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Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

Att traffas

Mireya Morris och Lotten Ewill berat-
tade pa hostmotet om hur de fick sina
diagnoser och om hur livet direkt efter
blev som en berg- och dalbanetur. De
har bada varit med i gruppen som tagit
fram studiecirkelmaterial och att traffa
andra och prata om RP har gjort turen
lite lugnare.

Ett av RP-foreningens viktigaste mal ar
att just ge oss medlemmar mojlighet att
traffa andra, men eftersom vi inte har
nagon anstalld sa behéver vi medlem-
mar starta igang traffar. Ett satt att traf-
fas kan vara att starta en studiecirkel,
man kan kontakta antingen SRF eller
sitt lokala studieforbund for att fa hjalp
att dra igang en cirkel och ordna lokal.

oktober - december

Man kan ocksa hora med Syncen-
tralen om de har mojlighet att hjalpa
till att ordna traffar for retinitiker.

Studiecirkelmaterialet ar en handled-
ning som heter ’Fran chock till chans”
och utover det sa anvander man sig
av de tva bocker som foreningen har
gett ut, "Att leva med RP” och ” Mitt
liv en berg- och dalbana”.

Foreningen har en mindre summa
pengar som man kan ansdka om for
att starta lokala traffar, och vi kan
ocksa hjalpa till med att ta fram en
lista med medlemmar som finns i
narheten dar du bor. Sa ga framat —
ga i cirkel!
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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 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.




Alla kan spela fotboll!

av Goran Ringblom

Alla kan spela fotboll. Det pastar atminstone Mark Blake, som driver en
verksamhet five-a-side, som det kallas i parasportsammanhang.

Mark kan emellertid erkdanna att
dovblinda har svart att delta i denna
sport. | Malarhojden finns en fotbolls-
plan dar sporten kan utévas. Man spe-
lar med femmannalag dar alla spelare
utom malvakten ar helt blinda eller har
bindel for 6gonen. Spelplanen, som

ar av handbollsstorlek, omges av en
drygt en meter hog rink.

Fotbollarna som inte ar billiga, cirka
50-70 euro, innehaller ett antal skall-
ror for ljudlokalisering. Vissa seende
runt planen skriker instruktioner till
spelarna samtidigt som dessa kom-
municerar inbordes. Eftersom malvak-
terna ar seende ar det inte sarskilt latt
att fa in bollen i malet. Detta berattade
den mycket entusiastiske Mark vid RP-
foreningens hostmote 2017.

Den har gangen var motet forlagt till
Tollare folkhdgskola i Nacka utanfor
Stockholm. Personligen tyckte jag val
att miljon var en smula otillganglig
med manga trappor och flera olika
byggnader att forflytta sig emellan.

Eva Nilsson fran MTM, Myndigheten
for tillgangliga medier, gjorde reklam
for anvandningen av Legimus, dvs.
katalogen for talbocker m.m.

Det har visat sig att sokfunktionerna i
Legimus ar bristfalliga. Enligt Eva ar-
betar myndigheten med att forbattra
dessa funktioner.

Det bjods ocksa pa tva medicinska
forelasningar. Emma Ehn, lakare pa
Karolinska Universitetssjukhuset,
berattade om genetik och institutionen
for klinisk genetik och dess arbete. Det
visade sig att Gregor Mendels gamla
genetiska lagar fortfarande haller
mattet.

Overlakare Hammurabi Bartuma fran
S:t Eriks ogonsjukhus i Stockholm
berattade om framsteg inom stamcells-
forskningen. Dessutom hann han med
att berora andra intressanta forsknings-
omraden som genteknik och 6gon-
transplantationer.

Dessa bada foreldasningar behandlas pa
annan plats i tidningen.

Mireya Morris presenterade det studie-
cirkelmaterial som nu fardigstallts och
testats. Det bygger pa den utmarkta
RP-boken "Att leva med RP". Medlem-
marna uppmanades att forkovra sig
genom denna studiecirkel.

Naturligtvis forekom det ocksa de fasta
punkterna for ett hostmote, namligen
budget, verksamhetsplan och faststal-
lande av arsavgift for ar 2018.



