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Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

Ledare

Sommaren ar till anda och hosten ar
pa starkt intag. Pa gott och ont for oss
retinitiker. Manga bavar for morkret,
medan andra tycker sommaren med
det ibland starka, blandande ljuset ar
mer pafrestande. Retinitiker kan nog
ibland uppfattas som lite gnalliga;
sallan ar ljusforhallandena optimala.
Men till viss del finns det ju hjalpme-
del som kan hjdlpa oss. Manga kdanner
sakert igen sig i bekymret att fa vas-
kan att racka till for alla saker man vill
ha med sig for att vara rustad for olika
situationer med for mycket eller for lite
ljus. Manga bar stindigt med sig ett
litet kit av ficklampor, solglasogon —
kanske bade morkare och ljusare for
olika ljusforhallanden, filterglaségon,
keps eller skarm och sedan diverse
saker for detaljseendet, kanske nagra
olika glasogon, forstoringshjalpmedel
av olika slag m.m. Ja, listan kan goras
lang, men detta ar kanske grundkitet
for manga retinitiker. Utover detta finns
givetvis hjalpmedel som man inte bar
med sig.

| detta sammanhang kan jag passa pa

december-februari

att namna Synmassan, som ar en vis-
ningsturné som anordnas varje host
av leverantorsforeningen Svensk Syn.
Det ar ett antal hjalpmedelsforetag som
gor en visningsturné och visar sina
produkter pa sex olika platser i landet.
Det borjar i Sundsvall 22 september
och slutar i Lund 8 oktober. Det ar en
bra modjlighet att se vad som finns.
Givetvis far man mycket hjalp pa Syn-
centralen, men ibland kan det ju vara
bra att fa se det senaste pa marknaden
ocksa. Visningsturnén aterkommer
varje host; sa det blir ny chans for
er som missat detta. Mer information
finns pa www.svensksyn.se.

En annan sak som ingar i grundkitet
for manga retinitiker ar ju forstas den
vita kappen, inte att forglomma. | for-
ra numret av Retinanytt uppmanade
Leif Pehrson till att vaga anvidnda den
vita kdappen. Hans inlagg vackte en del
reaktioner och det ar precis min erfar-
enhet ocksa; det ar kansloladdat med
kapp. Denna harmlodsa, lilla, vita ting-
est; varfor vacker den sa mycket kan-
slor?
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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

bedoma 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
korrekt och tillamplig pa den egna situationen.

Jo, den ger en signal att vi ar annorlun-
da, kanske lite svaga, lite utsatta eller
vad det nu kan signalera. Man ar radd
att bli stigmatiserad, att bli sedd som
”’den synskadade” istallet for den indi-
vid man ar. Och sa ar det ju dilemmat
just for manga med RP; att det kdnns
sa markligt att kdnna sig gravt syns-
kadad och ga med kapp i vissa situa-
tioner och miljoer och sedan kanna sig
nastan fullt seende i en annan mil;jo.
Man ar radd for vad folk ska tycka. Jag
haller med i Leifs uppmaning att inte
vara sa radd for att anvanda kapp, den
kan ju vara till stor hjalp i manga situ-

ationer. Men ingen far kdnna att nagon
annan sager att man SKA anvanda
den, det maste kdnnas bra for en sjalv.
Det ar helt upp till var och en, alla ar vi
olika och har olika behov och kanslor.
Med risk for att lata lite klyschig vill jag
ocksa saga att vi inte ska vara radda att
kdanna oss annorlunda - alla manniskor
ar annorlunda pa nagot satt - det finns
ingen “normalmanniska”.

Slutligen - glom inte att anmala er till
foreningens hostmote i Karlskoga, mer
information finns inne i tidningen.

Arsmoteshelg 9-

Kungalv

10 april 2016 i

Harmed kallar Svenska RP-foreningen till arsmote 9 april 2016.

| samband med arsmotet inbjudes alla
medlemmar och oOvriga intresserade
till en helg med inspirerande och in-
tressant program pa Nordiska folkh6g-
skolan i Kungalv.

Programmet startar vid lunchtid Iorda-
gen 9 april och slutar ca kl 15 sondagen
10 april. Nordiska folkhogskolan ligger
i Kungalv, ca 2 mil norr om Goteborg
med goda kommunikationer fran Gote-
borg.

Ur programmet: Johan Seige, artist
och retinitiker kommer och bidrar med
mycket tankvart kring att vara syn-

skadad i ett samhalle for seende samt
harlig musikunderhallning. Den medi-
cinska delen av programmet blir bade
forskare fran Lund med information
om aktuellt forskningsprojekt samt
ogonldkare med mer kliniskt perspe-
ktiv. Visning av hjalpmedel ska vi ock-
sa fa, samt forstas mycket trevlig och
givande samvaro med andra retinitiker
och anhoriga.

Detaljerat program kommer i nasta
Retinanytt.

Varmt valkomna!

Halsar kursledningen



Vad ar RP?

