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En mane pa natthimlen

Nar jag skriver det har har precis no-
vember tagit slut, for mig ar det arets
morkaste manad. Nar sista november
passerat vet jag att det bara ar nagra
veckor kvar sedan blir det ljusare igen
och de veckorna lyses upp av en mas-
sa julljus. Med aren har jag lart mig att
vara snall mot mig sjalv i november,
att inse att nastan all energi gar at till
att ta mig fram i morkret utomhus och
att fa gjort det jag maste gora i form av
arbete, laga mat och annat. Det kanns
som att jag gar in i ett morkt hal. Det
gar inte att genomfora stora projekt i
november, den tid som blir 6ver far lag-
gas pa att dricka te, tanda ljus och lasa
bocker. Vi har i detta nummer med bok-

tips som handlar om synnedsattning
pa olika satt.

Narnovember passerat sa ar det som att
jag ser manen pa natthimlen. En sadan
mane ar RP-forskning, som dven om vi
retinitiker tycker att den gar langsamt,
springer fram med stora steg nu. Las
garna artikeln om Marie Burstedts for-
skning inom botniadystrofi, den ger
bade hopp och perspektiv fran 2003.

Vi i RP-foreningens styrelse hoppas att
ni alla haft en fin julhelg och att vi ses i
vari Kungalv paen harlig arsmoteshelg!

Caisa Ramshage, redaktor Retinanytt
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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 sjilv, tillsammans
med sin 6gonldkare, bedoma om informationen ar
korrekt och tillamplig pa den egna situationen.




Varmt valkomna pa
arsmoteshelg i Kungalv

Svenska RP-foreningen valkomnar sina medlemmar och andra till en span-
nande helg pa Nordiska folkhégskolan i Kungalv. Under helgen 27-28 april kom-
mer ocksa foreningens arsmote ga av stapeln. Helgen kommer att innehalla ett
varierande program med forskningsforelasningar, rorelseaktivitet, prova pa nya
tekniska hjalpmedel och musikunderhallning.

Helgen boérjar 11.30 pa Iérdagen och avslutas pa sondagen 14.30. Mer informa-
tion kommer att dyka upp langre fram i Retinanytt, pa hemsidan och pa
Facebook.

Kostnad for helgen ar 600 kr per person i dubbelrum och 800 kr i enkelrum. For
icke-medlemmar ligger kostnaden pa 1500 kr respektive 1800 kr.

Anmalan gors via formular pa féreningens hemsida, www.retina-sweden.se. Al-
ternativt kan man kontakta foreningen via epost adm@retina-sweden.se eller
telefon 08-702 19 02. Uppge namn, medlem eller anhorig, telefonnummer och
garna mailadress, om det onskas enkel eller dubbelrum, om det onskas spe-
cialkost, samt om man har ledarhund. Betalning sker via foreningens plusgiro
62 21 08-9

Ovrig fragor kontakta Caisa Ramshage pa caisa@retinanytt.se 070-60 511 60 eller
Susanne Mirshahi pa susanne@retinanytt.se

Kop RP-foreningens bocker
“Att leva med RP” och
“Mitt liv en berg- och dalbana”!
Medlemspris 100kr resp. 75kr
+ 40kr i porto per bok.
Bada bockerna ar tryckta i stor stil
och innehaller aven en ljudbok i
daisy-format.
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Tips pa bocker som beror syn

Av boktipsarna: Karl-Fredrik Ahlmark och Beatrice Ahlmark Tyrenberg

Tva romaner
Nadegavan/Grace - Anthony Doerr

David Winkler lever med drommar som
senare visar sig ske i verkligheten. Nar
han i en aterkommande drom ser sin
dotter svepas bort i en syndaflodslik
oversvamning i Ohio, dit familjen flyttat
efter att han gift sig med Sandy, aven
det efter att ha sett henne i en drom,
valjer han att fly fran allt, for att radda
dottern. Det leder till en mangarig exil i
Karibien till dess han tar upp forsoken
att finna sin dotter och fru. David lever
med nagot slags synnedsattning, som
aldrig blir uttalad, men vars symptom
stundom paminner om RP, och som bi-
drar till hur han ser varlden. Berittat pa
ett stundtals lyriskt satt.