Arsmote 2018 i Boras

Svenska RP-foreningen valkomnar sina medlemmar och andra till en sprud-
lande helg pa Fristad Folkhogskola strax utanfor Boras under helgen 21-22
april 2018 for arsmote. Traditionsenligt halls arsmoéteshelgen under varen och
med tanke pa all ny gronska som vantar oss under denna sasong, samt allt nytt
som livet med RP kan innebara kommer helgens tema att vara "En ny start!"
Spannande och givande forelasningar utlovas och mer information kommer

att dyka upp langre fram i Retinanytt, pa hemsidan och pa facebook. Sjalvklart
kommer helgens tema galla bade ur retinitikers och anhoérigas synvinkel sa
boka upp denna helg redan nu och sa ses vi i Sjuharad!

Tack for alla gavor!

Vi vill tacka alla medlemmar som under aret skankt gavor till forskningsfonden.
Under 2018 kommer RP-féreningen att via Ogonfonden dela ut stipendier om
200 000 kronor. Om det inte vore for alla generosa bidrag under aret sa vore
inte dessa stipendier mojliga. Ibland kommer det in pengar for att vara medlem-
mar bett sina slaktingar och vanner att uppvakta med en gava till forsknings-
fonden, ibland i form av testamenten och ibland bara for att man har mojlighet
att ge 50 kronor den har manaden. Sa aterigen ett stort tack for ditt bidrag till
RP-forskningen!

Har vi din mailadress?

Vi vill forsdka halla nere foreningens kostnader och underlatta administra-
tionen, darfor vill vi garna ha en mailadress till dig. Hor garna av dig till kansliet
med din mailadress, enklast ar om du skickar ett mail till adm@retina-sweden.
se, du kan ocksa ringa oss pa 08 — 702 19 02.




RP och arftlighet

Av Bengt Vilhelmson

Emma Ehn, som ar lakare vid Klinisk genetik pa Karolinska universitetssjukhu-
set i Solna, forelaste under Hostmoteshelgen.

Emma berattade att kliniska genet-

iska mottagningar finns pa alla uni-
versitetssjukhus i Sverige. | Solna ar
det totalt 100 personer som arbetar,
sasom lakare, sjukhusgenetiker och
bioanalytiker. De utreder 1000-tals
olika arftliga sjukdomar. Hon fortsatte
med att beskriva genetikens grunder.

| varje cellkarna finns var arvmassa
ihoppackad i form av kromosomer. Kro-
mosomerna bestar av langa molekyler
som kallas for DNA-strangar. DNA-
molekylerna ser ut som en lang tvinnad
stege dar varje stegpinne utgor en bok-
stav i den genetiska koden. Det finns
fyra olika sadana bokstaver. En gen ar
alltsa som en lang rad bokstaver.

Den unika sekvensen innehaller in-
struktioner for att tillverka sarskilda
proteiner som har en viss funktion i
kroppen. Om en bokstav byts ut eller
forsvinner sa uppstar en mutation som
gor att ett protein inte bildas eller blir
forandrat sa den normala funktionen
som proteinet har uteblir. Effekten kan
da bli att sjukdom uppstar.

Vi har 23 kromosompar. Det sista kro-
mosomparet utgor konskromosomer
som bestammer vart kon. Tva X-kro-
mosomer ar en kvinna. En XochenY
kromosom ar en man.

Stora delar av verksamheten pa Kilini-
sk genetik utgors av laboratorieanaly-
ser och patientmottagning. Fragor de
forsoker besvara vid ett patientbesok
ar vad som ar orsaken till sjukdomen.
Kan man fora vidare sin sjukdom till
sina barn? Vad ar sannolikheten for
det? De traffar cirka 1800 patienter
per ar. Patientmottagningen delas in i
tre kategorier: Arftlig cancer, arftliga
sjukdomar (t.ex. RP) och misstankta
syndrom.

Det ar drygt 80 olika gener som man
idag vet orsakar RP. Sannolikt finns
det manga fler an dessa. Mutationer
i de har olika generna ger olika for-
mer av RP. Graden av synpaverkan
och debutalder varierar beroende pa
vilken gen som ar paverkad. Sym-
tomen kan ocksa skilja sig mellan
tva individer i samma slakt som har
samma mutation. Tva personer som
har mutationer i helt olika gener kan
ocksa uppvisa en mycket likartad
symtombild.