Av: Johan Seige

Jag ar 16 ar och sitter pa syncentralen. For tusende gangen placerar jag hakan
pa det lilla gummistodet, och kikar pa pricken som kommer forsvinna har och
dar i mitt synfalt. Borta, suckar jag trott. Syns. Borta igen.

Da var det bra, tack Johan. Jag snurrar
runt pa stolen och ser pa sjukskoter-
skan som leende tittar tillbaks. Dok-
torn tracklar sig runt undersoéknings
manicken och satter sig pa skrivbords-
kanten. Jaha Johan, du har ju RP, Reti-
nitis pigmentosa, och bla bla bla... Vad
fasen ar Retinitis pigmentosa, funderar
jag medan han maler pa om nathinnor
och synnerver. Jag tittar pa sjukskoter-
skan igen. Ratt sot. Fast lite gammal.
Minst 25. Rastlosheten kommer sakta
krypande. ...sa det ar val ungefar dar
vi ligger just nu Johan. Ok. Hur gar
det i skolan annars? | skolan? Har du
problem att hanga med i lasning och sa
menar jag?

Jag ar synskadad, vad tror du, tanker
jag, men sager, lite grann. Ja, du borde
ju fa nagon slags assistans dar kan
man tycka. Mmm. Jaha Johan, om du
inte har nagra andra fragor sa...? Jag
reser mig, skakar hand med bada tva.
Framme vid dorren vander jag mig om.
Om man har Retinitis pigmentosa, kan
man bli battre da? Nja, sdager han och
sneglar pa skoterskan, inte direkt, nej.
Ok, och det ar Retinitis pigmentosa jag
har? Ja. Jag tog upp ett gitarrplektrum
ur jeansens myntficka och bdjde lite pa
det. Ok, da vet jag. Jag hor av mig om
jag borjar se battre. Han blinkar hart ett
par ganger. Jag tar ett par steg bakat
och stanger dorren forsiktigt. Mina
gymnastikskor gnisslar svagt mot
korridorgolvet.

Dorren med frostat glas ser ut att ligga
flera kilometer bort. Ett par hopvikta
rullstolar star lutade mot vaggen. Sjuk-
skoterskor korsar korridoren barandes
pa papper och instrument. Kalejdos-
kopiska tankar snurrar. Jag vet att jag
har en synskada. Jag vet att jag formod-
ligen kommer bli blind. Jag vet att det
inte finns nagra botemedel. Men nagot
i det har motet gjorde att det plotsligt
blev pa riktigt. Att det handlar om mig!
Johan! Jag kommer bli blind! Jag bor-
jar springa. Snartar till dorroppnaren.
Mina steg i trapphuset ekar och sjunger.
Jag brakar ut genom entrén och glider
pa gruset den sista metern fram till min
cykel. Hur lange kommer jag kunna cyk-
la pa min nya 10 vaxlade? Nar kommer
jag inte kunna se graset langre? Varfor
slutade jag med THX, det kanske skulle
ha hjalpt att bromsa...? Jag slar i ettans
vaxel och trycker ifran. Satter handerna
langst ner pa bockstyret och fokuserar.
Vaxlar sakta och metodiskt. 3:an, 6:an,
9:an. Trampornas rotation andrar al-
drig hastighet. Benmusklerna spans.
Jag cyklar alldeles for fort pa cykel-
banan. Lagger mig nastan i kurvorna.
Hoppas att gruset inte ska fa hjulen att
glida. Jag dundrar over Bjornovagen,
in pa den lilla grusvagen mot baksidan
pa Himlabacken och pressar in bada
bromshandtagen just som jag svanger
upp pa slanten, sa hart jag kan.

Cykeln sladdar och kranger i graset
och jag lagger till slut ner den i en
bresladd och stannar. Hela Vasteras-
fjarden oppnar upp sig. Tradtoppar,
den stora grusplanen som fungerar
som batupplaggningsplats pa vintern,
smabotshamnen med alla tusentals se-
gel och utombordare och sa Malaren.
Ostra holmen, Elba, Vastra holmen. En
mil bort pa andra sidan fjarden, Tido-
Lindo, Ekbacken, Lovudden. Till hoger,
Vasteras med sina torn. Kraftvarmever-
ket, Stadshustornet och Domkyrkan.
Jag tittar och tanker. Om de kommer pa
nagot botemedel sa ar det har nog

en bra erfarenhet att... jag vill inte bli
blind!

Det ar 33 ar senare. Jag blev blind. Ett
par harda slag tog en smula spets av
den dar 16 ariga sorken. Men det va-
rade bara nagra ar. Nar tills lut synen
forsvann helt for ca 16 ar sedan, kunde
jag hur markligt det an later, borja leva
igen. Drommen om att fa synen tillba-
ka, tar inte kraften ur min tillvaro lan-
gre. Jag har fortfarande inte riktigt koll
pa vad Retinitis pigmentosa egentligen
ar. Men har kommit 6ver min férvaning
over att jag inte ar sa ruskigt intresse-
rad.

