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Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa
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ldag ska jag ta steget ...

KIl. 10:15 ska planet fran Bromma ta mig
till RP-foreningens hostmote i Umea.
Det ar andra gangen jag ar med pa ett
helgmodte och jag ser verkligen fram
emot det. | min handvaska ligger den
vita kappen jag hamtade ut pa Syncen-
tralen for tre manader sedan. Den har
legat dar och annu aldrig blivit anvand.

Vi ar cirka 30 personer narvarande
pa motet. Manga fran norra Sverige,
men ocksa medlemmar fran Goéteborg,
Jonkoping och Stockholm. Pa agen-
dan star det foreningsmote, visning av
hjalpmedel, tipspromenad, choklad-
provning, gruppdiskussion och fore-
drag av forskare. Allt ar intressant, fast
det som framst far mig att aka till Umea
ar mojligheten att traffa och prata med
andra som har RP. Samtalen med dem,
som trots synskadan klarar sig och har
ett bra liv, varderar jag hogt.

Pa tipspromenaden ar det manga, men
inte alla, som anvander vit kapp. Jag
gar fram till en av de som gar utan kapp
och sager “Du gar utan kapp precis
som jag gor!”. Han berattar att kappen
ligger i fickan, men att han brukar

anvanda den. Sedan berattar han om
handelsen som fick honom att ta steget
till “den vita kappen” och jag tanker att
nu ar det ett perfekt tillfalle att ta fram
min kapp. Har ar det ingen som skulle
tycka att det ar konstigt. Men det blir
inte av, den ligger kvar i handvaskan.

Vid middagen handlar samtalet vid vart
bord om hur man fick diagnosen, vilka
hjalpmedel man anvander, ljudbocker
och mycket mer. Vi utbyter erfarenhet-
er och tips.

Under séndagen lyssnar vi pa foredrag
om forskning inom RP. Bara att hora att
det pagar forskning ar upplyftande och
jag kanner stor tacksamhet gentemot
forskare som inte ger upp.

Jag akte tillbaka till Stockholm med en
oanvand vit kapp, jag var inte redo for
det steget dar och da. Idag, tva veckor
senare, har jag tagit det steget. Mycket
tack vare alla de manniskor jag traffade
pa RP-foreningens mote i Umea. De
fick mig att forsta fordelarna med hjalp-
medel, hur de underlattar livet som
synskadad, och att kappen ar ett av
dem. Av Mireya Morris
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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 sjily, tillsammans
med sin ogonldkare, bedoma om informationen ar
korrekt och tillamplig pa den egna situationen.




Kallelse till arsmote i Svenska
RP-foreningen 2017

Medlemmar i Svenska RP-foreningen
kallas harmed till arsmoéte i foreningen
Iordagen den 22 april 2017 i Malmoom-
radet. Exakt plats ar annu inte bestamd,
se inbjudan i Retinanytt 1 2017 for nar-
mare information om tid, plats och
program.

Vi arbetar pa att fa dit flera intressanta
forelasare och forskare fran hela landet
och vaver sedan samman det medi-
cinska programmet med nagot socialt
inslag. Vi kommer ocksa naturligtvis
ge mycket tid for natverkande och er-
farenhetsutbyte oss retinitiker emel-
lan, vilket vi vet brukar vara mycket
uppskattat i samband med vara aktiv-
iteter.

Har du nagon idé om nagot amne
som du vill att vi tar upp under hel-
gen eller har nagon annan fundering
eller undring kring helgen sa ar det
bara att hora av sig till nagon av oss
i planeringsgruppen. Planeringen ar i
full gang!

Hjartligt valkomna onskar RP-forenin-
gen och planeringsgruppen:

Erika, Lars, Oscar

oscar@retina-sweden.se , lars@retina-
sweden.se, erika@retina-sweden.se

Till RP-foreningens hostmote kom inte bara Marie Burstedt fran Umea Universitet
utan hela hennes forskarlag. Las mer pa nésta sida.



Forskarkvartett fran Umea
— tand ett ljus i morkret

Av Caisa Ramshage

Till RP-foreningens hostmote kom inte bara Marie Burstedt fran Umea Universitet
utan hela hennes forskarlag; Frida Jonsson som ar genetiker, samt forskningssjuk-
skoterskorna Jenny Lundmark och Birgitta Stighall.

