



Retina International World

Conference

av Feres Mourali

Retina International 18:e varldskonferens i Paris holls 27- 29 juni. Konferensen
oppnades av foreningens ordforande Christina Fasser och darefter valkomnades
vi av Eric Moser, ordforande for Retina France.

Forsta dagen bestod av olika forelas-
ningar. Forsta forelasningen handlade
om klinisk diagnostik, dar det
berattades om utvecklingen av olika
diagnostiska verktyg. Andra forelas-
ningen handlade om genetisk diagnos-
tik och det talades om framsteg inom
molekylar diagnostik och genetiska
tester samt hjalpmedel.

Efter lunch presenterade Hamel en
valdigt intressant forelasning om
genterapins framtid, dar han tog upp
pagaende forskning. Dagen avslutades
med ett foredrag om andra
behandlingsalternativs genombrott sa-
som cell-terapi, neuroprotektion, im-
plantat, farmakologi och optogenetik.

Lordagen bestod av flera parallella
forelasningar i olika rum dar deltagar-
na fritt kunde valja att lyssna pa det
som var mest aktuellt for dem. For de
flesta foredragen gavs mojlighet att
fa simultantolkning till engelska i hor-
lurar som lanades ut. Fyra parallella
sessioner fanns att valja mellan. | ett
av rummen handlade forelasningarna
om aldersrelaterad makuladegenera-
tion (AMD) - diagnostik, olika kliniska
former, komplikationer m.m. | ett annat
rum fokuserades pa arftliga retinala
degenerationer. Tredje rummet var for
fransktalande publik och har var amnet
Ushers syndrom och i det fjarde

rummet var det ett vetenskapligt pro-
gram, huvudsakligen for forskare.

Under eftermiddagen holls det aven en
speciell presentation for ungdomsdele-
gater, se separat artikel. Kvallen avslu-
tades med en galamiddag for samtliga
deltagare; bade forskare och retinitiker.

Konferensens sista dag bestod av olika
forelasningar som aterigen var uppde-
lade i olika rum utifran amne. | ett rum
presenterades det pagaende och fram-
tida kliniska studier inom genterapi
och farmakologisk behandling. | det
andra rummet behandlades dagligt liv
och den vardag som retinitiker lever i.
Optisk neuropati och glaukom, kliniska
och genetiska aspekter samt terapeu-
tiska forvantningar togs upp i den
tredje salen.

En av sondagens hojdpunkter var att fa
lyssna pa en kor bestaende av retinitik-
er och medicine studerande fran
Taiwan. Detta var en liten forsmak av
vad som forvantas vid Rls 19:e varlds-
konferens som kommer att ga av sta-
peln i juli manad 2016 i Taipei, Taiwan.

Den allra storsta hojdpunkten maste
anda vara alla de nya vannerna och
igenkanningsfaktorn att man inte ar
ensam dar ute, samt att forskningen
gar framat med stormsteg.



En retinitikers forsta
internationella ungdomsmote

av Féres Mourali

Retina Youth International Congress agde rum i Paris parallellt med RI-konferensen
och for forsta gangen var det aktuellt for mig att delta i detta ungdomsmaote.

Motet inleddes med en presentation av
deltagarna och overgick sedan till en im-
proviserad diskussion om RP och hur
man upplever sin respektive situation
samt vilka metoder man provat fram i de
olika landerna. Detta var en bra inledning
pa den forsta dagen da nerverna var pa
helspann och man larde kanna varandra
pa ett bekvamt satt. Jag larde kdnna ett
gang trevliga ungdomar fran Finland, Hol-
land och Nya Zeeland. Aven om vi hade
olika upplevelser av var sjukdom kunde
vi kanna igen oss i varandras historier
och pa detta vis finna styrka i dem.

Efter diskussionen begav vi oss ut pa
egen hand till Paris hogsta punkt Tour
Montparnasse for att beskada denna
vackra stad. Darefter kunde parisarna,
formodligen med forundran och hapnad,
beskada ett gang unga retinitiker som
forsokte orientera sig via tunnelbana for
att ta sig till Sacré-Cceur. Nasta punkt pa
programmet var en guidad busstur runt
Paris och dess seviardheter, foljt av en
battur langs floden Seine dar guidningen
fortsatte och det blev en fin och solig av-
slutning pa forsta dagen.