Gemensamt for alla RP-gener ar att
de paverkar nathinnans synceller pa
olika satt. Hur de paverkas beror pa
vilken gen som ar defekt. Dels kan
omvandlingen av ljus till en nervsig-
nal vara paverkad. Dels kan det vara
sjalva uppbyggnaden av tapparna och
stavarna som ar forandrad eller deras
amnesomsattning.



Ogonlikaren har en viktig roll i att
kunna stalla en klinisk diagnos uti-
fran undersokningar av nathinnan och
dess funktion. Det har betydelse for
vilka gener som sedan ska analyseras
vid DNA-diagnostiken.

| dag ar det mojligt att genetiskt fast-
stalla en diagnos hos 50-80% av alla
som har en klinisk dia-gnos.

Vid RP sker nedarvningen enligt tre
etablerade monster:
Dominant nedarvning:

Har racker det med att man har anlaget

pa en av kromosomerna i kromosom-
paret for att man ska fa en synpaver-
kan. Typiskt for den har nedarvningen
ar att den drabbar individer i alla gene-
rationer. Den drabbar man och kvinnor
lika ofta. Det ar 50% sannolikhet for
ett barn till en drabbad individ att sjalv
arva anlaget och fa en synpaverkan.
Ett barn som inte arvt anlaget far inga
barn med synnedsattning.

Recessiv nedarvning:

Har ar det bara individer som bar tva
anlag som far en synpaverkan. Vid
den har typen av nedarvning drab-
bas man och kvinnor ocksa lika ofta.
Foraldrarna till en drabbad individ ar
ofta normalseende men anlagsbarare.
En synnedsattning kan dyka upp plot-
sligt i en generation. Det ar 25% san-
nolikhet for barn till anlagsbarande
foraldrar att de arver tva anlag, ett
anlag fran mamman och ett fran pap-
pan och far en synpaverkan.

X-bunden nedarvning:

Det betyder att anlaget sitter pa X-
kromosomen. Kvinnor har tva X-
kromosomer och méan har en X och
en Y- kromosom. Det innebar att
synnedsattningen vanligen bara drab-
bar man. Resultatet blir ett slaktmon-
ster med synpaverkade man som arvt
anlaget fran sina friska modrar. En
kvinna med ett anlag har inga eller
mojligen milda symtom. En normal-
seende man kan inte fa ett barn med
synpaverkan.




Myndigheten for tillgangliga medier
Eva Nilsson fran Myndigheten for tillgangliga medier (MTM) gastade RP-

foreningens hostmote. MTM ersatte for nagra ar sedan Tal- och Punktskrifts-
biblioteket (TPB) och har idag cirka 110 anstallda i Stockholm.

Av: Karl-Fredrik Ahlmark

MTM:s vision ar att alla olika medier
ska vara tillgangliga, oavsett lasned-
sattning. Det ror sig om saval bocker,
dagstidningar, tidskrifter som sam-
hallsinformation. MTM producerar
idag i flera olika format, bland annat
vanlig tryckt text, inlasta talbocker,
punktskrift, E-text, taltidningar och
teckensprakig litteratur.

Via katalogen legimus.se kan den som
har ett lanekort hos MTM (vilket ord-
nas via ens eget skol-, folk- eller hog-
skolebibliotek) ladda ned litteratur av
dessa olika slag.

Katalogen har idag drygt 100 000 titlar
i Legimus. Aven ens eget lokala bib-
liotek har fysiska talbocker och kan
hjalpa till att ladda ned bocker, talbo-
ken kommer” ar aven en service dar
en kan fa talbocker hemskickade till
sig. For den som laser punktskrift gar
det ocksa att bestalla

eget material fran MTM, sasom
sangtexter, avtal, kartor, brev, manu-
aler osv. Det gar att lasa talbocker

i saval en portabel eller stationar
spelare (med minneskort eller CD-
skiva) som via Legimus-appen i en
smart telefon, i vilken det ocksa

gar att prenumerera pa dagstidnin-
gar. E-text ar ett format dar en med
Textview-programmet i en dator kan
bade fa texten upplast men ocksa
kan folja med i texten med 6gonen
eller med en skarmlasare

Kom ihag att du som har en synvari-
ation tillhor en av bibliotekets sar-
skilt prioriterade anvandargrupper!
Ofta finns darfor en talboksbib-
liotekarie med vilken du kan ha
personlig kontakt och latt kan ringa
for att bestalla nya bocker eller fa
lastips.