Marie borjade med att forklara hur den
fantastiska men ocksa kansliga nathin-
nan fungerar. Langst bak i det sa kallade
RPE-lagret sitter pigmentepitelet som
ar en forsorjningsstation for nathinnan.
RPE-lagret ar mycket tunt och det ar ofta
dar problemet borjar bade nar det galler
RP och aldersrelaterad makuladegener-
ation (AMD).

Det finns manga olika satt att dela in
alla RP-sjukdomar och dessutom andrar
man i de olika indelningarna. Sa om vi
som retinitiker tycker att det ar svart att
halla ordning pa alla varianter sasom
retinoschis, akromatopsi, choroideremi
och olika syndrom som ingar i RP-grup-
pen (t.ex. Ushers syndrom), sa ar det
inte sa konstigt; det ar rorigt aven for
forskarna.

Marie Burstedt forskar pa en speciell
RP-variant som heter botniadystrofi,
och det har hon gjort anda sedan 1995.
Just nu haller forskargruppen pa med en
naturalforloppsstudie, dar man studerar
hur sjukdomen utvecklar sig nar den ar
obehandlad. Detta ar ett forsta steg for
att sedan kunna testa en behandling i en
klinisk studie tilsammans med ett inter-
nationellt lakemedelsforetag. Marie blev
tilifragad redan 2010 av foretaget om
hon ville arbeta med denna studie, och
ett par ar senare kom man igang med
naturalforloppsstudien.

Botniadystrofi finns framst i Vaster-

botten och Norrbotten och enligt Marie
kan detta hdanga samman med att pa
1600-talet skickades manga man fran
omradet ut i krig i Baltikum, vilket gjorde
att befolkningen minskade kraftigt. De
som blev kvar hemma var kanske bland
annat de som hade samre syn. Men hon
sager sjalv att det bara ar en spekula-
tion. Sjukdomen finns aven diagnostise-
rad i andra lander, t.ex. Kanada, USA,
Pakistan och Japan.

Typiskt for Botniadystrofi ar att man ofta
har lite rester av morkerseende, men att
det tar manga timmar att fa fram morker-
seendet.

Man har sett att det ar en unik fenotyp i
Vasterbotten och Norrbotten med cirka
80 fall (1:2000). Genen som felet sitter pa
heter RLBP1, det paverkar ett bararpro-
tein for synpurpur mellan nathinnan och
pigmentepitel. Synpurpur ar det som gor
att man kan se i svag belysning. Efter 12
timmar sa kan de som har Botniadystrofi
se i morker, cellerna lever alltsa men ar
vilande. For att studera sjukdomen har
man skapat en musmodell som saknar
RLBP1-genen, och som ocksa kan se i
morker nar den varit morklagd lange.

| den pagaende naturalforloppsstudien
undersoks retinitikerna pa manga olika
satt, det ar morkerseende, synfalt och
mycket annat. De som deltar i studien
har fatt anvanda en sjorovarlapp for ena
ogat i 12 timmar sa att inget ljus har



kommit at 6gat innan undersokningarna
paborjas. Man vill bland annat veta hur
morkerseendet forandras under dagen
och hur synen forsamras utan behand-
ling. Det ar ett jattejobb for patienterna
med tva dagars undersokningar och
resor ovanpa det. Retinitikerna i studien
har alla fel pa samma gen, men de kan
ha olika mutationer pa denna gen. Natu-
ralforloppstudien ska halla pa ett ar till
och i den efterféljande behandlingsstu-
dien ar sedan tanken att ge genterapi for
att om mojligt fa nattseende tillbaka och
snabbare an 12 timmar.

For att undersoka nathinnans funktion
anvands bland annat ERG (elektroreti-
nografi) och OCT (Optical Coherence
Tomography). OCT ar en apparat som
fungerar ungefar som ett ekolod for att
ta fram ett sjokort som visar djupet. Fast
OCT tar istallet fram en karta 6ver hur
tjock nathinnan ar i de centrala delarna.

En del av studien bestar av enkater eft-
ersom det ar viktigt att forskarna kan
visa att behandlingen ocksa ger battre
livskvalitet. Det racker inte med att fa en
tjockare nathinna, om synfalt och mork-
erseende fortfarande ar lika daligt.

Forskarlaget fragar ocksa patienterna
om de har slaktingar med RP, vilket kan
ge ledtradar till vilken typ av RP man har.
Ibland andrar man RP-diagnos om sjuk-
domen visar sig vara en annan an vad
man fran borjan trodde.

Marie berattade ocksa om det internatio-
nella regelverk som styr kliniska forsok,
alltsa forsok pa manniskor.