Under fredagen fick ungdomarna valja
bland de olika forelasningar som gavs for
ovriga konferensdeltagare. Personligen
valde jag att lyssna pa bade franska och
andra internationella forskare. Dessutom
sag jag till att avnjuta de franska delika-
tesserna som det bjods pa under pauser-
na.

Lordagen innebar ytterligare ett mote for

oss ungdomar. Vid detta mote berat-
tade den amerikanska professorn Gerald
Chader om vad RP innebar och hur for-
skningen ser ut idag samt vad man vill
astadkomma framover. Detta foljdes av en
presentation av Retina Youth Nya Zeeland
av dess karismatiske ledare Zane Bartlett.
Han gav en noggrann presentation av
denna forening, dess historia och vilka
metoder de anvander sig av for att sprida
information till ungdomar om sjukdomen.
Under denna presentation fick underteck-
nad agera tolk at den franska publiken. Pa
kvallens galamiddag fick samtliga ungdo-
mar aterigen njuta av varandras sallskap
eftersom arrangorerna snallt nog hade
ordnat ett sarskilt bord for oss ungdomar.

Vi fick aven under middagen, forutom
de franska delikatesserna, avnjuta en ja-
pansk celebritets séllskap. Gruppen hade
da utokats med ett par fran Japan dar
hustrun tydligen var en kiand sangerska.
Galamiddagen bjod aven pa tal av Chris-
tina Fasser, ordforande for Retina

International, samt musik. Talet var kort
men speciellt da hon presenterade oss
for en av pionjarerna inom RP-forskning.

For min del var detta mote ett positivt
mote, dven om det ska erkdannas att jag i
borjan tvekade att delta pa grund av ner-
vositet och paminnelsen om denna sjuk-
dom jag lever med. Det har knutits starka
vanskapsband under resan och fatt mig
att kanna mig sakrare pa min situation. Jag
ser darfor fram emot nasta ungdomsmote
i Taipei, Taiwan 2016. Med detta uppmanar
jag fler ungdomar att ansluta sig.



Vad sager forskarna om
stamceller idag?

Av Oscar Persson

Under RI presenterar forskarna fran hela varlden sin forskning for bade retini-
tiker och andra forskare. Det ar fascinerade att ga pa dessa forelasningar och
lyssna pa vilket otroligt arbete som laggs ner i dessa fragor. Dessutom kan man
natverka med forskare och andra intressenter mellan passen och pa de sociala
arrangemang som finns runt konferensen. Just det har natverkandet och miljon
gor att jag sjalv som retinitiker inte kanner mig speciellt ensam i ’kampen” som
vi har med att leva med RP, nar man traffar och pratar med dessa hangivna man-
niskor som viger sina liv at dessa fragor.

Vad sa man om forskningssparet stam-
celler?

Det ar inte enkelt att sammanfatta for-
skningen pa ett rattvist och bra satt.
Man ska forutsatta att det forekommer
betydligt mer forskning an vad man
tror, nar man forsoker overblicka som
lekman som jag har gor. Det ar ocksa
en erfarenhet som man tar med sig som
positivt.

Stamceller kommer forst och framst
att anvandas nar sjukdomsforloppet
ar "enkelt”’, med det menas att det inte
finns nagon funktion kvar i nathinnan
pga. celldod eller avstangd funktion.
Har kommer transplantation av nya cel-
ler med hjalp av stamceller som metod.

En viktig fraga ar om det gar att om-
vandla stamceller till fullt utvecklade
fotoreceptorer och har behovs det
ytterligare forskning for att kunna be-
svara fragan. Framsteg har gjorts och
man har lyckats omvandla stamceller
till celler som liknar fotoreceptorer,
med snarlik karaktar och mognad. Har
finns det ett forsok som pagar dar man
har tagit stamceller fran manniska och
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planterat i en djurmodell som liknar
Leber Congenital Amaurosis, med ett
resultat dar synforbattring har pa-
visats. Denna studie hoppas forskarna
ska kunna overga i kliniska forsok pa
manniska mycket snart.