Retinal oximetry in retinitis
pigmentosa. Thor Eysteinsson,
professor | fysiologi, University

of Iceland

Vid det nordiska RP-motet pa Island i september (se artikel i Retinanytt nr 3,
2015) presenterades den forskning som bedrivs av Thor Eysteinsson.

Eysteinsson och hans team har i
sin forskning fokuserat pa att mata
syrekanslighet och blodfloden i nat-
hinnan. Att jamféra dessa parametrar
i nathinnans blodkarl hos retinitiker
och kontrollgrupper har gett en okad
forstaelse for hur morkeradaptionen
fungerar liksom aven andra kunskaper
om orsaker till RP. Man har utvecklat en
metodologi och instrument som mater
detta och man hoppas att denna snart
ska fa klinisk acceptans globalt sa att
den kan komma till bredare anvand-
ning. | dag betraktas instrumentet som
ett undersokningsredskap, visserligen
med CE-standard, men annu inte som
ett kliniskt redskap.
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Inga andra celler i kroppen ar lika
syrekravande som nathinnans foto-
receptorer. Man har darfor haft hypote-
sen att om man forlorar fotoreceptorer,
vilket ju ar en effekt av RP-relaterade
sjukdomar, sa ar det troligt att syrefor-
brukningen gar ned i nathinnan. Man
har kunnat se att retinitiker generellt
har tunnare blodkarl i nathinnan an
icke-retinitiker. Man har tidigare sett
pa RP som enbart en nathinnesjukdom
men numer vet man aven att saker han-
der som forandrar och minskar blod-
flodesintensiteten i aderhinnorna och i
karlen.



Dock ar det enligt Eysteinsson battre
att studera syrekansligheten snarare
an blodflodena i nathinnekarlen, efter-
som de senare varierar mer naturligt
manniskor och celler emellan. | dag-
slaget vet man inte fullt ut huruvida de
minskade blodfldodena hos retinitiker
ar en orsak till eller en effekt av sjuk-
domen, men Eysteinsson tenderar att
konkludera det senare. Man vet heller
inte exakt varfor detta lackage av syre
och blod sker. Sarskilt for den yttre
nathinnans funktion ar det nédvandigt
att blodflodena fungerar i nathinnan.

Manniskan har generellt 6kad syrefor-
brukning i morker an i ljus, vilket beror
pa att aktiviteten i nathinnans nervcel-
ler ar hogre i morker.

Nathinnan var designad for att detek-
tera och hantera forandringar i ljus.
Den inre nathinnan far blod och syre
fran retinala karl medan den yttre far
det fran aderhinnorna. Balansen mel-
lan den inre och yttre nathinnan i till-
gang till blod och syre forandras nega-
tivt nar fotoreceptorer skadas, varfor
just adaptionen mellan ljus och morker
ar problematiskt for de flesta retinitiker.

Thor Eysteinsson tror att denna metod
battre an ERG ska kunna studera pro-
gression av sjukdomen. Man har aven
utvecklat en flerskiktskamera som ska
kunna detektera de minsta karlen med
lagst syreaktivitet, vilket tidigare kam-
eror inte kunnat uppfanga.

Studie pa konsbunden retinoschisis

Av: Caisa Ramshage

Retinoschisis ar en ovanlig form av RP dar nathinnelagren separeras fran varan-
dra och det boérjar i den centrala delen pa nathinnan i den gula flacken dar man

normalt sett har bast synskarpa.

Det amerikanska bioteknikforetaget
AGTC (Applied Genetic Technologies
Corporation) har en kommande klinisk
provning fas l/ll, for att utvardera olika
genterapier for konsbunden retinoschi-
sis. De presenterar nu en studie dar de
har undersokt hur sjukdomen utveck-
las nar den inte behandlas, denna typ
av studier kallas naturalforloppstudier.

Det ar 55 retinitiker som har under-
sOkts, man har kontrollerat deras syn-
skarpa,

synfalt och gjort undersokningar med
mikroperimetri (undersoker mindre de-
lar av synfaltet) och med ERG. Synskar-
pan varierade stort mellan retinitikerna
och det fanns inget starkt samband
mellan alder och synskarpa.

Enligt doktor Mark Pennesi pa Oregon
University ar resultatet av denna studi-
en viktig for att forsta hur mycket sjuk-
domen kan variera innan man paborjar
kliniska behandlingar.

Genterapi for en form av LCA
kan bli godkand nasta ar.

Av: Bengt Vilhelmson

Spark Therapeutics Inc. har presenterat resultat fran kliniska fas lll-forsok. Det
galler genterapi for en form av Lebers retinala degeneration (LCA) som orsakas
av mutation i RPE65 genen. Det ar en mycket ovanlig nathinnesjukdom. Terapin
som kallas SPK-RPEG65, ersatter den defekta genen genom att ett virus levererar
kopior av friska RPE65 gener till patientens 6ga.

| en studie pa 31 personer med sjukdo-
men, erholl 21 terapin. 10 personer
fanns i kontrollgruppen som inte fick
nagon verksam behandling.