Blindheten - José Saramago

En klassiker som utspelar sig i ett land
och stad som dock inte ges namn.
Saramago led sjalv av RP och blev helt
blind mot slutet av sitt liv. Boken ar en
idéroman som handlar om en stad dar
manniskor plotsligt borjar bli blinda i en
mjolkvit och blandande blindhet, som
sprids som en epidemi. De styrande
oppnar ett mentalsjukhus dit de blinda
fors for att hallas i karantan medan man
forsoker fa bukt med den epidemiska
blindheten. Romanen beror vad som
hander med oss manniskor och med
vart samhalle nar grundlaggande saker
vands upp och ned, och ar pa det sattet
en typisk Saramago-roman. Finns ock-
sa som film.

Tva biografier

Touching the Rock (pa engelska) - John
M Hull

Detta ar en sjalvbiografi av religions-
vetaren John M Hull, som drabbas
av nathinneavlossning i unga ar men
blir helt blind nar han narmar sig fem-
tioarsaldern. Hull beskriver pa ett bade
poetiskt och praktiskt satt hur han upp-
lever 6vergangen fran att vara seende
till att bli blind och hur han hanterar
arbete och familj, under en tid innan
dator och andra elektroniska hjalpme-
del ar en sjalvklarhet. Finns ocksa som
film, Notes on Blindness.

Och det blev ljus - Jacques Lusseyran

Detta ar en biografi av en fransk mot-
standskampe under andra varldskriget
som blev blind i attaarsaldern. Mer-
parten av boken beror kampen mot na-
zisterna och Vichy-regimen i Frankrike,
men Lusseyran beskriver fargstarkt
sina upplevelser av att bli och vara
blind och han berattar hur det var en
ynnest att bli blind just i attaarsaldern,
inte minst av praktiska skal. Under sitt
liv kallade han sig visuellt blind.

Tva bilderbocker

Mulle Mullvad - vad finns dar uppe? -
Karin Soelberg och Theodore
Morrissey Johansson

Mulle bor med sina féraldrar nere un-
der jorden. Han ar forbjuden att ta sig



upp och utforska varlden - han ser ju
ingenting, och darfor kan han bli aten
av farliga djur! Men sa en dag trotsar
Mulle sina foraldrar och graver sig upp,
och kanske ar varlden och djuren inte
alltid sa farliga som alla trott.

Var systers sagokista (finns pa bade
svenska och arabiska) - Maya Abu-
Alhayyat

Manal berattar de mest fantastiska
sagor for sina syskon. Men sa plots-
ligt tar sagorna slut. Manal maste ut i
varlden for att hitta nya sagor. Eftersom
hon inte kan se behover hon dock hjalp
att hitta dem. Kanske kan syskonen
gora det tillsammans?

Tva kapitelbocker

Klara Ek och hunden som inte var en
hamster - Ebba Berg

Klara onskar sig en hamster. Jatte-
mycket. Det enda hon vill ha ar verk-
ligen en hamster. Nar Klara far traffa
pappas nya tjej Malin har hon antligen
med sig ett djur - tyvarr visar det sig
vara en hund. Och eftersom ledarhun-
den hjalper Malin att ta sig fram ar den
med hela tiden. Overallt. Varfér kan den
inte bara vara en hamster?

Xmaralda: Haxans hamnd - Loella Fin-
galsson och Therése Braag

Djupt inne i skogen bor haxan Xma-
ralda och trollet Truls. Xmaralda tar sig
fram med hjalp av sin vita kapp - som
dessutom ar magisk! Xmaralda haller
sig helst for sig sjalv, medan Truls glatt
bjuder in manniskor i skogen. En dag
dyker tva barn upp, som inte alls vet
hur en ska bete sig i skogen. Haxan
anvander sin magiska kapp for att lara
dem en laxa ...