En annan viktig fraga som forskarna
arbetar med inom stamceller ar om
stamceller kan ersatta och fylla pa
s.k. RPE-celler, retinala pigmentepitel-
celler. Detta ar det cellager som lig-
ger narmast fotoreceptorerna, och har
finns ett samband mellan RPE-cellerna
och fotoreceptorernas halsa och over-
levhad. RPE-skiktet forser fotorecep-
torerna med naring samt hjalper till att
avlagsna restprodukter och avfall fran
fotoreceptorerna. Det finns varianter av
RP som orsakas av mutationer i RPE-
celler. Transplantation av RPE-celler,
manskliga celleri djurmodeller har visat
sig fungera bra under flera ar. Utmanin-
gen med RPE-celler ligger i att de ar fa
i antal och endast ett lager med celler i
hojd, och darmed svarhanterligt. Det ar
har stamceller kommer in som ett bra
alternativ. Har finns det ocksa kliniska
forsok som pagar.



Advanced Cell Technology Inc. i USA
arbetar med en modell for att forse 6gat
med farska RPE-celler vid Stargardt
och torr AMD, dar tidig dod av retina-
la pigmentepitelceller ar en orsak, till-
sammans med fotoreceptordod. Det
har ar en metod och modell som for-
skarna tror pa for flera former av RP.

Stamceller ar primitiva, multipotenta
celler som kan ombildas till alla olika
typer av celler vi har i kroppen. Vi
borjade alla som stamceller en gang i
tiden; jag langre tillbaks i tiden an ni”
som Gerald Chader uttryckte det pa sin
forelasning. Framsteg gors i arbetet
generellt med hur man differentierar
stamceller till utvecklade celler.

Gerald Chader sammanfattade stam-
cellsforskningen i ett par korta menin-
gar. Stamcellsforskning ar ett valdigt
intressant spar och han kallade det ”en
av de stora nyheterna”. Det kan kanske
ske en omvandling av stamceller till
utvecklade fotoreceptorer; goda fram-
steg gors inom forskningen. Det finns
aven en forhoppning om att kunna
skapa RPE-celler med stamceller.

Ingen behandling annu, men goda fram-
steg har gjorts inom omradet, samman-
fattade Gerald Chader som syns nedan
pa bilden.

Professor Gerald Chader och Caisa Ramshage. Gerald star upp och pratar infér publik

och Caisa sitter vid hans sida.

Var hittar jag mer information?

Professor Tom A. Reh

http://depts.washington.edu/behneuro/people/faculty/reh.shtmi

Advanced Cell Technology och kliniska forsok pa Stargardt och AMD (Engelsk
text)

http://www.blindness.org/index.php?view=article&catid=64%3Amacular-
degeneration&id=2636%3Aclinical-trial-recruitment-underway-for-stem-cell-
treatments&option=com_content&Iltemid=120



Artificiell syn och optogenetik

Av Karl-Fredrik Ahlmark

Professor Serge Picaud beskrev forskningslaget kring artificiell syn och de olika
implantat som utvecklats i samarbete mellan forskningsinstitut och kommersi-

ella foretag.

Ett par av dessa implantat raknas som
den forsta nu tillgangliga kommersiel-
la tilampningen for behandling av RP.
Utvecklingen av artificiell syn bygger
inte pa samma siatt som utvecklingen
inom stamcells- och genterapisparen
enbart pa ny medicinsk, oftalmologisk
och neurologisk kunskap, utan minst
lika mycket pa den teknologiska revo-
lutionen. | ett annat sammanhang har
statsvetarna Marie Demker och UIf
Bjereld kallat denna utveckling, med
begynnelse pa 1960-talet, for den kom-
munikationella revolutionen, och det ar
inte minst kommunikationsteknologi
detta handlar om; kommunikation mel-
lan 6gat och hjarnan. Till skillnad fran
genterapi, som for att fa effekt behover
sattas in tidigt i sjukdomsprocessen,
ar fordelen med implantat att man kan
aterskapa forlorad syn.