En del bibliotek har daven speciella
talbokcirklar.

at dig

bocker men som du vill ska lasas in

Faktaruta: Det har kan du fa hjalp med pa ditt lokala folkbibliotek:
Av: Beatrice Ahlmark Tyrenberg, bibliotekarie

* Skaffa ett Legimus-konto och lara dig ladda ned bocker pa egen hand

* Be en bibliotekarie ladda ned talbocker till ett minneskort eller DAISY-skivor

* Lamna inlasningsforslag till MTM for bocker som annu inte finns som tal-




* Lana taktila bilderbocker

genre

* Lana en talboksspelare att prova pa

* Lana ljudbocker, pa MP3-, CD-skiva eller strommande i mobilen, om du t.ex.
foredrar en mer dramatiserad version av en roman

* Lana tryckta barn- och ungdomsbocker med tillhorande DAISY-skiva
* Soka i bibliotekskatalogen efter talbocker inom ett visst amne eller en viss

* Fa boktips och information om talboksnyheter

Myter och mojligheter

Av Caisa Ramshage

Hammurabi Bartuma som ar medi-
cine doktor och specialist inom
oftamologi pa St Eriks och Karolinska
Institutet holl ett foredrag pa host-
motet som hade undertiteln ”Myter
och maéjligheter”. Det ar just sa inom
stamcellsbehandlingar att det finns
fantastiska mojligheter, men ocksa en
del mindre nograknade personer som
forsoker lura till sig pengar av person-
er med obotliga sjukdomar.

Hammurabi forskar inom aldersrelat-
erad makuladegeneration, det som

i dagligt tal kallas for "gula flacken-
sjuka” och malet ar att utveckla be-
handlingsmaojligheter med stamcells-
terapi.

Makuladegeneration ar precis som
RP-sjukdomarna en sjukdom dar
nathinnan langsamt fortvinar.

Vad ar da en stamcell?

Det ar en cell som inte ar specialise-
rad, det ar alltsa inte en

hudcell eller en blodadrecell, den kan
dela sig obegransat antal ganger och
den kan mogna till vilken cell som
helst i kroppen.

Stamceller kan delas upp i tre olika
nivaer; totipotenta som kan bilda en
hel organism som ett befruktat agg,
pluripotenta som kan bilda alla cell-
typer och till sist multipotenta stam-
celler. De kan bilda specificerade cell-
typer som till exempel nathinneceller.

De pluripotenta stamcellerna kan
komma fran tva olika kallor, antingen
fran embryon, de kallas embryonala
stamceller, eller sa ar det vanliga cel-
ler som man med en kemisk behan-
dling lyckats backa i utvecklingen sa
att de gatt tillbaka till att vara pluri-
potenta stamceller och de kallas in-
ducerade pluripotenta stamceller.

Fordelen med embryonala stamceller
ar att de ar unga och friska och det ar
en obegransad kalla.

Man haller pa att bygga upp en bio-
bank av embryonala stamceller till-
sammans med fertilitetskliniken pa
Huddinge.

Det ar viktigt att biobanken innehaller
helt rent material, inga djurproteiner
far finnas dar.




Man har kommit till stadiet dar tes-
ter pa kanin genomfors med dessa
embryonala pluripotenta stamceller.
Orsaken till att kanin anvands som
forsoksdjur ar att de har relativt
stora 6gon, inte sa langt ifran man-
skliga ogon i storlek. Cellerna spru-
tas in under nathinnan (subretinalt).
For att klara av storre skador i nath-
innan kan man behova satta fast
stamcellerna pa en yta innan de
transplanteras in i 6gat.

De forskar pa att ta fram vad som
kallas en biomatrix, som en liten
matta av proteiner. De anvander da
proteiner som normalt sett finns i
nathinnan.

