2 Retinanytt 2019:4

Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

Mycket pa gang!

Det hander mycket i var forening nu,
inte bara en fantastiskt rolig helg pa
Almasa nar foreningens hostdagar gick
av stapeln med 55 deltagare.

Vi arbetar tillsammans med SRF for att
andra pa det faktum att manga nekas
deltids sjukersattning. Vi har haft ett
forsta mote med forsakringskassan,
men det ar tydligt att mer arbete be-
hovs for att fa till en forandring.

Vi var vildigt glada for ett ar sedan nar
den forsta behandlingen for en form av
RP (RPEG65) godkdandes inom EU, och
vi blev darfor bekymrade nar det nu i
host kom besked att NT-radet avrader
regioner och landsting fran att betala
for behandlingen. De anser att langtids-
effekterna av Luxturna, som gen-
terapin, heter, ar for oklara och priset
ar for hogt. Vi for diskussioner med NT-
radet och med Novartis som ar det lake-
medelsforetag som marknadsfor be-
handlingen. Det vi ser behovs ar dels
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ett kvalitetsregister, alltsa ett natio-
nellt register dar samtliga retinitiker i
Sverige finns med, dels behover vi fa
fram data pa hur livskvalitén ser ut for
oss retinitiker som grupp.

For de som inte 6nskar sig nagot annat
an mer pengar till RP-forskning till jul sa
kan du numera pa Facebook lagga till
en insamling for RP-foreningen. Vill du
sjalv skanka pengar direkt till forenin-
gen pa facebook sa gar det bra ocksa.
Och gillar man inte Facebook sa kan
man donera pengar till RP-forskningen
precis som forut pa plusgiro 24 75 19-2.

Till varen, narmare bestamt 18-19 april,
blir det foreningens vardagar pa Sunds-
gardens folkhogskola i Helsingborg,
hoppas att vi ses dar!

God jul fran oss i RP-foreningens
styrelse!

Caisa Ramshage, ordforande
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Retinanytt utkommer i mars, juni, septem-
ber och december. Manusstopp ar den 15:e
i manaden fore utgivningsmanaden.
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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 sjalv, tillsammans
med sin 6gonldkare, bedoma om informationen ar
korrekt och tillamplig pa den egna situationen.




Valkomna till RP-foreningens
vardagar 18-19 april 2020

Svenska RP-foreningen valkomnar medlemmar och andra till en harlig varhelg
pa Sundsgarden i Helsingborg. Under helgen 18-19 april kommer ocksa forenin-

gens arsmote att dga rum.

Vardagarna inleds kl 12 pa lérdagen
18 april och avslutas pa séndagen ki
15. Det blir ett varierat program med
forelasningar av ogonlakare och for-
skare fran ogonkliniken vid Skanes
universitetssjukhus/Lund. Therese Er-
iksson kommer och berattar om sin
C-uppsats som hon skrivit om hur
personer med RP bemots i varden. Pa
sondagen kommer Torbjorn Svensson
och berattar om sina “deafblind chal-
lenges” som han genomfort. Torbjorn
har Ushers syndrom och har bl.a. pad-
dlat éver Oresund och cyklat fran Tre-
riksroset till Smygehuk.

Mer information och detaljer kring pro-
grammet kommer langre fram i Reti-
nanytt nr 1/2020, pa hemsidan och pa
foreningens Facebooksida.

Kostnad for helgen blir 600 kr per per-
son i dubbelrum och 800 kr i enkelrum.
For icke-medlemmar ar kostnaden 1500
respektive 1800 kr. Eventuellt kommer
det finnas mojlighet att komma redan
pa fredagen for den som onskar.

For fragor, kontakta Caisa Ramshage,
caisa@retina-sweden.se eller Susanne
Mirshahi, susanne@retina-sweden.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.




Valmatad hostmoteshelg pa
Almasa havshotell

Av Bengt Vilhelmson

Hostmoteshelgen borjade redan pa fredagseftermiddagen och innehdll tva éver-
nattningar den har gangen. Manga var mycket néjda med helgen och allt flot pa
bra trots att vi var minst 55 personer. Manga av oss tyckte att det var positivt att
fa hjalp vid maltiderna av den vana personalen pa Almasa.

Pa fredagskvillen efter en presenta-
tionsrunda kunde man bekanta sig med
varandra till fin musik av en trubadur
med ett musikquiz. Pa I6rdag morgon
kom Sollentuna golfklubb. De visade pa
ett inspirerande satt hur det ar majligt
att spela golf som synskadad i deras
klubb. Efter det kom Dennis Ivarsson,
jurist och projektledare for SRF:s rat-
tighetsprojekt. Projektet fokuserar pa
hur man ska komma in i den avgorande
personkrets tre i LSS for att fa ledsag-
ning enligt LSS. | ett antal forsoksdis-
trikt hjalper rattighetsstodjare som ut-
bildats av SRF till med ansdkningarna.