Det ar framfor allt 6gats fotoreceptor-
er, stavar och tappar, som man arbetar
for att ersatta artificiellt med olika im-
plantat. Nar fotoreceptorer fortvinat har
man identifierat att det finns kvar tva la-
ger av neuron i nathinnan, dar man kan
notera cellforsamring. Tanken ar att
med hjalp av elektriska implantat ater-
aktivera dessa neurons kvarvarande
celler, i syfte att skicka signaler for att
hjarnan ska skapa bilder, den funktion

fotoreceptorer annars har. Med andra
ord, trots att tapparna och stavarna

fortvinar ar en stor del av nathinnan vid
RP i ovrigt intakt, den saknar bara input.
Det finns tva olika former av implantat;
subretinala implantat som satts in ba-
kom nathinnan, och epiretinala som
placeras dar signalerna skickas till
hjarnan.

Second Sight ar ett amerikanskt fore-
tag som arbetar med den senare vari-
anten och har utvecklat sitt implantat
Argus Il, som hittills har "installerats”
pa 89 patienter. En kamera pa ett par
glasogon skickar signaler till en liten
dator, i form av ett epiretinalt chip, som
processar inkommande information
till signaler fran nathinnan till hjarnan.
Denna metod gor att bararen kan aterfa
del av synen. Det ar dock svart att tyda
koden som fangas upp av implantatet,
da det med nuvarande implantat bara
finns 60 rutor/pixlar att skapa bilder
med, vilket gor bilderna mycket grova.
Utmaningen ar darfor att oka antalet
pixlar for att forbattra upplosningen;
bedomningen ar att med runt 600 pix-
lar ska patienten kunna lasa text. Ar-
gus Il ar hittills den enda kommersiella
produkten som anvands i dag.

Professor Zrenner i Tubingen har till-
sammans med det tyska foretaget IMS
utvecklat ett subretinalt implantat med
upp emot 1500 elektroder, som leds via
en trad till en apparat bakom orat.



Aven hir ar den aterskapade synen inte
skarp, men bararen kan lokalisera

objekt och identifiera ljuskallor. Varje
elektrod utgor inte en pixel sa utmanin-
gen ar att fa dessa att motsvara pixlar
for att na till nivan om 600 pixlar for att
kunna skapa en effektiv, kvalitativ syn-
formaga. Chipet ar cirka 3x3 mm och
fordelen ar att stromkonsumtionen har
sankts radikalt jamfort med tidigare im-
plantat, dar problemet var att varmen
blev for hog i 6gat vid anvandning.

Professor Polanka i Stanford, USA, har
utvecklat en mycket lovande apparat,
som omvandlar ljussignaler till bilder
med en fotodiodplatta som placeras
under retina, helt tradlos, olikt ovan al-
ternativ. Signalerna skickas med infra-
rott ljus for att aktivera pixlarna som i

sin tur aktiverar nathinnecellerna. Syn-
skarpan har forbattrats vid forsok pa
moss till nara nog friska moss niva.
Picauds team har samarbetat med Po-
lanka genom att utveckla infrarott ljus
och signaler for glaségonen som pa-
tienten maste bdra. Picauds kamera
ar enligt hans egen utsago revolu-
tionerande i det att den mater varje mil-
lisekund av intensitet i 6gats synfalit,
jamfort med dagens vanliga kameror
som tar foto var fyrtionde millisekund.
Att anvanda bilderna fran den nya ka-
meran ger i praktiken potential for att
aterskapa all den information som en
normal nathinna klarar av.

Denna kamera ar aven utvecklad for
optogenetisk terapi. En pump pumpar
fran ena sidan av membranet till den
andra i en nathinnecell och pa sa satt
skulle man kunna forandra cellen med
geninféring. Professor Paine fran De-
troit var den forsta som testade denna
metod, han anvande genterapimetoder
for att fora in proteiner i kortlar och
nervknutar i nathinnan, vilket har kun-
nat aktivera celler hos djur, men dock
har Paine inte kunnat visa att han med
metoden kan aterskapa syn och detblev
ocksa problem i relation till hjarnan,
som uppfattade att den fick motstridig
information. Picaud bedomer dock att
man kan utveckla dessa nervknutscel-
ler i aterskapandet av synformaga. Dr
Botond Roska i Basel utvecklade en an-
nan metod, med hjalp av bipolara celler,
dar elektriska chocker anvandes for att
fora in dessa gener hos nathinneceller
hos moss. Picaud erinrar om vikten att
bevaka att inte inflammatoriska reak-
tioner uppstar nar forsok overgar fran
icke-manskliga primater till manniskor.
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QLT snabbas pa

Sammanfattning av Bengt Vilhelmson

Det kanadensiska foretaget QLT Inc. har publicerat resultat fran sina kliniska
forsok med lakemediet QLT091001.