Vill du starta studiecirkel om RP?
Kontakta RP-foreningens kansli
for att fa hjalp och stod pa telefon
08 — 702 19 02 eller skicka
e-post till adm@retina-sweden.se




Hostdagar i Skelleftea 2018

Av Ase Hedin

Rekordmanga anldnde fran hela landet till ett grablott Skelleftea for att delta i
svenska RP-foreningens hostmote under helgen. Medlefors folkhogskola stod
som vard och medlemmar, anhoriga, ledsagare och blivande medlemmar fick ta
del av ett brett program med manga intressanta punkter pa dagordningen.

Det blev en spannande helg for att géra nya och gamla bekantskaper och det
blev manga majligheter till bade roliga och allvarsamma samtal, ibland 6ver en

gofika och ibland i mer ordnad form.

Vi samlades i mindre diskussionsgrup-
per och berattade for varandra hur vi
klarar att leva med en sjukdom i standig
forandring och med tyngdpunkt framst
pa de psykologiska aspekterna.

Det kom inbjudna forelasare och for-
skare inom omradet som berattade om
nya ron och lovande studier med pa-
tienter som deltar i kliniska forsok for
att hitta framgangsrika behandlings-
metoder for alla olika RP-former som
finns.

Folkhogskolans kok bjod pa mycket
gott och det dukades upp olika sal-
lader, goda roror och fina varmratter.
Lordagen avslutades med en festmid-
dag och sent omsider var det skont att
dra sig tillbaka fylld av dagens alla

upplevelser.

En av hojdpunkterna var en rolig de-
monstration av smarta digitala 16snin-
gar for hemmet av en mycket underhal-
lande forsaljare.

Sten Andreasson, professor vid Lunds
Universitet, fick avsluta moétesdagarna
med att svara pa manga fragor och han
berattade om vikten av tidig diagnostik
hos barn och varnade oss for oseridosa
I6ften om botande behandling i utland-
et.

Innan avslutande fika tackade vi sty-
relsen och framforallt Erika Larsson
och Oscar Persson som ordnat en sa
fin helg for oss med en rungande
applad.

Saljstod med fokus pa

synskadade

Bolaget Unified Labs i Malmoé har ut-
vecklat ett CRM-system som heter
Eye-CRM. CRM-system ar ett datasys-
tem som hanterar kontaktuppgifter till
kunder och tankbara kunder, motes-
bokningar och forsaljning bland annat.

Programmet ar webb-baserat och kan
anvandas pa PC, MAC, mobiler och
plattor, bade android- och apple-vari-
anter. Systemet ar byggt fran grunden
for att synskadade ska kunna anvanda
det.



Stens rad och tips

Av Caisa Ramshage

Under hostmotet talade professor Sten Andréason fran Lund utifran sin gedigna
kunskapsbas inom arftliga nathinnesjukdomar. Nedan ar en sammanfattning av

flera olika omraden som han tog upp.

Ju mer man vet om sitt synhandi-
kapp desto lattare ar det att leva med
det.
- Om man ar orolig att ens barn har
RP sa kan man idag undersoka barn
som ar sa sma som 6 manader. Barnen
undersoks under narkos, man kan da
se hur nathnnan fungerar i bade ljus
och morker och hur den centrala nath-
innan fungerar. Pa samma besok tas
ocksa blodprov pa barnet sa att man
kan undersoka vilken gen det ar som
orsakar ogonsjukdomen. Sten menar
att det ar viktigt att barnen far en tidig
diagnos, att de inte ska hinna bli 10 ar
innan de far diagnos. Detta for att barn-
en ska fa den hjalp som behovs for att
kunna leka med kompisar och fa den
basta utbildningen. Det ar oftast jobbi-
gare att fa diagnosen i tonaren.

- For retinitiker i alla aldrar ar det
enligt Sten viktigt med en regelbunden
kontakt med ogonlakare for att undvi-
ka synskador av botbara ogonsjukdo-
mar. Det ar inte ovanligt med katarakt
(grastarr) hos retinitiker, det finns aven
en del som far glaukom (gronstarr)
vilket ar viktigt att behandla i tid.

- Det ar inte helt ovanligt att reti-
nitiker som opereras for grastarr rakar
ut for svullnad i makula. Denna svull-
nad kan uppsta efter 4-5 manader och
forsamrar det centrala seendet. Sten
anser darfor att man bor vanta 1 ar
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mellan grastarrsoperation av forsta
ogat och andra 6gat.