Vad ar skillnaderna pa genterapi
och stamcellterapi med genterapi sa
kan man behandla nathinnesjukdo-
mar

, men man kan inte aterskapa de delar
av nathinnan som har dott.

Och en genterapibehandling maste
tas fram for varje typ av genfel. Med
stamceller kan man dels aterskapa
vavnad och en stamcellsbehandling
kan fungera for flera olika genfel.

Sa var det da myterna, for den som an-
vander internet gar det att hitta kliniker
som gor reklam om att de kan bota
alla mojliga sjukdomar med hjalp av
stamceller. Dessa kliniker ligger ofta
langt bort, de tar rejélt betalt och de
kan tyvarr inte bota nagra sjukdomar,
de kan rentav forsamra tillstandet. Om
man istallet vill folja med vilka seridosa
kliniska provningar som pagar inom
RP-omradet sa kan man besoka clini-
caltrials.gov.

Bestaende effekt tre ar efter genterapibehandling

av Susanne Mirshahi

Spark Therapeutics har i ett press-

meddelande lagt fram data som visar

effekten tre ar efter given injektion
med genterapibehandlingen voreti-
gene neparvovec, som fatt handels-
namnet Luxturna.

Spark Therapeutics ar ett foretag
som tagit fram en genterapi for be-
handling av en RP-variant, med
mutation i RPE65-genen (alltsa en
av de cirka 200 gener som kan vara
defekta vid RP). Tidigare har data
publicerats i den valrenommerade
medicinska tidskriften

Lancet om effekt och sdkerhet ett ar
efter injektionen, men nu har man
alltsa gjort en uppfoljning tre ar efter
forsta och enda injektionen.

Behandlingen ar den forsta gen-
terapibehandlingen som ar nara

att bli godkant som lakemedel. Det
ar annu inte formellt godkant, men
en radgivande kommitté inom FDA
(lakemedelsmyndigheten i USA) har
enhalligt rostat for ett godkannande,
med rosterna 16-0. Allt talar alltsa for
att det blir godkant inom kort.



Dessutom hade man flera sekundara
effektmatt, da man matte FST (full-
field light sensitivity treshold) och
synskarpa.

Sammanfattningsvis kan man saga att
de effekter man uppmatte ett ar efter
behandlingen, verkar sta sig tre ar efter
behandling.

FST var markant forbattrat vid ettars-
uppfoljningen, och effekten var bibe-
hallen aven vid trearsuppfoéljningen.
Nar det galler synskarpa kunde man
visa pa en viss forbattring efter ett ar,
men forbattringen var inte signifikant,
dvs. det var inte statistiskt sakerstallt
att det inte var en slumpmassig for-
battring. Ingen forandring sags mel-
lan ett- och trearsuppfoéljningen. Ef-
fekterna i kontrollgruppen, som alltsa

Genterapibehandlingen ges som en
engangsinjektion och forhoppningen ar
givetvis att effekten ska bli bestaende.

| denna studie gavs en injektion i var-
dera 6gat pa de 20 forsokspersonerna,
alla med nedarvd retinal degenera-

tion orsakad av defekt i RPE65-genen.
Forsokspersonerna var mellan 4 och 44
ar. Dessutom fanns en kontrollgrupp pa
9 personer. | kontrollgruppen gjordes i

samband med ettarsuppféljningen en
s.k. crossover, da aven denna grupp
fick behandling. Kontrollgruppen har
man foljaktligen tvaarsuppfoljning pa
nu.

Det primara effektmattet i studien var
s.k. funktionell syn, vilket man matt
med en slags mobilitetstest, kallat

MLMT (multi-luminance mobility test).
Testet innebar att forsokspersonen far

ga en slags labyrint, under olika ljus-
forhallanden, och matvardet talar om
vid vilken ljusniva personen klarade

testet. Detta test forsoker alltsa mata
den funktionella synen, den syn man
har anvandning av i det dagliga livet,

och inbegriper bade synfilt, synskarpa,
kontrastseende och ljuskanslighet. 27

av de totalt 29 personerna (kontroll-

gruppen inkluderad) fick en forbattring

avseende funktionell syn, och denna

forbattring stod sig daven vid trears-up-

pfoljningen.