Patienter som behandlats kunde se-
dan navigera mer effektivt an tidigare
under en mobilitetstest vid mycket da-
liga ljusforhallanden. Forsoken visade
forbattringar i funktionell syn hos de
som fatt terapin jamfort med kontroll-
gruppen. Detta aven efter ett ar. For-
battringarna bekraftades ocksa med
fysiologiska tester som gjordes pa
nathinnan genom att mata ljuskans-
ligheten. Ovanstaende resultat uppges
vara statistiskt sakerstallda.

Dr Stephen R. Russel vid Universitetet
i lowa sager att det ar mycket positivt
att de funktionella forbattringar som
uppmatts genom mobilitetstesten ar sa
samstimmiga med resultaten fran de
fysiologiska undersokningarna.

Att patienter kunde ldsa fler rader pa
syntavlan efter behandlingen var dare-
mot inte statistiskt sakerstallt.

Pa en konferens i Paris presenterade
Dr Russel aven resultat fran patienter
som behandlats pa liknande sétt for tre
ar sen i ett fas | forsok. Forbattringar-
na i funktionell syn och ljuskanslighet
kvarstar fortfarande for dessa patien-
ter.

Det forekom inga allvarliga biverknin-
gar relaterade till terapin. Nasta ar kom-
mer Spark Therapeutics att ansdka om
marknadsgodkannande for behandlin-
gen fran FDA som ar den amerikanska
tillsynsmyndigheten for lakemedel.

Kélla: Pressmeddelanden fran Spark
Therapeutics



Kommentar fran Sten

Andréasson

1.

Foretaget AGTC presenterar vid ett in-
ternationellt mote (48th Annual Retina
Society Meeting)en pagaende studie
om naturalforlopp och behandlings-
forsok vid sjukdomen Kongenital
retinoschis

Kongenital retinoschis ar en arftlig
nathinnesjukdom, som skiljer sig i
forhallande till retinitis pigmentosa pa
flera satt. Arftlighetsgangen ar kéns-
bunden dvs kvinnliga barare har inga
synproblem, medan pojkar kan fa
mycket varierande synproblematik.
Nagra fa blir gravt synhandikappade
medan flertalet klarar sig relativt val
med bevarat synfalt, fargseende, visst
morkerseende och synskarpa omkring
0,3-0,5. Synproblematiken forandrar sig
speciellt under tonaren, men kan se-
dan vara relativt stabil till 55-60-arsal-
dern. Genen for Kongenital Retinischis
identifierades i slutet av 90-talet och
avsaknad av proteinet retinoschisin,
medfor att nathinnan kan skikta sig och
det bildas sma cystor i nathinnan. Troli-
gen har omkring 200 pojkar/man denna
sjukdom i Sverige. Studien gar ut pa
att folja sjukdomsforloppet i detalj med
moderna undersokningsmetoder men
ocksa pa att behandla med 6gondrop-
par (dorzolamid), som majligen kan

reducera svullnad i de cystor som bil-
das. Det har provats forut, men en
storre noggrann studie saknas varfor
denna forskningsstudie ar av stort in-
tresse.

2,

Spark Therapeutics Inc. har presenter-
at resultat fran kliniska fas Ill-forsok
For dem som deltog vid det nordiska
genterapimotet i Lund i maj 2015 kunde
hora Jean Bennet och Albert Macquire
fran Philadelphia beratta om denna FAS
lll studie, och vi hoppas nu att denna
behandling skall bli godkand av FDA.
Behandlingen kan bli aktuell vid RP,
orsakad av mutationer i genen RPEG5.
Det ar fa personer i Sverige som har
denna speciella form av RP, men via RP
registret kan vi ta kontakt om eventuell
behandling blir aktuell.

Det pagar en diskussion om hur lang
en sadan behandling kan fungera och
det finns delade uppfattningar om det-
ta, men manga tror att de omraden i
nathinnan som behandlats kommer att
fungera under atminstone 6-7 ar.

Om denna behandling godkanns hop-
pas vi att det kan bana vag for andra
genterapistudier, som nu ar under ut-
veckling vid atminstone ett tiotal gener.

En ljusglimt i hostmorkret

— | Karlskoga

Av: Susanne Mirshahi

En gramulen l6rdagsmorgon i november begav vi oss mot Karlskoga och RP-
foreningens hostmoteshelg, som gick av stapeln pa Karlskoga folkhogskola.

Anders Thunberg halsade oss valkom-
na och berattade lite om skolans
verksamhet och sjong &dven nagra
sanger.

Sjalva hostmotet var ganska snabbt
avklarat. Budgeten for 2016 klub-
bades, och likasa medlemsavgiften
2016, vilken blir oforandrad, 275 kro-
nor per ar for fullbetalande mediem.
For anhorigmedlem pa samma adress
finns fortfarande majlighet till reducer-
at medlemspris, 150 kronor per ar. En
stor forandring inom foreningen nasta
ar blir att ingen anstalld kanslist kom-
mer att finnas. Foreningen ska givetvis
aven fortsattningsvis kunna nas bade
per mail och telefon, da framst genom
styrelsens forsorg, men mer exakt hur
det kommer att se ut ar inte helt klart i
nulaget.