- Det ar viktigt hur intygen for retini-
tiker till forsakringskassan och liknade
skrivs. Det ska inte sta att du har svart
att se i morker, det maste sta att du
saknar ledsyn i moérker. P4 samma satt
galler om man har problem med bland-
ning i sno och stark sol.

Aven fér vuxna ar det enligt Sten
viktigt att fa veta exakt vilken genet-
isk diagnos man har. Det finns 400-500
olika diagnoser, och en exakt diagnos
hjélper oss att forsta prognosen. En del
oroar sig for att barnen eller barnbarn-
en kan ha fatt RP, dar kan arftlighets-
gangen hjalpa till att avgéra om det
overhuvudtaget finns en risk for barn-
en eller barnbarnen att fa RP.

Vad det galler alternativa behan-
dlingar sa é6nskar Sten att man kontak-
tar sin 6gonldkare for att fa information
om eventuella faror med alternativa be-
handlingar. | Lund har de traffat flera
patienter som forlorat syn pga alterna-
tiva behandlingar utomlands.

- En del retinitiker tror att canna-
bis kan hjalpa vid RP, men Sten ar av
en annan asikt. Han har traffat en del
fore detta narkomaner som har prob-
lem med ljuskanslighet, han tror darfor
att det snarare kan skada nathinnan an
hjalpa den.



RP — Ett ljus | morkret

Av Susanne Mirshahi

Vid RP-foreningens hostmote forelaste Marie Burstedt och Frida Jonsson om
RP-utredningar, genetik och RP-forskning.

Marie Burstedt ar ogonlakare och for-
skar pa Umea universitet inom omra-
det retinala degenerationer. Hon bor-
jade med att saga att hon foredrar att
anvanda benamningen retinala degen-
erationer fore RP, eftersom det tydlig-
are antyder att det ror sig om ett flertal
sjukdomar. Som vi vet finns ju en stor
mangfald av sjukdomar och sjukdoms-
syndrom inom omradet, orsakade av en
mangd olika genetiska fel. Vi har Star-
gardts, Lebers congenitala amaurosis,
akromatopsi, tappdystrofier, Ushers
syndrom, choroideremi, retinoschis, ti-
dig makuladegeneration, Bardet-Biedl
for att namna nagra varianter vid namn.

Utredning

Marie borjade med att prata om hur
man arbetar med RP-utredningar pa
Norrlands universitetssjukhus, Umea
dar hon sjalv arbetar.

Att titta in pa nathinnan ar primart och
kan tala om valdigt mycket, liksom
anamnesen dar man tar reda pa om
ogonsjukdom finns i slakten. Sedan
ingar aven synskarpa, synfilt, farg-
sinne och morkerseende i den primara
utredningen. OCT liknade Marie vid ett
ekolod, dar man alltsa tar reda pa hur
tjock nathinnan ar i omradet runt gula
flacken. ERG (elektroretinografi, aven
kallat elektrofysiologi) ger en objektiv
bild 6ver bade stavarnas och tappar-
nas funktion och gors bade som mul-
tifokalt ERG och fullfalts-ERG. Det kan
vara lampligt att gora ERG ungefar vart

tredje ar for att kunna folja utvecklin-
gen. ERG kan for ovrigt goras pa olika
satt. Manga ar vana vid att en lins satts
pa ogat, till vilken elektroder kopplas.
Detta kan upplevas som lite obehagligt.
Marie berattade att man i Umea vanligen
anvander en annan teknik dar en elek-
trod istallet laggs innanfor nedre 6gon-
locket. Pa sa satt blir undersékningen
lattare for patienten och resultatet blir
likartat.

Med hjalp av en noggrann och struk-
turerad undersokning kan man bestam-
ma vilken huvudgrupp av nathinnesjuk-
domar patienten har. Med en genetisk
undersokning med hjalp av ett blod-
prov kan man i manga fall dessutom fa
den exakta diagnosen. Genetisk under-
sokning brukar man alltid gora, under
forutsattning att patienten sjalv vill det.

Genetikens mojligheter

Frida Jonsson ar genetiker och hon
berattade pa ett pedagogiskt satt hur
det hela hanger ihop, med DNA, kromo-
somer, gener, mutationer och arftlighet.