Forsoken far inte innebdra onddiga
risker for deltagarna, deltagarna ska in-
formeras ordentligt om forsoket och vil-
ka risker det innebar, deltagandet maste
vara frivilligt och deltagaren ska kunna

avbryta sitt deltagande nar som helst.
Deltagarna ska ocksa fa alla sina utlagg
for resor och annat betalda. Det ar myck-
et administrativt arbete.

I Niemegen i Holland skrev man 2014
en sammanfattningsartikel om alla neu-
rologiska degenerativa sjukdomar som
hette "Tand ett ljus i morkret” (Lighting
a candle in the dark: advances in the ge-
netics and (gene) therapy of retinal dys-
trophies). Innehallet galler till stora delar
for Nordeuropa och kunskapen fran den
artikeln hjalper forskarna mycket.

Det ar oerhort spannande att det nu
bedrivs forskning i Sverige som ar en
forstudie infor kliniska forsok. Vi i RP-
foreningen ar valdigt glada att Marie
kunde stalla upp och beratta om sin for-
skning for oss, trots att hon kvallen in-
nan kommit hem fran USA dar hon varit
pa ett mote med Retina International.

Frida Jonsson — mottagare av
arets uppmuntrings-
stipendium

Frida borjade med att prata om grun-
dlaggande genetik, vilket var valdigt bra
for nar det galler genetik ar det latt att
ga vilse. Genetik betyder arftlighetslara,
och nar man pratar om genetiskt materi-
al sa ar det DNA man menar. Skulle man
ta ut DNA-kedjan ur en cell och rulla upp
den pa golvet sa ar den 3 meter lang.

Den ligger alltsa valdigt val forpackad i
varje cell ungefar som en gammaldags

tvinnad telefonsladd. Dessa ihoppack-
ade DNA-strangar kallas for kromo-
somer. Frida liknade kromosomerna vid
kokbocker och generna ar da recepten
som finns i kokbockerna, som talar om
for kroppen hur den ska tillverka pro-
teiner och amnen som kroppen behover.



Det finns olika varianter av arftlighet nar
det galler RP. Man kan ha en recessiv
form, vilket betyder att om bada foral-
drarna har anlag for sjukdomen sa finns
det en risk pa 25% att barnet far sjuk-
domen, en chans pa 50% att barnet ar
friskt men blir barare av sjukdomen, och
en chans pa 25% att barnet ar helt friskt
och inte barare. Det som ofta hander ar
att nar en gen, som finnas for att pro-
ducera ett visst protein, har forandringar
sa bildas ett icke funktionellt protein.
Och har man forandringar i samma gen
fran bada foraldrarna sa finns det ingen
fungerande genkopia som talar om hur
det fungerande proteinet ska skapas.
Tillhor man de 50% som blir friska barare
sa har man en trasig gen fran ena foral-
dern, men det gor inget for att man har
fatt en frisk gen fran den andra foraldern.

Har man daremot en dominant form av
RP sa ar det 50% risk att barnen ocksa
far sjukdomen. Vid dominant sjukdom sa
hjalper det inte att man far en fungerande
gen fran den andra foraldern for att felet
ar ofta sadant att den skadade genen till-
verkar ett protein som forstor pa nagot
satt.

Av alla genvarianter som vi manniskor
fods med (alla fods med nagra ovanliga
genvarianter) sa ar inte alla skadliga (pa-
togena). Frida liknade detta vid recept pa
en kaka; om receptet sager att man ska
vispa ihop 2 agg med 2 dl socker, men
det blir felskrivet till 2 agg

med 3 dl socker, sa blir det nog en kaka
i alla fall, men om det statt fel med 2 dgg
med 20 dl socker, sa blir det nog ingen
kaka.

Nar man gor en genundersokning far

patienten lamna ett blodprov, som sedan
prepareras sa att man far fram DNA. Om
man kanner till andra i familjen som har
RP och vet deras genetiska orsak sa te-
star man mot den forandringen. Om det

ar en okand RP sa skickas provet fran
Umea till ett foretag som heter Asper-
Biotech i Estland. Dar har de flera olika
paneler for olika sjukdomar, inte bara
RP-sjukdomar. Man kan testa provet mot
en sa kallad riktad panel med olika gene-
tiska forandringar som kan leda till olika
former av RP. Eller sa kan man gora ett
vidare test dar man kollar igenom hela
generna men da hittar man alla gen-
forandringar och da ocksa de benigna
(snalla, inte skadliga).