Efter hostmotet var det dags for hel-
gens huvudforelasning, dar Maria Ther-
eza Perez fran Lunds universitet gick
igenom aktuellt forskningslage for RP
och gav en oversiktsbild over de olika
forskningsspar som finns. Mer om
hennes foredrag finns i separat artikel.

| samband med fika och maltider var
det generost med tid avsatt for sam-
tal, gemenskap och erfarenhetsutbyte.
Dessa stunder ar ofta det som ar allra
mest uppskattat under vara RP-helger.

Det ar alltid givande och intressant att
hora andras erfarenheter, att fa kdnna
igen sig, vadra olika funderingar, oros-
moment och gladjeamnen och aven att
dela med sig av kunskap till personer
som mer nyligen fatt sin diagnos.

Sista punkten pa lérdagen var informa-
tion och underhallning med tema Berg-
slagen. Inger Gustafsson gav oss en
liten geografi- och historielektion om
Bergslagen och darefter tog trubadur
Bo Persson vid och sjong harliga visor
av bygdens soner — Dan Andersson,
Gunde Johansson, Nils Parling och
Jeremias i Trostlosa.

Sondagen gick under tema Leva livet
trots RP och Inger Gustafsson var den
som holl ihop dagen. Inger pratade om
hur livet forandras efter man fatt diag-
nosen RP och hur man kan handskas
med det. Ett starkt rad fran Inger var att
forsoka hitta andra i liknande situation
och prata och utbyta erfarenheter med.
Hon bjod ocksa pa nagra klavertramp
hon varit med om pga. sin RP och som
man kan skratta at i efterhand men som
kan vara otroligt pinsamma i stunden.
Sadana tillfillen, som vi ocksa ibland
kallar "RP moments” kan kannas be-
friande att fa dela med andra som varit
med om liknande situationer.



Ewa Nielsen fran Syncentralen i Ore-
bro berattade lite om verksamheten dar
och passade ocksa pa att sla ett slag
for att vaga anvanda den vita kappen.
Hon hade full forstaelse for att det ar
en lang process innan man bérjar an-
vanda den, men nar man val kommit dit
sa kan den verkligen underlitta livet.

Sista passet for dagen, efter lunchen,
gick sedan i halsans tecken dar Inger
pladerade for vikten av att halla sig i fy-
sisk form. Det ar ju viktigt for alla, men
inte minst nar man har RP och kroppen
annars kan ta skada av att man ofta far
lite dalig kroppshallning nar man gar
och spanner sig och tittar ner i marken
for att inte ga pa nagot. Inger rekom-
menderade t.ex. spinning som en lamp-
lig motionsform for retinitiker, dar ju
cykeln star still och man kan hdnga
med oavsett synstatus. Sedan kan man
med vissa forutsattningar aven agna
sig at friluftsliv i olika former;

fjallvandring, vanliga promenader m.m.
Vi fick tips om hur man kan anvanda
sig av vanliga elror (plastroren som
man drar elledningarna genom i hus)
som en lank mellan retinitiker och led-
sagare. For god rorelsefrihet och for
att undvika att skada ledsagaren vid
ev. fall ar det bra att anvanda sig av
en lank mellan sig istéllet for att halla
i personen eller dennes ryggsack. Vi
fick aven tips pa bra skor med inbygg-
da ispikar (s.k. ice bugs), olika typer av
gastavar, pannlampor och reflexer. Allt
for att uppmuntra att kunna ge sig ut pa
ett satryggt och sakert satt som moijligt.
Det sammantagna budskapet blev att
det ar viktigt att hitta en motionsform
som passar och att lagga ambitionerna
pa rimlig niva. Slutligen fick vi tillfalle
att ta en promenad i det da faktiskt gan-
ska fina novembervadret innan det var
dags att ta farval av saval gamla som
nyfunna RP-vanner och bege sig hemat
for denna gang.

RP-foreningens
forskningsfond

Plusgiro 24 75 19-2
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Vagen till en fungerande vavnad

Av: Caisa Ramshage

Maria-Thereza Perez foredrag pa hostmotet handlade om hur man skulle fa till en

fungerande nathinna pa oss retinitiker.

Det som kravs ar att man har ratt cell-
typer, ratt antal celler och att cellerna
kan kommunicera med varandra med
hjalp av elektriska signaler och ke-
miska substanser. Det later ju ganska
latt, men da ska man komma ihag att
nathinnan pa det tjockaste stillet ar
en tredjedels millimeter tjock, den in-
nehaller sex olika typer av nervceller
och tre olika typer av gliaceller som ar
en slags stodjeceller och dessutom in-
nehaller nathinnan blodkarl. Ovanpa
det sa maste alla dessa nervceller och
gliaceller ligga i en valordnad struktur
for att fungera.