Vid en celldelning ska allt genetiskt ma-
terial som finns i cellkarnan delas lika,
sa bada celler blir likadana. Da kan man
se generna som ett "recept” pa hur det
ska ga till, ett recept pa vilka proteiner
och amnen som ska uttryckas for att
allt ska bli korrekt.

Det genetiska materialet bestar av lan-
ga DNA-strangar, bestaende av bok-



staver i olika kombinationer. Endast
en liten del av DNA-strangen kodar for
nagot, ovrigt kallas ibland skrap-DNA.
Allt behover dock inte vara skrap, utan
det kan dven vara sadant som vi inte
kanner till. | var 300:e bokstav finns en
forandring. De flesta av dessa foran-
dringar ar benigna, medan vissa foran-
dringar kan vara patogena och orsaka
sjukdom. Da brukar vi prata om dessa
forandringar som mutationer.

For att forklara olika typer av muta-
tioner och vad de kan leda till gjorde
Frida en liknelse med ett bakrecept. En
gen kan ju ses som en form av recept
som talar om vilka proteiner som ska
uttryckas m.m.

Utgangspunkten i liknelsen ar ett re-
cept dar man borjar med att vispa 2 agg
och 2 dl socker.

Utbyte, dvs. en bokstav i DNA-strangen
byts mot en annan. | var liknelse kan-
ske siffran 2 byts mot en 3:a och det
blir 2 agg och 3 dl socker. Detta ar en
benign forandring, da det inte innebar
nagon storre paverkan och det blir
inget direkt fel pa kakan. Ett storre fel
blir det dock om forandringen istallet ar
att en 2:a byts mot en 7:a och det star
2 agg och 7 dl socker i receptet. Den
kakan blir inte sa bra.

Bortfall av bokstav i DNA-strangen: |
vart recept skulle detta kunna innebara
att det istallet for 2 agg och 2 dl socker
blir 2 agg och 2 | socker.

Insattning av ny bokstav: Receptet kan
andras fran 2 agg och 2 dl socker till 2
agg och 20 dl socker.

| fallen bortfall och insattning blir vanli-
gen felen stora, det ar patogena foran-
dringar. Vart kakrecept blir oanvand-
bart, det blir ingen kaka med dessa
felaktigheter i receptet. | fallet utbyte ar
det vanligen svarare att avgéra om en
forandring ar benign eller patogen.

Frida fortsatte sedan med att prata
om recessiv nedarvning av sjukdoms-
gener. | vildigt manga fall av RP eller
retinala degenerationer handlar det om
recessiv nedarvning. For att en person
ska fa sjukdomen kravs da att man far
en sjuk gen av bada foraldrar. Hos foral-
dern finns en frisk och en sjuk kopia
av den aktuella genen som kan arvas
av barnet. Barnets kombinationer av
arvsanlaget kan da bli att det arver den
sjuka kopian fran bada foraldrar och ut-
vecklar darmed sjukdomen. Risken for
detta ar 25%. Om barnet far en sjuk och
en frisk kopia blir det barare av anlaget
men utvecklar inte sjalv sjukdomen.
Detta blir fallet hos 50%. 25% av barnen
blir varken barare eller sjuka.

I Norra Sverige finns det en storre andel
recessiva sjukdomar an i andra delar av
landet. Bakgrunden till detta ar en lagre
omflyttning och ofta stora familjer med
manga barn. Pa detta satt kan recessiva
anlag foras vidare i storre utstrackning,
och fler utvecklar sjukdomen. Nar det
galler just retinala degenerationer finns
en kand variant kallad Bothniadystrofi
som ar sarskilt vanlig i Vasterbotten.

Vid dominant nedarvning racker det att
barnet far en sjuk gen fran enaforaldern
for att utveckla sjukdomen. Risken for
barn att bli sjuka ar darmed 50% och
vid dominant sjukdom ses ofta sjukdo-
men i flera generationer. Dock ser man



att penetransen for sjukdomen kan vara
lagre vid dominant nedarvning. Vid
100% penetrans menas att alla person-
er som far en viss forandring utveck-
lar sjukdomen. Vid en lagre penetrans
bryter inte sjukdomen ut, trots att man
arvt en viss forandring. Detta forekom-
mer ibland vid dominant sjukdom.