Frida analyserar de familjer dar man inte
har hittat genfelet. Totalt kanner man till
160 gener som ar kopplade till RP. Om
man har lamnat blodprov och har sagt
att man vill delta i forskningen sa plock-
ar de emellanat upp de prov de inte hittat
den genetiska forandringen som orsakar
sjukdom och jamfor med nyfunna gener
och forandringar. Henrik Riffel, som ar
ordforande i foreningen, berattade att
han fick reda pa vilken typ av RP han har
manga ar efter han lamnade det forsta
blodprovet.

Tidigare talade genetikerna om nagot de
kallade for skrap-DNA, det var delar av
DNA-kedjan som inte verkade koda for
nagot. Men nu har man upptackt att en
del forandringar i detta skrap-DNA kan
orsaka sjukdom Vissa delar av skrap-
DNA talar om hur generna ska sattas
samman, och om det da ar fel i skrap-
DNA sa kanske en viktig del av DNA-
kedjan inte kommer med. Det blir som
om nagon klipper bort en del av muffin-
sreceptet.

Det ar intressant att forska pa arftliga
sjukdomar i norra Sverige, da befolknin-
gen har hallt sig mellan alvarna och varit
ganska stationara. Forutom Botniadys-
trofi har man aven hittat Bests sjukdom
(aven kallad Alvdalssjukan) som &r en
sjukdom i gula flacken, med dominant
arftlighet.



UPPMUNTRINGSSTIPENDIUM

Svenska RP-foreningen vill ge 2016 ars resestipendium
pa 5000 kronor till

Frida Jonsson

som med stort engagemang och 6dmjukhet arbetat med att hitta
Iosningen till flera RP-sjukdomar i Norra Sverige.

Fridas omsorgsfulla och noggranna arbete och analys har varit
tongivande i forstaelsen av RP och forskningen kring sjukdomen.

Stockholm 2016-11-10

Styrelsen for Svenska RP-foreningen

Frida Jonsson och Henrik Ruffel.



Jobbets halsoeffekter for
personer med Ushers syndrom

typ |

av Bengt Vilhelmson

Mattias Ehn som ar doktorand vid Audiologiskt forskningscentrum, Orebro Uni-
versitet har publicerat en studie pa personer med Ushers syndrom typ Il. Studien
fokuserar pa halsoproblem utifran ett arbetslivsperspektiv.

Usher Il innebar att man fods med en
mattlig till grav horselnedsattning i
kombination med o©ogonsjukdomen
Retinitis Pigmentosa (RP). Deltagarna
i studien fick i snitt sin diagnos vid
25 ars alder. De rekryterades fran den
unika svenska Usher-databasen som
professor Claes Moller satt upp pa Au-
diologiskt forskningscentrum.

67 personer mellan 18 och 65 ar med
Usher Il deltog i undersokningen.
Halften av dessa hade arbete och den
andra halften 100% fortidspension. De
tva grupperna fick en enkat med fragor
om psykisk och fysisk halsa.

Grupperna skilde sig inte at med av-
seende pa alderssammansattning,
kon, grad av horselskada och synska-
deutveckling. Men for fragor om den
psykiska halsan var skillnaden stor.

Personer med Usher Il och fortidspen-
sion visade signifikant samre psykisk
halsa an de med samma diagnhos som
hade anstallning. Den pensionerade
gruppen rapporterade mer depres-
sioner, sjalvmordstankar, och sjalv-
mordsforsok. Samma grupp rapport-
erade ocksa hogre grad av angest, mer
daligt sjalvfortroende och kanslor att
vara vardelds. De uppgav sig ocksa
vara mer olyckliga och oformogna att
handskas med problem samt angav of-
tare somn- och koncentrationsproblem
jamfort med den arbetande gruppen.

”Min forskning visar att vi maste gora
allt for att hjalpa manniskor att stanna
kvar pa jobbet” sager Mattias Ehn.

Kalla: Journal of Visual Impairness &
Blindness, Juli-augusti 2016.

RP-foreningens
forskningsfond

Plusgiro 24 75 19-2
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Internationella RP-stjarnor i

av Erika Larsson

Oslo

25 november bjod Norska RP-foreningen in norska lakare och RP-medlemmar till
ett symposium i Oslo. Symposiet lag i anslutning till en fyra dagar lang vidare-
utbildning for 6gonlakare sa det var hog uppslutning av norska égonlakare och

forskare.