10

foljts upp under tva ar, var mycket lika
dem i den ursprungliga forsoksgrup-
pen, bade vad galler MLMT, FST och
synskarpa.

Utover effekten ar man givetvis ocksa
intresserad av att folja eventuella
biverkningar av behandlingen.

Inga tillkommande allvarliga
biverkningar sags mellan ett- och
trearsuppfoljningen. De flesta
biverkningar var mindre allvarliga,
och exempelvis observerades forhojt
tryck i 6gat, katarakt och revor i nat-
hinna. En person fick en komplikation
av sjalva ingreppet, med bestaende
forsamrad synskarpa.

Nu ar alltsa ett godkdnnande nara i
USA. Bade i USA och i Europa har
lakemedlet fatt en s.k. sarlakeme-
delsstatus (orphan drug designation),
vilket ska mojliggora en snabbare pro-
cess fram till ett godkannande.



Hemsedal med guide
Av: Camilla Svensson

Jag har akt skidor sedan jag var liten
och snowboard sedan jag var fem-
ton. Har alltid gillat kanslan av mjuk
sno under bradan.

Efter en paus pa tre ar som till stor
del beror pa samre syn och osaker-
het pa om det fortfarande skulle ga
att aka beslutade vi oss for att beso-
ka Hemsedal i Norge under nagra
dagar. Jag hade aven bestamt mig
for att testa att aka med en guide.
Forsta dagen i pisten testade vi ra-
dioapparater och forsokte hitta ett
bra satt att kommunicera. Under
kvallen och natten kom mangder
med sno och pisten blev perfekt. Se-
dan var det dags att aka med guiden.
Lite nervost var det alit.

Hur fungerar det?

Guiden ser till att du ar pa ett bra
stalle i pisten och att du

inte aker pa nagot eller nagon du
inte ser.

Det var otroligt larorikt. Forutom

att lara sig hur guidningen fungerar
bast for mig sa fick jag en privatlek-
tion som utvecklade mig som snow-
boardakare. Resten av veckan kunde
jag njuta av Hemsedals fina backar.
Vi fick jobba en del for att hitta det
mest lampliga sattet att kommu-
nicera pa.

Att aka med guide var en fantastisk
kansla. Att lamna over allt ansvar till
nagon annan och bara koncentrera
sig pa sin egen akning gav mig den
dar harliga kanslan av att kunna
kasta sig ut for pisten nastan som
forr.

Jag tipsar alla med RP som gillar
utforsakning att testa att aka med
guide.
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PA GANG

Studiecirkel Att leva med RP - startar mandagen den 5 februari och det ar 8
kurstillfallen, mellan klockan 18:00 och 20:30 pa Gotlandsgatan 46, Stockholm.
Kursledare ar Lotta Ewill. Kursen ar kostar 100kr for medlemmar och 250kr for
icke-medlemmar. Du behover bockerna ”Att leva med RP” och ”Mitt liv en berg-
och dalbana”. Bokpaket for medlemmar kostar 200kr och 300kr for icke-medlem-
mar. Utover det sa far du som deltagare boken ”Fran chock till chans”. Forenin-
gen bjuder pa enklare fika. Anmalan till kansliet pa adm@retina-sweden.se eller
08 — 702 19 02.

Stockholm - prova pa 5-a-side fotboll, alltsa fotboll for synskadade. Vi kommer
ordna ett prova pa tillfille nagon gang i slutet pa april bérjan pa maj. Alla kan
vara med, bade barn och vuxna, dven seende anhériga. Anmal intresse redan nu
till adm@retinanytt.se eller till 08 — 702 19 02 och tala garna om vilken veckodag
som passar dig bast.

Skanegruppen - for kommande aktiviteter hall uppsikt pa foreningens hemsida
www.retina-sweden.se eller facebook, alternativt kontakta Anders Mansson for
kommande aktiviteter 0738 042201 eller anders@retina-sweden.se.

RP-grupp Vast — for kommande aktiviteter hall uppsikt pa foreningens hemsida
www.retina-sweden.se eller facebook, alternativt kontakta Susanne Mirshahi for
kommande aktiviteter 0730-68 18 80 eller susanne@retinanytt.se