Sedan foljde gruppdiskussioner. En
grupp behandlade rattighetsprojektet.
Alla var dverens om att inte bara slanga
in en ansokan pa vinst eller forlust. De
flesta i gruppen onskar mer ledsagning
for att fa ett battre liv. Andra grupper
behandlade arbete och RP. Kollegor
glommer ganska fort och man upplever
att man maste repetera informationen
om RP. Bland annat diskuterades prob-
lemen med att fa arbetshjalpmedel att
fungera. | en diskussionsgrupp fram-
kom ett behov av familjedagar for de
som har barn och ungdomar med RP.
Detta togs sedan upp pa det formella
hostmotet senare. Det stod klart att det

behovs nagon som jobbar med dessa
familjedagar.

Jag kanner alltid att gruppdiskussion-
erna ar sa vardefulla, da kan vi dela er-
farenheter om hur vi l6ser olika utman-
ingar. Utbytet fortsatter ju ocksa ofta
under middagar och luncher. Pa efter-
middagen presenterade Anna Molnar
fran S:t Eriks 6gonsjukhus deras ERG-
verksamhet. Mer om hennes foredrag i
en separat artikel. Nar vi hade fatt ef-
termiddagskaffet kom Stefan Garne
fran Parasport Stockholm. Han berat-
tade om idrotter man kan prova pa som
synskadad och om de processer han
driver med kommuner och féreningar
for att dra igang parasportverksamhet.

Sen var det dags for RP-foreningens
formella hostmoéte. Tva projekt fram-
tradde som mer omfattande nasta ar.
Det ena ar Retina Internationals kon-
ferens pa Island 4-7 juni 2020. Det an-
dra projektet ar en jourhavande tera-
peut som kommer att ha telefontid for
foreningen fran och med april nasta
ar om foéreningen lyckas fa bidrag.
Pa kvallen kunde de som ville skapa
musik tillsammans med Marika Hjelm.
Halften av oss kom och sjong valkling-
ade stamsang.



Pa sondagen kom representanter for
Riksforeningen Aktiva synskadade.
Foreningens prioritet ar synskadade
barn och ungdomar upp till 25 ar.
Foreningen berattade om alla sina ak-
tiviteter. Sedan berattade Anna Per-
nestal, som ar forskare pa KTH, om
sjalvkorande bilar. | enklare miljoer tror
hon det har en jattepotential ganska

snart och det skulle dven kunna paver-
ka fardtjansten i framtiden.

Efter brunchen berattade lakemedels-
foretaget Novartis om kliniska studier.
Mer om detta i en sarskild artikel. Hel-
gen avslutades pa sondagseftermidda-
gen med ett hjilpmedelstorg fran Iris
Hjalpmedel.

RP som del av ett syndrom

Ushers syndrom

Vi fortsatter var serie om syndrom dar RP ingar. Ushers syndrom innebar att
man fods med en horselnedsattning av varierande grad i kombination med 6gon-
sjukdomen Retinitis Pigmentosa (RP). Syndromet ar arftligt och finns som tre
kategorier typ I, Il och Il som i sin tur har undergrupper. Syndromet forekommer
hos cirka 800 personer i Sverige, lika manga man som kvinnor. Ushers syndrom
arvs autosomalt recessivt. Det innebar att bada foraldrarna ar friska barare av en

muterad gen.

Personer med Ushers syndrom typ |
ar dova fran fodseln och har ett paver-
kat balanssinne. De flesta far numera
kokleaimplantat och kan darfor kom-
municera med tal. Synproblemen bru-
kar borja visa sig under barndomsaren.

Personer med Ushers syndrom typ Il
fods med mattlig till svar horselned-
sattning. Horselnedsattningen hos
de flesta ar tamligen stabil med bara
en marginell forsamring och drabbar
framst de hoga frekvenserna. Vid typ Il
ar inte balansorganet skadat. Synprob-
lemen borjar ofta senare an for typ |I.
De kan borja i tonaren eller senare och
fortskrider ocksa langsammare.

En ovanligare tredje typ ar Ushers
syndrom typ lll. Barn med typ lll fods
ofta med mild horselnedsattning. Men
horselnedsattningen och synned-
siattningen ar bada progressiva.
Horseln forsamras relativt snabbt och
kan leda till dovhet i vuxen alder. Ba-
lansen kan ocksa vara paverkad. Syn-
problemen borjar ofta under tonaren.

| boken ”"Mitt liv en berg- och dalbana”
av Jorgen Forsaker beskriver han hur
det ar att vaxa upp och leva med RP.
Boken ar utgiven av RP-foreningen och
kan bestallas av foreningen.



Viktigt om man vill delta i

kliniska studier

Av Bengt Vilhelmson

Anne Eriksson och Anders Oberg fran likemedelsféretaget Novartis kom pa
besok under hostmoteshelgen. Foretaget ar involverat i terapier for tva ovan-
liga RP-varianter. Anders holl ett foredrag om lakemedelsutveckling och kliniska
studier. Han borjade med lakemedelsutvecklingens historia och gick igenom de
ladkemedelskatastrofer som under arens lopp drivit fram krav och regleringar.