Lakemedlet har utvecklats for behandling av LCA (Leber Congenital Amauro-
sis) och RP som orsakas av mutationer i generna RPEG65 eller LRAT. Lakemedilet
ersatter retinoiden 11-cis retinal, en form av vitamin A som saknas hos personer

med dessa mutationer.

Studien har omfattat 14 patienter i
aldern 6-38 ar.

Patienterna fick lakemedilet oralt under
sju dagar. De har kontrollerats under
en tvaarsperiod med avseende pa lake-
medlets sakerhet och synfunktioner
sasom synfilt och synskarpa.

10 av de 14 patienterna uppvisade en
forbattring av synfaltet med 28-68% un-
der medicineringen matt med s.k. Gold-
mannperimetri. Sex personer hade en
forbattring av synskarpan. De kunde
se mellan tva och trettio ytterligare
bokstiaver pa syntavlan. Subjektiva,
upplevda forbattringar som rapporter-
ats fran forsokspersonerna och deras
foraldrar stodjer dessa resultat. Efter
tva ar hade tre av patienterna kvar sitt
forbattrade synfalt och fyra hade kvar
sin forbattrade synskarpa.

Men flera biverkningar rapporterades,
dock inga riktigt allvarliga. Det galler
bland annat overgaende huvudvark,
okad ljuskanslighet samt en 6kning av
triglycerider i blodet.

Jorgen Gustafsson, som ar en av
forsokspersonerna, skrev i ett tidigare
nummer av Retinanytt (nr 3, 2012) om
hur hans syn forbattrades under nagra
manaders medicinering.

Terapin narmar sig nu kliniska fas Ill-
studier. Amerikanska FDA (Food and
Drug Administration) har beviljat sub-
stansen en sa kallad “fast track”- sta-
tus. Det innebar att utvecklingen och
granskningen paskyndas sa att pati-
enterna snabbare kan komma att fa
tillgang till lakemedlet om det visar sig
sakert.

Kallor: The Lancet, Foundation
Fighting Blindness

Resa med tag fran Stockholm till
Helsingborg 22-23 nov 2014.

RP-gruppen i Stockholm har fatt ett bidrag fran Synskadades stiftelse i Stock-
holms och Gotlands ldn sa att medlemmar boende i Stockholms och Gotlands
lan kan erbjudas ett formanligt pris pa gemensam tagresa tur och retur Stock-
holm - Helsingborg.
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Vi har bokat en gruppbiljett pa 15 plat-
ser till ett mycket formanligt pris. Avre-
sa fran Stockholm Central kl. 06.21
och hemkomst senast sondag kvall kl.
22.30. Byte sker i Hassleholm pa dit och
hemvag. Ledsagare kommer att hjalpa
till och vi hjalper varandra.

Vill du aka med taget maste du ringa till

kansliet och anmaila dig pa telefon 08-
702 19 02, eller skicka e-post till
adm@srpf.a.se. Egenavgiften pa 100 kr
betalas in pa plusgironummer

62 21 08-9.

Valkommen ombord onskar
Stockholmsgruppen
Goran Westerberg och Ase Hedin

Vad nytt pa genterapifronten

Av Caisa Ramshage

For fem ar sedan visade Robin Ali att det gick att behandla retintiker med gen-
terapi. Det var patienter som hade Lebers medfédda blindhet (LCA) och som

berodde pa ett fel i RPE65-genen.

Andra grupper foljde i doktor Alis
spar och kunde visa att det inte var
en enstaka lyckad behandling utan
en valfungerande behandling. Just nu
fokuserar man pa att behandla tidigt,
vilket innebar att man behandlar barn.
Forhoppningen ar att detta kan anvan-
das som mall for andra genterapier pa
andra former av RP.