Nar ett 4gg befruktas sa bildas de allra
forsta urcellerna, de kallas stamceller.
Stamcellerna fortsatter att dela sig och
bildar dotterceller som mognar till olika
typer av celler och till nya stamceller.
Dottercellerna mognar till olika cell-
typer, nagon ska bli hudcell och nagon
ska bli muskelcell, man pratar om att
de differentierar sig, eller pa svenska
de olikifierar sig. Totalt har en manni-
ska ungefar 200 olika celltyper.

Synen ar ett komplext organ, om vi
fokuserar pa nervdelarna av den sa
bestar den av syncellerna i nathinnan,
synnerven med 1 000 000 nervtradar
och syncentrum i hjarnbarken. Nathin-
nan ar inte fullt utvecklad nar vi fods
det blir den forst nar vi ar fyra ar gamla.

| kroppen kan cellerna producera 40 000
olika proteiner, proteiner som antingen
bygger upp en struktur eller har en
funktion i kroppen. Om nagot gar fel i
produktionen av proteiner sa kan vi fa
olika sjukdomar. | nathinnan ska till ex-
empel proteinet rhodopsin skapas, gar
det fel sa blir det fel struktur pa rhodop-
sinet och da passar det inte in och vi
far problem med synen.

Vad kan man da géra om nagot gar fel?
Maria-Thereza gick igenom fem olika
behandlingsmojligheter;  stamceller,
genterapi, neuroprotektion, transplan-
tation och nathinneimplantat.

Stamceller

| Lund har man tidigare jobbat med
stamceller men de gor inte det nu,
daremot pagar mycket forskning inom
stamceller i England och USA. Lagre
djur som fiskar och grodor har féorma-
gan att aterskapa nathinnan om den
skadas, det kan de tack vare att de har
mycket stamceller i nathinnan. Vi man-
niskor har ocksa lite stamceller i nath-
innan, men det verkar som att nagot
haller dem tillbaka. Man forskar nu pa
hur man ska kicka igang de stamcel-
lerna, men lagom mycket, man vill inte
att de vaxer okontrollerat!
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Genterapi

Det finns tva varianter pa fel vid pro-
teinproduktion, antingen bildas pro-
tein men felaktigt, eller sa bildas den
inte alls. Om proteinet inte bildas alls
sa maste man tillsatta nagot sa att det
bildas, om det bildas felaktigt sa maste
man forst ta bort det felaktiga och sedan
ersatta det. For att fa in DNA-sekvensen
som kan producera det ratta proteinet
sa anvander man sig av virus. Man kan
se viruset som en buss eller taxi som
skjutsar DNA-sekvensen till ratt stalle i
nathinnan.

Det svara med genterapi ar att behan-
dlingen behover skraddarsys for varje
genetisk variant av RP, idag kanner
man till drygt 200 olika genetiska vari-
anter av RP och man vet att det finns
annu fler. Numera finns en ny teknik for
att hitta gener, den kallas Next genera-
tion sequencing. Nar man anvant GNS
i Tyskland pa 900 patienter kunde man
hitta genfelet i 52% av fallen.

Den forsta gruppen man borjade tes-
ta genterapi pa var en typ som heter
RPEG65, nu har man foljt 24 patienter i
7 ars tid. Ett problem man ser ar att ef-
fekten av behandlingen klingar av efter
2-3 ar.

For att ta bort den felaktiga sekvensen
som skapar det felaktiga proteinet
skulle man kunna anvanda sig av en
teknik som kallas CRISPR-CAS9. Det ar
en teknik som bakterier anvander sig
for att skydda sig mot infektioner. Man
levererar inte genen utan med CRISPR-
tekniken klipper man istallet bort den
delen av arvsmassan som ar felaktig.

Detta ar ett nytt forskningsom-
rade och an sa lange ar man bara pa
djurforsoksstadiet. Det kommer troli-
gen kliniska forsok inom ett par ar for
andra sjukdomar an nathinnesjukdom-
mar.

Optogenetik

Problemet med RP ar att vara ljuskan-
sliga celler (fotoreceptorer) dor och
tanken ar att man ska kunna ersatta
dem med andra ljuskansliga celler. Det
behovs dock nagon mottagare av den
elektriska impuls som den ljuskansliga
cellen skapar nar den traffas av ljus, om
de andra nathinnecellerna inte fungerar
skulle man kanske kunna anvanda gan-
glionceller. Nackdelen med det ar att
man forlorar den formaga som gangli-
onceller normalt skoter, det ar de celler
som gor att vi uppfattar rorelse.