Den handelse som har haft storst
paverkan pa regelverket kring lakeme-
del i modern tid ar skandalen med tali-
domid. Substansen marknadsfordes

som lamplig mot illamaende och somn-
besvar for gravida. | Sverige hette lake-
medlet Neurosedyn. Kvinnor som tog
lakemedlet tidigt under graviditeten
fick i stor grad barn som helt eller del-
vis saknade extremiteter. Efter skan-
dalen startade en mangd register sa-
som missbildningsregistret i Sverige.
Den s k Helsingforsdeklarationen kom
1964 och ar fortfarande central nar det
galler de etiska aspekterna om medi-
cinsk forskning. Den handlar om att
omsorgen om individen maste ga fore
vetenskapen. Man maste fa ett frivil-
ligt samtycke fran alla deltagare och
skydda deltagarnas personuppgifter
och integritet sa mycket som majligt.

Sedan beskrev Anders lakemedelsut-
vecklingen idag. Forst gors prekliniska
studier. De bestar av grundforskning
ofta i samarbete mellan industri och
akademi. Man hittar nagon typ av mole-
kyl som man testar i laboratorium pa
manga satt. Om studierna ger positiva
resultat sa ansoker man till myndighe-
terna om att testa pa manniskor. Myn-
digheten fattar beslut om det ar en bra
balans mellan effekt och sakerhet.

Nar man blivit godkand genomgar lake-
medlet tre olika faser som har olika
syften och mal. Fas 1 ar det forsta tillfal-
let da man ger det nya lakemediet till en
manniska. Det ges ofta till friska frivilli-
ga forsokspersoner och man fokuserar
pa biverkningsprofilen och pa hur det
tas upp i kroppen. | fas 2 har man pati-
enter med den aktuella diagnosen och
det kan vara mellan 50 och 200 pati-
enter . Har vill man framforallt hitta en
lamplig dos. Man vill bekrafta att lake-
medlet har den effekt man forutspar.
Darefter kommer fas fas 3-program-
men. For stora grupper som hjart- och
karlsjukdomar kan det vara 1000- tals
patienter som deltar. Fas 3-studierna
ska bekrafta att lakemedlet ar tillrack-
ligt sakert och effektivt for att komma
ut pa marknaden. Det ar ocksa krav pa
att man jamfor med nagot annat. Antin-
gen med placebo ”sockerpiller” eller
med en standardbehandling som redan
finns tillganglig idag.

Sedan skickas all data in till myndighe-
terna. | Europa ar det nastan alltid cen-
trala godkannanden av den europeiska
lakemedelsmyndigheten. Men det ar
inte forran lakemedlet ges till en verklig
grupp patienter som inte ar avgransade
inom ramen for en studie som man har
hela bilden av biverkningar framfor sig
betonade Anders.



Vad ska man som deltagare i en klini-
sk studie tianka pa? Trots att det finns
mycket regelverk foljs inte alltid de
principer som finns. Det forsta man
ska fraga sig nar man ska vara med
ar vilka som avgor om den far starta.
Alla studier i Sverige maste vara god-
kanda av Lakemedelsverket och Etik-
provningsmyndigheten.

Ar det nagon forsakring som ticker
ifall det skulle uppsta nagon skada?

Jag kan fa tillgang till en ny behandling
som inte finns pa marknaden. Men jag
kan ju fa placebo ”sockerpiller”. Aven
da hjalper jag forskningen inom omra-
det och bidrar till kunskap som aven
jag kan ha nytta av i framtiden.

Samtyckesprocessen och frivillighet-
en ar viktig. Det ar ocksa alltid en risk
att inga i experimentella behandlingar.
Man kanner inte till biverkningsprofilen
lika val som for etablerade behandlin-
gar. Man maste hela tiden oOvervaga
nyttan mot riskerna och se till att man
far den information man behover for
att fatta sitt beslut. Det ska inte finnas
nagon press fran studiepersonalen for
att delta och att snabbt skriva pa. Inget
ingrepp relaterat till studien far ske in-
nan man skrivit pa och samtyckt. Man
ska nar som helst kunna hoppa av stu-
dien.

Mer om kliniska studier finns pa:
www.kliniskastudier.se

JCyte stamcells gar framat

Oversatt fran Retina South Africa E-News

Foretaget Jcytes stamcells behandling for RP och Ushers syndrom gar framat till
fas llb. Studien som leds av Dr Henry Klassen kommer att involvera 85 deltagare.

Behandlingen bestar av injektioner |
glaskroppen av retinal progenitor cel-
ler, vilket ar stamceller som har delvis
utvecklats till nathinneceller. Baserat
pa labstudier, sa tror forskarna att be-
handlingen kan bevara och potentielit
radda patientens existerande foto-
receptorer, och pa sa satt radda och
mojligtvis aterskapa syn. Behandlin-
gen kan genomforas pa nagra minuter
och patienten behover inte vara inlagd
pa sjukhus.