Vid arftliga nathinnesjukdomar kanner
man idag till nagra hundra olika gener
som kan orsaka sjukdom. Genom att
lamna blodprov kan man fa en genet-
isk undersokning. Galler det att testa
for sjukdomen i en familj med en kand
sjukdom sa testar man mot den specifi-
ka genen. Om det ar en okand familj te-
star man mot manga gener, specifika
forandringar i bokstaver som man vet
kan orsaka sjukdom, en s.k. riktad pan-
el. Fordelen med en riktad panel ar att
om man hittar en forandring sa vet man
sakert att det ar en forandring som or-
sakar sjukdom. Nackdelen ar att man
kan missa andra forandringar. Alter-
nativet ar en s.k. screening panel, dar
man letar igenom alla bokstaver i hela
genen. Fordelen ar att man da kan hitta
mer, medan nackdelen blir att analysen
blir mer komplicerad. Ett fynd behover
ju inte betyda att det ar den egentliga
orsaken till sjukdomen, det kan vara
ett bifynd. Analysen ar det som kan ta
lang tid i samband med ett gentest. Sa-
ker man behover overvaga i analysen
ar t.ex: Stammer fyndet med sjukdoms-
bilden? Har forandringen patraffats ti-
digare? Hur vanlig ar forandringen
i normalbefolkningen? Det finns ju
forandringar som ar valdigt vanliga i
hela populationen, och ar da sannolikt
ingen orsak till sjukdom. Hur stor skill-
nad gor forandringen?

Om man hittar ett specifikt genfel gor
man ocksa en bedomning enligt in-
ternationell ACMG-standard, (Ameri-
can College for Medical Genetics) och
bedomer om forandringen ar benign,
sannolikt benign, patogen, sannolikt
patogen eller oklart/svarbedombart.
Frida konkluderade sedan sin del av
foredraget med att en genetisk diag-
nos ar viktig for att forstd sjukdoms-
mekanismen, men ocksa for att hitta
en behandling som kan fungera. Den
genetiska forskningen gar framat och
metoderna blir battre men aven kun-
skapen och modjligheten att analysera
forbattras hela tiden.

Forskning och kliniska studier

Marie Burstedt berattade darefter om
den forskning som pagar i Umea kring
behandling av RP, narmare bestamt
den varianten som ocksa kallas Both-
niadystrofi, dar det specifika genfelet
ar lokaliserat till genen RLBP1. Som ti-
digare namnts ar det vanligare med RP
i norra Sverige och man uppskattar att
kanske 1 pa 2000 individer har RP till
skillnad fran 1 pa 4000 i 6vriga varlden.
Hos ett 80-tal personer har man funnit
att det ar den specifika varianten Both-
niadystrofi.

Marie har arbetat med RP-forskning se-
dan 1995 och hennes avhandling i bor-
janav 2000-talet handlade om just Both-
niadystrofi. En naturalforloppsstudie
har genomforts for att studera sjuk-
domsforloppet utan behandling, for
att ha nagot att jamféra med nar man
startar upp en behandlingsstudie. | den
studien, som pagick i fem ar, ville man
ocksa identifiera lampliga parametrar
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for att mata effekt av behandling och
identifiera patienter som kan vara lamp-
liga att delta i behandlingsstudien.

Efter manga ars forberedelser borjar
det nu alltsa narma sig start for en be-
handlingsstudie. | denna studie ska
man studera en genterapibehandling
riktad mot Bothniadystrofin. Studien
kommer att genomforas i samarbete
med S:t Eriks ogonsjukhus i Stock-
holm, och sjalva behandlingen kommer
att utforas i Stockholm, dar man har
storre personella resurser for att utfora
den. Deltagarna kommer att vara
mellan 7 och 70 ar.