Till denna dag hade ett antal riktigt sto-
ra forskare inom RP i varlden bjudits
in. Dar ibland dr Robin Ali fran Univer-
sity College London. Att héra honom
beratta om var forskningen befinner sig
just nu nar det galler genterapi var in-
tressant. Forhoppningarna om gentera-
pibehand-lingar har varit hdga men vid
kliniska forsok for genen RPE65 har de
positiva effekterna pa synen avtagit och
inte hallit i sig efter tre ar. Men nya klini-
ska forsok ar pa gang for ett antal gener
med ny vektor med 2000 ganger hogre
styrka. Forskarna hoppas att orsaken
till att man inte fatt resultaten att besta
hos manniskor, vilket man lyckats med
hos moss, ar att man inte lyckats med
att overfora nivaer ratt till

manniskor vid uppskalning fran studier
pa moss. Sa nu drar nya forsok igang
2017 dar forskarna hoppas pa

mer bestaende resultat. Mer om detta
kommer i nasta nummer av Retinanytt.

En annan intressant forskare var dr
Henry Klassen fran University of Cali-
fornia. Han berattade om det forsok med
stamceller som startat i Kalifornien pa
28 personer. Det ar just nu for tidigt att
se resultat men det ska bli spannande
att folja framover. Kalifornien ar en stat
som har en stor fond med pengar for
stamcellsforskning sa vi kommer nog
fa hora mer om spannande resultat
darifran.

Mer om symposiet 25 november kom-
mer i nasta Retinanytt. Om du ar nyfiken
kan du sa lange lyssna 12 december pa
podcast pa Ekko, Nrk P2 dar intervjuer
med forelasarna kommer att finnas.

RP-traff i Malmo

av Lars Bergqvist

Sondagen den 2 oktober samlades
Skanegruppen, medlemmar och an-
horiga, for en harlig brunch pa Bistro
Dragorkajen i Limhamn. Under god
stamning diskuterades pagaende

forskning samt vara gemensamma RP-
erfarenheter. Skanegruppen ser fram
emot RP-foreningens arsmote i april
som kommer aga rum i narheten av
Malmo.



Bocker om RP

Hur ar det att leva med RP? RP-foreningen har gett ut tva bocker for att sprida
kunskap och forstaelse om RP.

Att leva med RP, en handbok for retinitiker, anhoriga och den ovriga omgivnin-
gen.

Pris medlemmar: 150kr (fritt porto inom Sverige*)
Pris icke medlemmar: 200kr + 40kr porto inom Sverige

Mitt liv en berg- och dalbana - att leva med RP eller Ushers syndrom, en doku-
mentarskildring och handbok om att leva med Ushers syndrom och RP.

Pris medlemmar: 100kr (fritt porto inom Sverige*)
Pris icke medlemmar: 150kr + 40kr porto inom Sverige

Bockerna ar tryckta i stor stil och innehaller dven en ljudbok i DAISY-format.

Betalning gors till plusgiro 62 21 08-9. Maila samtidigt komplett information om
leveransadress till adm@srpf.a.se. Ev. fragor mailas till samma adress.

*Just nu bjuder vi vara medlemmar som koper bocker pa porto inom Sverige.
Galler till och med 2017-02-28.

Man kan anordna en studie-
cirkel med bockerna fran RP-
Svenska RP-foreningen féreningen, det finns ett fardigt
studiematerial att bestélla fran
SRF.

Studiematerialet heter
“Fran chock till chans.”
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Under aret har vi haft problem med att fa plats med allt vi 6nskat i Retinanytt och
vi har da valt att ta med text hellre @n foto, men hiar kommer ett potpurri av arets
handelser i bild.

Per Ekstréom fran Lund féreldste
pa arsmotet om sitt spdnnande
EU-projekt.

| ee——
Johan Seige med sin gitarr stod

for kviéllsunderhallningen pa
= arsmotet.

i

Arsmoétet i Kungélv var vélbesokt,
pa bilden fem glada deltagare. i

Anna Tblom fran affaren Synladan visade
bra hjalpmedel pa arsmotet.

Fotograf:
Susanne Mirshahi 11



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

[0 adressaten har avlidit

[ adressaten har flyttat, ny adress pa framsida

Pa gang

22 april arsmote i Malmoomradet.

Bilder fran aret som gatt

Marie Burstedt foreldste pa Morgonyoga pa Retina Internationals
héstmotet. konferens.

et

D av det sveska gruppen i Taiwan, Oscar Persson, Karl-Fredrik Ahlmark,
Mathias Johansson och Camilla Svensson.