Progenitor cellerna injiceras i glaskrop-
pen, som ar en geleaktig vatska mellan
linsen och nathinnan. 28 patienter del-
tog i den sakerhetsfokuserade fas l/lla
forsoket, vilken paborjades i juni 2015.
Dr Klassen sager att sakerhets resulta-
tet fran forsoket var lovande.

Anmarkning fran redaktoéren: var for-
siktig med stamcells cowboys, utom-
lands erbjuds otestade stamcells tera-
pier, stamceller ar an inte en saker och
fardigtestad behandling.



Elektrofysiologiska under-

sokningar, ERG

Av Susanne Mirshahi

Anna Molnar, som ar specialistlakare pa St Eriks 6gonsjukhus i Stockholm, berat-
tade under hostdagarna pa Almasa om den nya ERG-verksamhet man haller pa
att bygga upp. ERG betyder elektroretinografi och kan enkelt beskrivas som
’ogats EKG”, dvs. en metod att objektivt mata nathinnans funktion genom att
studera dess formaga att reagera med en elektrisk signal vid ljusstimulering. En
av fordelarna ar att metoden ar objektiv, och inte kraver sa mycket aktiv medver-
kan av patienten, en annan fordel ar att man kan mata forandringar i nathinnan
langt innan man har subjektiva symtom eller man kan se nagon forandring i ett

ogonmikroskop.

Det finns tva typer av ERG; fullfalts-
ERG och multifokalt ERG.

Fullfalts-ERG mater bade tapparnas
och stavarnas funktion, over hela nat-
hinnan. Vid en sadan undersokning be-
hover forst 6gat morkeradapteras och
man far sitta i ett morkt rum i 30 mi-
nuter. Ogat stimuleras férst med svagt
ljus for att mata stavarnas funktion
och sedan okas ljusstyrkan successivt
och man testar bade stavar och tappar.
Stavarna ar de fotoreceptorer som an-
vands vid morkerseende och tapparna
finns framst i centrala delarna av nat-
hinnan och ar viktiga for var synskarpa.

Vid multifokalt ERG mats tapparnas
funktion i makula (gula flacken) i cen-
trum av nathinnan. Istallet for att stim-
ulera 6gat med ljus stimuleras ogat
har med ett geometriskt monster som
slacks och tands med bestamda inter-
valler. Med denna typ av ERG far man
som en karta dar man kan se funktionen
i olika delar av makula. Vid en fullstan-
dig undersokning ar det bra att kom-
binera fullfalts- och multifokalt ERG.

Vid en ERG-undersokning fasts sma
elektroder vid ogat, och dessa finns
av olika typer. Burian Allen-elektroder
ar i form av en kontaktlins som fasts
pa ogat och som ger ett bra resultat,
med stabila signaler. Dock kan man
inte blinka nar linsen sitter i och endel
upplever detta som obehagligt. En an-
nan variant ar DTL-elektroder, som ar
mycket sma elektroder pa en tunn trad
som laggs innanfor nedre 6gonlocket.
Da detta ofta kinns mindre obehagligt
ar det ett bra alternativ, framfor allt till
barn. Dock kan det medféra nagot mer
storningar an med Burian Allen-elek-
troder, om patienten blinkar mycket.
Ytterligare andra former av elektroder
finns, men vid St Eriks ar det dessa
tva som anvands. Vid t.ex. Moorfields
ogonsjukhus i England anvands en typ
av elektroder gjorda av guldfolie.

En annan undersokning som man
ibland gor ar morkeradaptometri, vilket
ar en subjektiv matning av 6gats mor-
keranpassningsformaga. Det ar inte en
av rutinundersokningarna vid RP, men
utfors ibland.



Ytterligare en annan undersokning ar
VEP, Visual Evoked Potentials. Det ar
en objektiv matning som kan goras for
att bedoma synbanans funktion i olika
delar av hjarnan och synnerven. Da
satts istallet elektroderna i harbotten
baktill pa huvudet, ndra syncentrum
i hjarnan. Denna undersokning gors
om man har misstanke om att felet inte
finns i nathinnan utan istallet i synner-
ven eller syncentrum.

Nar man bygger upp en ERG-enhet sa
maste man samla in normalvarden, sa
pa St Erik har man gjort ERG-under-
sokningar pa ett stort antal friska per-
soner, for att fa dessa normalvarden att
utga ifran. Det finns ocksa en internati-
onell organisation, ISCEV (International
Society for Clinical Electrophysiology
of Vision) som jobbar for standardi-
sering av de olika ERG-metoderna for
att resultaten ska bli jamforbara olika
kliniker emellan, aven internationellt.

Varfor ar ERG viktigt?