Just nu planeras eller pagar det
for forsok med genterapi pa foljande
former:

MERTK - vilket kan orsaka recessiyv,
konsbunden, eller dominant RP.
Forsoket kommer utforas i Saudi
Arabien.

LCA - tva olika gener, dels LCA 1
(GUCY2D) pa University of Florida, dels
LCA 5 som Lebercillin konsortium ska
testa.

Stargardt’s sjukdom — som foretaget
Stargen genomfor.

Retinoschisis — en juvenil form av
makula degeneration som foretaget
AGTC tar fram en behandling for.
Ushers syndrom — vid Oklahoma
University haller man pa att ta fram
genterapi for flera olika former av
Ushers syndrom.

Choroideremia — i England pagar klinis-
ka forsok som professor Robert McLar-
en haller i.

For samtliga former galler att det maste
finnas nagra levande synceller for att
en genterapibehandling ska fungera.
Vad man har sett pa de forsta forsoken
med RPEG5 ar att man till viss del kan
aterstilla synen, sjukdomen backar
alltsa.

Till sist vill jag avsluta med att citera
Gerald Chader: Vi ar pa vag att lamna
det vetenskapliga morkret och vi ar pa
vag in i den upplysta eran av kliniska
forsok!
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Farmakologisk behandling

Av Susanne Mirshahi

Det talades en hel del om neuroprotektion och farmakologisk behandling vid RP
under konferensen. Om synen annu inte ar sa dalig att det ar aktuellt med
konstgjord nathinna och man inte kan komma at orsaken, dvs. genfelet, kan man
forsoka med andra metoder, som kan fungera oavsett vilket genfel det ar.

Man forsoker t.ex. hitta nagot i den
nedbrytningsprocess som ager rum i
nathinnan som anda kan ga att paverka
och som kan ge forbattring. Detta ar ju
i likhet med manga andra sjukdomar,
dar man inte kan komma at sjalva grun-
dorsaken, men danda kan astadkomma
avsevarda forbattringar.

Med neuroprotektion avser man att
bromsa upp fotoreceptorernas dod och
det finns en rad substanser med sa-
dana effekter. En substans som testas
kallas CNTF, Ciliary Neurotrophic Fac-
tor. Foretaget Neurotech har tagit fram
en sarskild teknologi, Encapsulated
Cell Technology (ECT), for att tillfora
CNTF till nathinnan. Med hjalp av detta
implantat avges CNTF under en langre
period till nathinnan och kan pa detta
satt bromsa fotoreceptorernas dod.
Man har genomfoért tva kliniska studier
(fas 2) med CNTF pa RP, vardera studie
med ett 60-tal patienter. Resultaten har
inte visat pa nagon revolutionerande
effekt, men man tror anda starkt pa att
anvanda CNTF. En stor utmaning ar att
na fotoreceptorerna pa basta siatt. | en
pagaende studie i Italien prévar man att
tillfora CNTF i form av 6gondroppar.

En annan form av neuroprotektion ar
RdCVF, Rod-derived Cone Viability Fac-
tor, som ska skydda framfor allt tappar-
na och oka deras livskraft. Andra s.k.
apoptoshammare, vilket ar en

grupp proteiner som kan hamma pro-
grammerad celldod, provas ocksa och
preliminara, annu opublicerade resul-
tat, antyder att man sett ett forbattrat
synfalt av behandlingen.

En peroral behandling (medicin som
man svaljer) som testats vid ett par
specifika former av RP ar QLT091001.
Med behandlingen ersatter man ett pro-
tein som saknas vid just dessa specifi-
ka genfel och som behovs for synfunk-
tionen. Substansen ar beslaktad med
vitamin A. | somras publicerades data
fran denna fas ll-studie i den ansedda
medicinska tidskriften Lancet. Se sepa-
rat artikel om denna studie.

Ytterligare ett satt att farmakologiskt
paverka synfunktionen har testats i
Japan dar man genomfort studier med
unoprostone ogondroppar, ett lake-
medel for behandling av glaukom, men
bevisen for att det skulle fungera har
hittills inte varit sa stark.