Neuroprotektion

En annan vag till behandling ar att
tillfora amnen som ar bra for att cel-
lerna ska overleva. Per Ekstrom i Lund
arbetar med detta i det EU-finansierade
projektet Drugsford. Det svara ar att
det ar en valdigt lang lista med amnen
som ar bra for att cellerna ska overle-
va, men man vet inte vilka och i vilka
mangder man behover dem. | Frankrike
arbetar doktor Sahel med fragestallnin-
gen varfor tapparna dor nar det genet-
iska felet fatt stavarna att do. Det verkar
som att stavarna producerar ett eller
flera amnen som tapparna behover for
att overleva. Det har gor ju inte att sjuk-
domen botas men det kan bromsa pro-
cessen.
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Neurotransplantation

Att transplantera nathinneceller har
man forskat lange pa, det gar bra till
viss del. De transplanterade cellerna
trivs och overlever, det blir inga avstot-
ningsproblem, men det blir ingen kop-
pling till den underliggande nathinnan.
Orsaken ar gliaceller, de fungerar som
livvakter for nervcellerna, de ser till att
nervcellerna far blod, de rensar bort
skrap och skapar manga bra amnen for
cellerna. Vid transplantation sa satter
sig gliacellerna mellan den ursprungli-
ga nathinnan och de transplanterade
cellerna, det blir som en sarskorpa som
hindrar kommunikationen fran den
transplanterade cellerna att komma
fram.

Implantat

Det finns idag tva olika sorters elek-
troniska implantat; ett som kallas sub-
retinal, da lagger man ett elektroniskt
chip bakom nathinnan, man utnyttjar
da all processering som finns kvar i
nathinnan. Den andra kallas epiretinal
och laggs pa andra sidan och da for-
lorar man processeringen.

Man har bevisat att elektronik fungerar,
sma positiva resultat med bada varian-
terna, och man har provat pa patienter
som inte har nagon syn kvar. Men det
ar mycket lag upplosning och resul-
taten varierar mycket fran person till
person och man vet inte varfor?

Aven med implantat ar det ett problem
med ivriga gliaceller som satter runt
implantatet och stor.

Maria-Thereza forskar pa ett satt att
komma runt problemet med de ivriga
gliacellerna, hon och hennes kollegor
arbetar med nanotradar som endast ar
0,1 mikrometer. Tank er dem som en
ryamatta dar alla tradarna star rakt upp.
Det fina med nanotradarna ar att de ar
ljuskansliga (de anvands i solceller)
och det gor att man inte beh6éver nagon
extern kamera som med andra implan-
tat, for de skapar en elektrisk signal.
Dessutom behover man inte forstarka
signalen nagot man maste gora med
andra typer av implantat.

De har designat om implantatet med
nanotradar sa att vissa ytor saknar
nanotradar och gliacellerna haller sig
dar det inte finns nanotradar. Nathin-
nan tolererar nanoelektroderna bra.

Avslutningsvis stallde Maria-Thereza
fragan om vilken forskning vi ska satsa
pa? Och den besvarade hon sjialv med
att vi ska satsa pa allt vi kanner till idag
och det som vi inte kanner till idag. Or-
saken till det svaret ar att olika I6snin-
gar fungerar for olika typer av RP och
olika skeden av RP. | en del fall maste
vi kanske kombinera nagra av dessa
tekniker.

Just nu pagar det 32 kliniska forsok
inom degenerativa nathinnesjukdomar
i varlden!
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Fokuseringsvillans blinda

flackar

Av: Karl-Fredrik Ahlmark

"Ar det inte jobbigt att inte se?”

Den fragan, eller en variant av den fragan, har sakerligen de flesta med RP, eller

en synnedsattning i alimanhet, stott pa

For det forsta ar fragan negativ till sin
innebord, for det andra ledande i sin
syftning och for det tredje franskju-
tande i sin riktning. Den utgar fran
att nagot ar jobbigt, den antar under-
forstatt att det ska vara jobbigt och den
franskjuter det jobbiga bort fran den
egna erfarenheten och paklistrar den
en annan person, med andra erfaren-
heter och forutsattningar.

Anda ar det denna typ av fraga som
anvands i manga frageformular. Se-
nast var det Ungdomsstyrelsen som
genomforde en stor barometer for att
pejla livstillfredsstallelsen for personer
med funktionsnedsattningar. Man for-
mulerade fragebatteriet satillvida att
man metodologiskt forsokte undvika
ovan fallgropar och lata respondenten
sjalv uttrycka de svarigheter hen up-
plevde. Likafullt praglas studien och
anvandningen av dess resultat av en
forvanansvart stor brist pa metodolo-
gisk medvetenhet om frageformulerin-
gens fokuseringsvilla.

Mottagaren av priset i ekonomi till Al-
fred Nobels minne ar 2002, den israe-
liske psykologen och ekonomen Dan-
iel Kahneman, har utvecklat begreppet
fokuseringsvilla. Fokuseringsvillan up-
ptrader hos personer som stalls infor
olika fragor dar man ombeds att ran-
gordna preferenstillfredsstallelser och
spelar gack i analys av resultaten av
sadana fragor.

. Fragan ar vad fragan sager?