ERG ar en objektiv matmetod som
ocksa ar mycket kanslig, dvs. ger ut-
slag innan man har symtom eller kan
se forandringar i t.ex. ogonmikroskop.
ERG mojliggor alltsa en tidig diagnos-
tik av arftliga nathinnesjukdomar. ERG
kan anvdandas daven pa sma barn, dar
inte alla matmetoder fungerar, som
kraver aktiv medverkan av patienten.
Pa riktigt sma barn kan man goéra ERG
under narkos. Med hjalp av ERG kan
man karakterisera en fenotyp (hur RP
uttrycker sig, synfalt, synskarpa etc)
som komplement till en kand genotyp
(vilket genfel man har) och man kan
ocksa folja sjukdomsforloppet over tid.
Nu nar det borjar komma genterapier

ger ERG ocksa en bra maéjlighet till ut-
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vardering av effekt.

Pa St Eriks ogonsjukhus genomfor
man ERG-undersokningar 2 dagar per
vecka. Man gor bade fullfilts- och mul-
tifokalt ERG, samt morkeradaptometri
och VEP. Man kan gora ERG pa barn
som ar over 1 ar och for ovrigt friska.
Barn som inte uppfyller dessa kriterier
maste gora undersokningen nagon an-
nanstans, t.ex. i Lund.

Nar ar det aktuellt att gora ERG?

Vid misstanke om generell nathinne-
sjukdom (t.ex. Retinitis Pigmentosa,
achromatopsi, medfodd nystagmus,
autoimmuna retinopatier eller lake-
medelsinducerad retinopati), central
nathinnesjukdom (t.ex. Stargardts
sjukdom) eller vid utredning av oklar
synnedsattning.

Efter denna genomgang av ERG-
verksamheten berattade Anna lite kort
om den kliniska studie man startat pa
St Eriks, som ska utvardera en ny gen-
terapi (CPK850) vid en specifik form av
RP; Botniadystrofi. Patienter som del-
tar i studien har en biallelisk mutation
i RLBP1-genen och ar mellan 18 och
70 ar. 21 patienter deltar i studien, och
dessa ar uppdelade i olika grupper som
far olika doser av lakemedilet. En virus-
vektor ska ersatta den felaktiga genen
med en korrekt, ej sjukdomsframkal-
lande gen. Lakemedlet ges i form av en
injektion under nathinnan, nara maku-
la, vilket genomfors under narkos. Pati-
enterna kommer att foljas under fem ar
efter injektionen for att utvardera effekt
och sikerhet. Annu finns inga resultat
klara fran studien, som ar relativt nyli-
gen uppstartad.



Benchmarking kring RP pa

Faroarna

Av Oscar Persson

Det fantastiska med RP-foreningen ar att man kan hamna i forum dar man sit-
ter och pratar med hangivna representanter fran alla nordiska lander pa samma
gang. Den 7 september samlades vi representanter fran RP-féreningarna i Dan-
mark, Sverige, Finland, Norge och Island i Torshavn pa Faréarna. Som ni sakert
alla vet sa ar det inte alltid man kan ligga langst fram och vara bast, speciellt inte
som en ideell forening. Da ar detta arliga nordiska forum, dar vi traffas alla nor-
diska RP-foreningar och beréattar vad vi gor och vad som har gatt bra och aven i
vissa fall mindre bra, helt oovertraffligt. Jag kommer har beratta lite om vad RP-
foreningarna i de olika landerna gor och hur man arbetar.

Forst den viktigaste punkten; Retina In-
ternational 2020 pa Island, dar vi fick en
genomgang om hur arbetet gar. Det ar
ett otroligt stort arbete som laggs ner
for dessa varldskonferenser. Vi enades
om att all publicitet viinom RP-forenin-
garna kan fa ar bra, och nu nar vi har
en varldskongress som draghjalp ska
vi dra nytta av det och jobba i vara re-
spektive lander for att fa dit alla som
vill och kan for att delta. All publicitet
kring RP och var community ar viktig!
Man kommer aven att ha ett speciellt
program for ungdomar pa Island under
denna konferens.

Konferensen kommer att aga rum 4-7
juni 2020 och man kommer att 6ppna
for anmalningar till konferensen i okto-
ber 2019. Vi i Svenska RP-foreningen
kommer att forsoka arrangera en resa
till Island nasta ar, mer information om
detta kommer langre fram.

Nasta punkt pa programmet var att vi
presenterade vara respektive landers
verksambheter. Sammanfattningsvis
kan man saga att Norge ligger valdigt

langt fram, och aven Finland, men alla
lander har saker att lara av varandra
och har foljer nu lite exempel pa detta.