Ovrig farmakologisk behandling, som
anvants och provats under en ganska
lang tid, ar olika vitaminer och antioxi-
danter. Vitamin A har anvants alltsedan
Berson gjorde en studie pa 90-talet
som visade att vitamin A kan bromsa
forloppet vid vissa former av RP. Dock
ar inte evidensen, eller beviset pa att
det fungerar, sarskilt stark. Liknande
studier har gjorts aven pa DHA och se-
nast pa lutein.
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Resultaten ar liknande som vitamin A —
en viss bromsande effekt kan ses, aven
om det inte @r nagra stora forandringar.
En blandning av flera antioxidanter kal-
lad Retina complex testas ocksa just
nu i en klinisk studie. Men eftersom vi

annu inte riktigt vet vilken effekt vi kan
ha av dylika tillskott kan vi sa lange
lyda det rdad som Gerald Chader gav i
slutet av konferensen ”’lyd din mamma
och at upp gronsakerna!”.

Dagligt liv

Av Karl-Fredrik Ahlmark

Patric Ginter ar foralder till en nu 16-arig son med RP sedan tidig barndom, som
berattade om sina erfarenheter. Det galler, menade Ginter, for foraldrar att rora
sig fran diagnoschocken till att ga vidare och acceptera och kdmpa, oavsett

skuldkadnslor och daligt samvete.

Ambitioner ar ett motmedel mot
sjalvomkan, menade Ginter, och det
galler attinte hamma barnets utveckling
och modjlighet att gora saker som alla
andra, aven om man vill vara beskydd-
ande, utan snarare ska man finnas dar
som ett stod, vid behov. Det galler ock-
sa att inte lagga over sin egen angest
pa barnet. Barnet har samtidigt ratt att
vara ledset utan att man fortranger eller
tystar ned, men det maste vara pa bar-
nets initiativ att vilja prata eller inte om
det.

Ginter kom, lite ovantat, in pa fragan
om abort, och han menade att vi aldrig
kan satta oss till doms over andras liv,
att vi aldrig kan veta vem som har eller
kommer att fa ett lyckligt liv, och det
finns otaliga manniskor med funktions-
nedsattningar som har ett mer lyckat
och mer lyckligt liv an andra, varfor
fragan om abort helt bor avfardas. Jag
kommer sjalv att tinka pa poeten Lenn-
art Dahl som sagt att blindheten enbart
ar en liten del av manniskan. Vem vet
om man plockar bort ett geni om man
aborterar?
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Serge le Picard talade om den franska
lagstiftningen vad galler korkort. Det
fanns ett brett erkannande av att den
franska lagstiftningen i detta avseende
haltar och ligger efter andra europeiska
landers dito. Om det finns tveksamhet-
er vid lakarundersokningen kan man
inkomma med kompletterande person-
liga intyg dar man intygar sin férmaga
att se och kora; darfor kallade le Picard
de nivaer for synskidrpa och synfalt
som finns reglerade enbart for teori. En
lakare kommer mycket, mycket sallan
att hindra nagon fran att kéra, menade
han, utan i basta fall rads man att kora
exempelvis pa dagen, men beslutet lig-
ger hos retinitikern. Inte ens om man
fororsakat en olycka finns lagenlig
grund att dra in korkortet om man har
en synnedsattning. Manga var eniga
om behovet av att forbattra den fran-
ska lagstiftningen, exempelvis genom
att infora alderstrosklar dar fornyad
hdlsoundersokning ska kravas for att
kunna behalla korkortet, men noterbart
var att det saknades en problematiser-
ing av det faktum att retinitiker kor over
huvud taget.



Nicolas Graner talade om att arbeta nar
man har RP. Han menade att det galler
att finna balansen mellan ens drommar
och den anstrangning man ar beredd
att lagga ned. Forhindra inte dig sjalv
eller andra genom att saga att detta
gar inte pa grund av synnedsattningen.
Det ar farligt, menade Graner, att ante-
cipera framtiden alltfor mycket. Tvar-
tom galler det att vara ett steg fore sin
sjukdom, vare sig mer eller mindre an
ett steg fore. Med detta menade Graner
att man varken kan leva utifran

eventualiteten av en behandling/bot
i framtiden eller eventualiteten av att
bli blind. | sa fall bygger man latt upp
hinder. Ingen vet hur den teknologiska
eller medicinska utvecklingen gar, eller
hur sjukdomen kommer att utvecklas.
Graner menade att det pa arbetsplatsen
galler att vara anpassningsbar, flexibel,
kreativ. Delegera och distribuera

arbetsuppgifter ar centralt, men ocksa
att tanka alternativt hur man kan gora
saker som andra gor med synen.