Forutom en genterapistudie pa RP-
varianten choroideremi som ar pa gang
i Helsingfors ar man forst i Norden med
behandlingsstudie pa RP, vilket givet-
vis ar gladjande. Det ar lattare att

rekommendera patienter att delta i en
studie i Norden an i t.ex. Kanada eller
USA, anser Marie. Dar kanner hon som
lakare att hon inte har kontroll pa vad
som gors pa samma satt. Svensk lag-
stiftning tacker inte heller patientens
rattigheter om studien utfors dar.

Jag hittade en artikel i Aftonbladet som
skrevs 2003, da man gjorde en intervju
med Marie som da gjort sin avhandling
dar hon identifierat och kartlagt Both-
niadystrofi. Da blickade hon in i fram-
tiden och man kan lasa féljande: "Man
kan tanka sig att det med genterapi kan
ga att ersitta det skadade arvsanlaget.
Nar ar omojligt att sdga. Jag kanske far
uppleva det sjalv, sager Marie Burstedt
till tidningen.”

Det maste kdnnas fantastiskt att sa har,
15 ar senare, vara med om att planera
denna forsta genterapistudie i Sverige.

Antisensbehandling

Av Caisa Ramshage

Inom neurologin har man borjat behandla barn som drabbas av att forlora mus-
kelfunktion tidigt med en ny metod som kallas for antisens.

Muskeldystrofin beror pa ett genetiskt
fel och man forsokte med genterapi,
men fick bara viss effekt. Da borjade
man se pa problemet pa nytt satt, aven
om genen ar defekt, skulle man kunna
anvanda den anda? Alltsa pa nagot
liknande satt som man kan ga med en
trasig pryl till skrothandlaren och fa den
reparerad. | varje cell finns mRNA som
ar brevbararen som ska hamta genen,
sa man manipulerade istallet mRNA sa
att den endast hamtar den friska delen
av DNAt, detta kallas for antisens.
Under den kliniska studien av denna

behandling sa avbrots studien redan
efter fas 2, man genomforde alltsa inte
fas 3 och 4 som brukligt ar eftersom be-
handlingen visade sig sa effektiv redan
i fas 2. Det var alltsa en mycket lyckad
behandling. Den kraver dock 4 behan-
dlingar per ar.

Det ska startas en stor studie med anti-
sens-behandling i USA nu for dominant
RP som har fel pa rhodopsin-genen.
Den innebar en liknande behandling
som att gula flacken ska behandlas 4-6
ganger per ar.
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Returadress: Svenska RP-foreningen
Gotlandsgatan 44, 4 tr
116 65 STOCKHOLM Porto betalt

Porto Payé
Sverige

BEGRANSAD EFTERSANDNING. Vid definitiv

Atersiandes darfor att
[0 adressaten ar okand

[0 adressaten har avlidit
[J adressaten har flyttat, ny adress pa framsida

PA GANG
Arsmoteshelg Kungélv 27-28 april

For mer information se artikel i tidningen.
Café RP i Stockholm

Café RP ar oppet for alla medlemmar eller de som ar intresserade av att bli med-
lemmar. Café RP haller till pa Gotlandsgatan 44 fran kl 18 till ca 21 under féljande
kvallar: 16 januari, 20 februari, 20 mars, 24 april och 22 maj. RP-foreningen bjud-
er pa fika och foredrag, se hemsida www.retina-sweden.se eller ring kansliet pa
08 — 702 19 02 for uppdateringar av programmet.

RP-grupp Vast

For aktuellt program se hemsidan eller ring kansliet pa 08 — 702 19 02. Kontakt-
personer ar Susanne Mirshahi susanne@retinanytt.se och Camilla Svensson.

Skanegruppen

Skanegruppen planerar en traff med tema “Arbete, sjukskrivning och pension”
under varen 2019. Information kommer att skickas ut via epost och anges pa
foreningens hemsida.

For fragor kontakta Mikael Jungklo, mikael@retina-sweden.se, 070 - 616 68 15.
Vi ser fram emot en trevlig traff!

Mikael, Anders, Stina-Bodil och Lars

Vill du starta lokal verksamhet eller en studiecirkel dar du bor?
Kontakta RP-foreningen sa hjalper vi dig att komma i kontakt med retinitiker dar

du bor och ger tips pa hur man startar. Just nu kdanner vi till att det finns intresse
att starta en studiecirkel i Umea.