Finland

Finland har manga unga aktiva i sin
forening just nu och flera har visat in-
tresse att aka till Retina International
pa Island 2020. Finland har tre stora ar-
rangemang per ar och nu har man 77
anmalda till sin “Retina Day” 30 sep-
tember, vilket tyder pa att forskning och
forelasningar leder till ett stort intresse
och uppslutning. Foreningens tidning
ges ut tva ganger per ar och har en
upplaga pa ungefar 800. Det finns fem
olika format man fa tidningen i; storstil,
e-post, inlast skiva, Daisy Online och
punktskrift. Dessutom skickas tva ny-
hetsbrev ut per ar. Foreningen delar
kontor med finska synskadeforeningen
i Helsingfors. och man har bra syner-
gieffekter av detta, bland annat lanar
man utrustning for att kunna direktsan-
da och spela in sina forelasningar och
har ett auditorium val anpassat for
syftet.
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Tva studenter har gjort en social studie
dar man intervjuat och skickat ut digi-
tala frageformular till medlemmar. Stu-
dien heter “Direction of councelling
and rehabilitation services”. Studien
visar pa regionala skillnader i exempel-
vis tillgang till genetiska utredningar
och hur mycket stod man far avseende
rehabilitering, dar storstadsregioner
vanligen har det battre stallt. Man har
med denna studie som grund forsokt
paverka ogonldakare ute i landet sa att
alla patienter ska fa tillgang till samma
utredningar och rehabilitering.
CERCLE ar en vanlig genmutation i
Finland och idag testar man alla per-
soner med RP forst for denna innan
man skickar vidare i kedjan for gen-
utredningar.

Finland uppnar 50 ar som RP-forening
2023 och detta tanker man fira pa nagot
satt. De har cirka 550 medlemmar och
50 stodjande.

Danmark

I Danmark har man tva storre ar-
rangemang per ar. | januari har man ett
mote med forskningstema, dar med-
lemmar fran hela landet ar inbjudna.
Det andra arrangemanget ar vartannat
ar en vecka dar personer med RP traf-
fas och arbetar igenom ett program,
vartannat ar sa ar det en kortare vecka
men da fokuserar man helt pa familjer
med nagon som har RP. Nasta ar pa
Lage Retina Day ska man ha RPEG65-te-
ma. Danmark organiserar sig lite annor-
lunda mot ovriga Norden och ar istallet
en grupp inom Dansk Blindesamfund
och det ar man nojda med.
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Norge

Det ar bra uppslutning i Norge och man
har idag omkring 800 medlemmar. Pa
arsmote och hostkonferens deltar om-
kring 60 personer och utover dessa
forskningsinriktade aktiviteter har man
aven flera andra projekt igang. Forenin-
gen vill stotta sina medlemmar pa flera
satt, t.ex. sa att alla pa ett smidigt satt
ska kunna ta till sig ny teknik da gam-
mal nu borjar fasas ut. Ett exempel ar
Daisy-skivorna som haller pa att for-
svinnaoch da maste man kunnahantera
smarta telefoner.

Team RP ar ett glatt gang inom férenin-
gen som bland annat organiserar och
deltar i maratonlopp och stafetter. Som
mest har man haft med tre lag pa Hol-
menkollenstafetten med 15 personer i
varje lag.

RP-milen ar en nationell dag i Norge for
att sprida kunskap och samla in pengar
till forskning. Under dagen, som delas
med manga andra organisationer, sam-
las man i naturen och far sedan prova
pa att ga en liten runda med fingerad
optik med flera aktiviteter for bade barn
och vuxna. Aktiviteten kostar 100 kr
och pengarna gar till foreningens
forskningsfond.

Det som var allra hiaftigast att lyssna pa
var nog deras samarbete med ett cen-
ter for drogrehabilitering som de haft i
6 ar. Tillsammans med centret arrang-
eras tre aktiviteter per ar, en skidresa i
mars, en kajak-, kanot- och klattrings-

aktivitet i juni och en fjallvandring i au-
gusti. Samarbetet gar ut pa att person-
er som deltar i program for drogreha-
bilitering och uppfyller vissa kriterier



far delta i projektet och axla ansvaret
som ledsagare. Kulturdepartementet i
Norge har nu i ar tyckt att detta projekt
varit sa lyckat att man beviljat ett bi-
drag pa 300 000 kr for att det ska kunna
fortsatta. Man har sett att det varit om-
sesidigt givande att fa kinna ansvaret
att ledsaga och fungerat som en moti-
vation att halla sig drogfri. Flera av per-
sonerna som deltagit i programmet har
sedan gatt ut i samhallet och blivit led-
sagare at synskadade efterat.

“Peer to peer-supporters” ar en
verksamhet man bedriver med bidrag
fran norska staten. Man tycker det ar
valdigt viktigt att det finns medlemmar
som kan prata med personer som pre-
cis fatt sin diagnos och kanske befinner
sig i chock. Med hjalp av detta bidrag
fran staten har man i ar startat tva kurs-
er med malet att utbilda 20 personer till
“godkanda” peer-to-peer-supporters.
Man vill ha 20 personer for att kunna
mota alla; yngre, aldre, man, kvinnor,
barn osv. Det ar viktigt for foreningen
att bibehalla ett gott rykte och darfor ar
det en trygghet att ha dessa personer
som fatt utbildning och som man kan
lita pa. Konceptet med peer to peer-
supporters anvander man sig aven av
i Finland.