Retinitiker fran all varldens horn

Av Caisa Ramshage

Svenska RP-foreningen ar medlem i den internationella paraplyorganisationen
Retina International (RI) och RI styrs ocksa av ett medlemsmaéte. Eftersom med-
lemmarna ar spridda over hela varlden sa har man inget arsmote, utan motet ar

endast vartannat ar.

Motet kallas for General Assembly pa
engelska. Pa dessa moten kan de nati-
onella foreningarna inklusive Svenska
RP-féreningen vara med och besluta
om vad Rl ska gora de kommande tva
aren.

Grundmalet med RI ar att stotta for-
skning inom arftliga nathinnesjukdo-
mar pa internationell niva och stodja
RP-féreningarna i de olika landerna.
Pa motet i Paris var 22 fullvardiga med-
lemmar narvarande och motet inneholl
punkter som verksamhetsberattelse
och ekonomiska rapporter, dar ingen
hade nagot att invdnda. Sedan tog
man upp medlemslander som tillkom-
mit eller forsvunnit; i ar tillkom endast
en forening, det var en ny argentinsk
forening.

RI har ocksa en styrelse som bestar av
medlemmar fran de olika medlems-

foreningarna. Styrelsen ar minst sagt
internationell; Christina Fasser som ar
ordforande ar fran Schweiz och 6vriga
medlemmar kommer fran Pakistan, Nya
Zeeland, Hong Kong, Sydafrika och sa
sitter dven jag sjalv fran Sverige med.

Den stora fragan i ar var hur vi ska
genomfora det tidigare fattade beslu-
tet om att starta ett sekretariat for RI.
Eftersom det hela tiden tillkommer fler
medlemsforeningar sa vaxer den ad-
ministrativa bordan for ordforande och
det behovs avlastning. Beslutet blev att
ta av RIs sparade medel for att starta
upp sekretariatet, sedan ar tanken att
det ska drivas med donerade pengar
fran olika lakemedelsbolag.

Till sist kom information om nasta mote
som blir 2016 i Taipei i Taiwan och sa
fattades beslutet att motet 2018 ska
vara i Nya Zeeland.
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Returadress: Svenska RP-foreningen
Gotlandsgatan 44, 4 tr

116 65 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
Sundsgarden i Helsingborg, se mer info i tidningen.

Orebro

Vi i RP-gruppen i Orebro med omnejd ska ha en ny traff i host, datum &r inte spikat.
Vi ar mycket angeldagna att fa mojlighet att traffa och lara kdnna nya kamrater med
RP och om moijligt att bli ett stod och dela med oss av erfarenheter och gemenskap.
Vara traffar brukar for det mesta bli hemma hos nagon av oss men ibland hittar vi pa
trevliga aktiviteter eller nagot studiebesok.

En viktig sak ar att om nagon har en bra idé sa tar vi tacksamt emot forslag pa vad vi
ska hitta pa som tema vid nagon traff.

Alla som ar intresserade far garna ringa eller maila och fraga om mer information
e-post in.gustafsson@telia.com, tel. 0591 163 95, mobil 070 241 25 85.

Goteborg
Mer information kommer pa hemsidan och i mail-utskick.

Stockholm

2014-10-07 Tisdag

Vi annonserar pa hemsidan och via mailutskick nar program ar bokat.

2014-11-04 Tisdag

Vi annonserar pa hemsidan och via mailutskick nar program ar bokat.

2014-12-02 Tisdag

Gloggkvall med musikunderhallning av High Five. Foreningen bjuder pa glogg med
tilltugg.

Adressen ar Gotlandsgatan 44 pa Sédermalm i Stockholm. Tid mellan 18.00 till 21.00.
Vi star i dorren och hjalper er tillrdtta fram till 18.45 darefter finns det dorrtelefon.
Medtag egen valfri dryck det finns ingen forsaljning under kvallen. Féoreningen bjuder
pa fika och snacks.