Man kan saga att fokuseringsvillan
gackar modellens oOverensstammelse
med verkligheten. Men den lurar ocksa
den person som stalls infor att bedoma
sin livstillfredstallelse eller upplevda
nytta eller néje med nagot i livet, efter-
som fragan i sig sjalv far en att tanka pa
sadant som man normalt inte gar runt
och tanker pa.

Den islandska blindorganisationen har
sedan 2009 genomfort tre olika studier
dar manintervjuat allmanheten om dess
syn pa personer med synnedsattningar
och synnedsattningar generellt. Man
har bland annat konstaterat att allman-
heten ar mer radd for att forlora synen
an att fa livshotande sjukdomar och att
arbetsgivare hellre anstaller en nyligen
frigiven fangelsekund an en blind man-
niska. Vardet av denna typ av studie
ligger enligt mig enbart i de trender stu-
dien kan skonja; om fragor upprepas
och stalls till ett slumpvis urval av re-
spondenter, kan vi tala om utveckling-
skurvor i allmanhetens syn pa dessa
fragor. Men vardet ar ytterst begransat
vad galler svaren pa sjalva fragorna.
Jag skulle till och med vilja havda att
fragorna ar kontraproduktiva.

Kahneman skriver i sin mycket lasvar-
da tegelsten till bok om manskligt be-
teende, ”"Tanka, snabbt och langsamt”,
om hur kroniska sjukdomar och akten-
skap ar deltidstillstand, som man

befinner sig i enbart nar man erinras
om dem eller agnar dem uppmarksam-
het. Att skapa forandring i ett liv och ac-
ceptera en negativ forandring handlar i
mycket om att lara sig tanka allt mindre
pa foremalet for sina kanslor, skriver
Kahneman.

Att skatta sin egen upplevda livstill-
fredsstallelse for en person med en
funktionsnedsattning kommer ound-
vikligen att resultera i lagre nivaer rela-
tivt det upplevda valbefinnandet efter-
som sjalva fragan far en att relatera till
ett scenario dar man inte har en funk-
tionsnedsattning eller helt enkelt far en
att jamfora sig med andra.

Kahneman visar att manniskor tror att
dessa personer mar samre an vad de
faktiskt gor, vilket beror pa en fokuse-
ringsvilla eller vad psykologen Daniel
Gilbert kallat for missvilja, att vi drar
slutsatser paverkade av affekter och
kanslor snarare an rationalitet.

Att personer drar slutsatser pa det
sattet i fragestudier av ovan karaktar
maste gora oss mer varsamma med hur
vi drar slutsatser och anvander oss av
sadant material, i offentlig debatt och i
vart vardagliga sprakbruk. Om studier
av ovan exempel leder till fokuserings-
villor snarare an 6kad kunskap maste
vi fraga oss vad priset, och inte bara
vardet, av dylika studier ar.

Pa gang i RP-land

Prova pa yoga i Stockholm

Yoga ar en bra traningsform for oss med RP, och den 14 januari kl 19 finns moj-
lighet att prova pa yoga pa Knektvagen 11 Gubbidngen hos Hamaya yoga. For
de som vill aka tunnelbana gemensamt traffas vi innanfér sparrarna vid Skan-
stulls tunnelbanestation uppgang mot Allhelgonagatan kl 18.30. Prova pa yogan
ar kostnadsfri, anmalan till kansliet pa adm@srpf.a.se.

RP-traff i Malmo

18 personer (medlemmar och anhoriga) traffades Iordagen den 24 oktober i
Malmo. Motet inleddes med en latt lunch och darefter presenterade Oscar Pers-
son, ledamot i RP-féreningens styrelse, senaste nytt fran RP-féoreningen och
pagaende forskning. Darefter utbyttes information och erfarenheter mellan med-
lemmar och anhoriga. Motet avslutades med att Kristina Bergqvist holl en chokla-
dprovning. Ett ndsta mote planeras under varen 2016. For information om Skane-
gruppen, tag kontakt med Lars Bergqvist, 0733 868613 eller lars@yamaeda.com.
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Pa gang
Ogats-dag syd 2015

Mandagen den 9 november arrangerade Ogonfonden Ogats-dag pa Skanes Uni-
versitetssjukhus (SUS) i Malmo. Dagen borjade klockan 12 med utstallning av
ogonrelaterade foretag och organisationer. Klockan 13 halsade Laurence West-
erlund, Ogonfonden, alla valkomna och darefter holls flertalet mycket intressan-
ta foredrag. Bl.a. presenterade Fredrik Ghosh (professor och overlakare, Lunds
Universitet och SUS — Nathinnekirurgi) och Per Ekstrom (docent, Lunds Univer-
sitet) Fragan om vi hittat mekanismer for behandling av arftlig nathinnedegen-
eration, och Christina Hult (leg arbetsterapeut, Foreningen Battre Synmiljo) Oty-
dliga trender skapar hinder. Samtliga foredrag kommer framover att publiceras
som filmer pa Ogonfondens hemsida www.ogonfonden.se.

Av: Lars Bergqvist

RP-foreningens
forskningsfond
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