Norska RP-foreningen har gett 3 miljon-
er kronor till avancerad genforskning
och en doktorandtjanst dar man ska
undersoka personer med RP specifikt
fran vastra delarna av Norge.

Det finns mutationer som man hittat
i Norge, men annu inte nagonstans i
varlden i ovrigt och i detta projekt vill
man identifiera dessa for att mojliggora
att hamna i pipeline for kliniska forsok
med lamplig behandling. Man kommer
att analysera 10 olika RP-familjer och
forhoppningsvis hittar man den muta-
tion som orsakar sjukdomen hos dessa
familjer. | nasta nummer av norska RP-
tidningen sa kommer projektet presen-
teras narmare.

Sista amnet pa det nordiska motet
rorde lakemedlet Luxturna och de HTA-
processer (HTA= Health Technology
Assessment) som pagar i flera lander.
Inget land har annu fattat beslut om
Luxturna kommer att subventioneras

[redaktorens anm., nu har beslut kom-
mit i Sverige, se ledarartikeln], men
Sverige och Norge ar nara. Fran Norg-
es sida uttrycktes att man ar beredda
att gora patryckningar fran forenin-
gen mot bade staten och lakemedels-
foretaget om det skulle visa sig att man
inte kommer till en overenskommelse.

Slutligen vill jag skicka ett varmt tack
till var vard pa Faroarna, Ruth Thoms-
son. Efter en lang dag med mycket att
prata om avslutades med god inhemsk
mat och mycket skonsang fran alla de
nordiska landerna. Man alskar nam-
ligen att sjunga pa Faréarna och med
denna dragkraft sa fick man igang aven
de andra narvarande.
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Ny injektionsteknik for genterapi

Av Susanne Mirshahi

Pa John Hopkins universitet i USA forskar man pa en ny teknik for att injicera
genterapilakemedel till ndthinnan. Om det visar sig att tekniken ar saker och ef-
fektiv kan den bli det givna alternativet bade for att injicera lakemedel vid AMD
(aldersrelaterad makuladegeneration), och for att med genterapi ersatta defekta
gener med nya, friska hos patienter med retinala degenerationer.

Med denna nya teknik anvands en liten
nal for att injicera en virusvektor med
en frisk gen in i utrymmet mellan 6gon-
vitan och aderhinnan, det supracho-
roidala utrymmet. Harifran kan sedan
viruset sprida friska gener till celler i
nathinnan.

Genterapi innebar idag ett kirurgiskt
ingrepp och ges under narkos, vilket
alltid innebar en viss risk i sig. Metoden
innebar ocksa en risk att utveckla kata-
rakt (grastarr), och en risk, om an lag,
for nathinneavlossning eller andra syn-
relaterade komplikationer.

Den nya metoden har annu bara tes-
tats pa djur, men man hoppas det ska
bli bade enklare och sakrare att ge gen-
terapi med denna metod, och det kan
vara ett viktigt steg pa vagen i takt med
att allt fler typer av genterapibehandlin-
gar forvantas komma ut pa marknaden.
Ju tidigare under sjukdomsforloppet
man behandlar desto battre ar det nar
det galler genterapi, men desto mer har
man ocksa att forlora pa komplikation-
er. Detta ar ett starkt skal till att det

ar valdigt viktigt att utveckla injektions-
tekniken, inte bara sjalva lakemedlen
som ska injiceras for att behandlingen
ska bli bade enklare och sakrare.

Ser man da inga problem med detta
satt att injicera? Jo, eftersom virus-
vektorn ska ta sig fran det supracho-
roidala utrymmet och ner till nathinnan
ar risken nagot storre for att en im-
munreaktion ska hinna uppkomma hos
patienter som tidigare exponerats for
liknande virus som det som anvands
vid genterapin.

Forhoppningen ar givetvis att detta inte
ska bli ett stort problem, och forskarna
uttrycker sin vision om att patienterna
i framtiden kommer att komma in pa en
vanlig 6gonmottagning och fa sin in-
jektion snabbt och latt och utan kom-
plikationer.

Referens: Ding K et al. AAV8-vectored
suprachoroidal gene transfer produces
widespread ocular transgene expres-
sion. J Clin Invest. 2019:129(11):4901-
4911
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Smatips for Windows-anvandare

Av Lars Wallén

For datoranvandare, som anvander Windows, finns inbyggda funktioner som
kan vara bra att kdnna till for personer med nedsatt synfunktion. Har foljer nagra

tips pa anvandbara sadana:

* Forstora skarmen — for battre moj-
ligheter att se delar av skarmen

genom att trycka pa Windows logo-
tangent och plustecknet pa tangent-
bordet sa 6ppnas forstoraren. Fortsatt
att trycka pa samma satt for att for-
stora. Tryck pa Windows logo-tangent
och minustecknet for att minska pa
forstoringen. For att avsluta, tryck pa
Windows logo-tangent och Escape-
tangenten.

« Oka storleken pa musmarkéren

En funktion som kom i en uppgrader-
ing till Windows 10 i varas, ar en ny
mojlighet till att oka storleken pa mus-
markoren. Tidigare har endast tre fasta
lagen funnits tillgéngliga. Nu gar det att
gradvis Oka storleken till mycket storre
an vad tidigare var mojligt. Det har gar
att finna genom att trycka pa Windows
logo-tangent och bokstaven U. Darefter
valjs "Markor och pekare” och peka-
rens storlek gar dar att andra med ett
reglage.

Skanka pengar till RP-
foreningens forskningsfond

| stort sett sedan starten av RP-foreningen sa har foreningen haft en forsknings-
fond. Alla medel som kommer in dar gar oavkortat till RP-forskning. Vi delar ut
medel till forskare genom Ogonfonden som har ett rad bestaende av professio-
nella inom 6gonomradet som valjer ut intressanta forskningsomrraden.

Forutom att skdnka pengar genom
plusgiro, sa kan du nu ocksa donera
till forskningsfonden pa facebook. Sok
efter Svenska RP-foreningen och klicka
in pa foreningens sida. | vansterspalten
sa finns ett val ”Insamlingar” klicka
pa den och da dyker RP-féreningens
insamlingar upp. Dar klickar man pa
knappen Skank en gava, du valjer sjalv
hur mycket du vill donera och du kan
betala antingen med paypal eller med
kreditkort.
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Du kan ocksa satta upp din egen ins-
amling till RP-féreningens forsknings-
fond, till exempel nar du fyller ar. Du
anvander da lanken https://www.face-
book.com/fund/RPforeningen/ och
foljer instruktionerna i lanken.

RP-foreningen ar tacksamma for alla
bidrag till forskningsfonden!



Inte odelat positivt resultat fran
ReNeurons stamcellsforskning

Av Susanne Mirshahi — en O6versattning fran norska RP-foreningen ”Nytt fra

forskningen, host 2019)

For datoranvandare, som anvander Windows, finns inbyggda funktioner som
kan vara bra att kdanna till for personer med nedsatt synfunktion. Har foljer nagra

tips pa anvandbara sadana:

Foretaget ReNeuron har presenterat
data fran sin kliniska studie (fas 1/2a)
med stamceller som potentiell behan-
dling vid Retinitis Pigmentosa. Stam-
cellerna som anvandes i studien ar s.k.
humana retinala progenitorceller, det
ar celler som ar i ett forstadium till att
bli nathinneceller. Cellerna har man fatt
fran foster som varit tillgangliga for for-
skning.

Tio patienter deltog i studiens fas 2a.
Varje patient fick 1 miljon celler inji-
cerade i ett 6ga och det andra o6gat
fungerade som kontroll att jamfora
med. Hos de tre forsta patienterna
kunde man pavisa en positiv utveck-
ling, uppmatt som tjugo bokstavers
forbattring fran baslinjen pa en skala
for synskarpa. Nasta fem patienter som
behandlades hade ocksa en positiv ef-
fekt vid matning 90 dagar efter behand-

lingen, dock var deras effekt betydligt
samre; endast 5 bokstavers forbattring
pa den anvanda skalan. For de sista tva
patienterna som behandlades uppstod
dessvarre komplikationer som med-
forde forsamrad syn. Komplikationerna
forknippades med dels den kirurgiska
proceduren, dels selektionen av pati-
enter. Detta tyder pa att studieprotokol-
len maste forbattras infor kommande
stamcellsforsok, bade gallande injek-
tionstekniken och urvalet av patienter.
For de sista tva patienterna uppmattes
en forsamring av synskarpan 90 dagar
efter behandling med 40 bokstaver for
den ena patienten och 10 for den andra,
pa den anvanda skalan.

Resultaten var givetvis nedslaende for
foretaget, vars aktiekurs foll med en
tredjedel efter att resultaten offentlig-
gjorts.

Pixium’s artificiella nathinna

Oversatt fran Retina South Africa E-news

Daily Mail (Storbritannien) rapporterar
om lyckade forsok av Pixiums’ artifici-
ella synsystem. Forsokspersoner som
har nithinnesjukdomen Aldersrelater-
ad Makula Degeneration (som paverkar
centrala synfiltet) har fatt ett elektroni-
skt chip inopererat under nathinan,
som tillsammans med ett par glaségon
gor att patienterna kan lasa stor text.

Glasogonen innehaller en videokamera
som sander bilder till en processor
som konverterar bilderna till infrarott
ljus och den infraroda ljusstralen lys-
er in i 6gat pa nathinnan langst bak i
ogat. Det inopererade chipet konverter-
ar bilderna till en signal som skickas
med synnerven till hjarnan. Chippet ar
2mm*2mm och har 400 microelektrod-
er.
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