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Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

Granspassager

Det har talats mycket om pass pa sena-
re tid. Redan innan covid19-pandemin
slog till hade betoningen av granser
okat i den internationella politiken och
lander anvander aktivt stangning av
granser som ett medel for att forsoka
hindra smittan att sprida sig. Vara van-
liga pass kommer darfor inte till an-
vandning i dessa exceptionella tider.
De senaste diskussionerna ror digitala
vaccinationspass, som ett satt att borja
oppna upp samhallen och rorligheten
igen.

Manniskor har ett dubbelt medborgar-
skap, skriver Susan Sontag i sin ”Sjuk-
dom som metafor”. Det gor att vi aven
har ett dubbelt pass. Vi har ett pass till
de friskas rike och ett till de sjukas rike.
De flesta far nagon gang under livet an-
vandning av bada, men ofta anvands
ett i taget. Pandemin kan sagas vanda
upp och ned pa den ordningen. Vi ror
oss langs gransmarkerna till dessa rik-
en i vara forsok att undvika att bli smit-
tade, samtidigt som narheten okat till
sjukdomen, som en allman medveten-
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het om att alla kan raka ut for den. Vi
tvingas med andra ord ha bada passen
beredda nar vi ror oss genom pande-
mins geografi.

Men vad hander om vi inte kan anvanda
vara pass? Andreas Lundberg, ett ungt
men i mitt tycke redan ett av de mest
betydelsefulla svenska forfattarskap-
en pa senare ar, skriver i sin ”Ofarbar
tystnad” om att "sjukdomen ar motsat-
sen till ett narrativ. Man forlorar berat-
telsen om sig sjalv.” Och visst kanner
nog manga med RP igen sig i det, att
manniskor i ens omgivning inte sallan
definierar vem man ar och med sin in-
stallning och sitt bemotande, oavsett
det ar positivt eller negativt, formar
de mojligheter som erbjuds en att bli
inkluderad och jamboérdig i samhallet.
Det kan vara svart att havda en egen
berattelse i en tid och i ett samhalle
som garna betonar enkelhet och tyd-
lighet, medan alla som lever med RP
vet att RP snarare innebar komplexitet
och foranderlighet.
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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 sjilv, tillsammans
med sin 6gonldkare, bedoma om informationen ar
korrekt och tillamplig pa den egna situationen.




Har man ett RP-pass har man dock ett
forsteg i att ha tilltrade till bada rikena,
bade de seendes och de blindas. Man
behodver inte valja och det ar en fordel
nar befolkningen i stort maste hantera
dubbla pass. Vi vet hur det ar att se
och att inte se, det behover inte bli en
grej att forlora en funktion, da vi lever
med den erfarenheten, jamfort med hur
svart det ar for folk i 6vrigt. Som pan-
demin ger en inblick i och narmande till
de sjukas rike for folk i allmanhet, kan
RP-passet modjliggora att skapa sig sitt
eget narrativ, sin egen berattelse.

For att nyttja sitt RP-pass maximalt,
kravs emellertid kunskap och dar spe-
lar RP-foreningen en viktig roll i att
stodja sina medlemmar med inte bara

information om ny forskning om RP
utan aven om hur det ar att leva med
RP. Under varen fordjupas ett nytt
koncept med digitala samtalskvallar
for alla intresserade medlemmar, kret-
sande kring allt fran digital tillgang-
lighet, att vara foralder till barn med
RP, sjukvardsfragor, till bredare teman
som gor livet rikare, som boklasning,
matlagning eller friluftsliv. Pa detta satt
visar foreningen att vi inte slutar traf-
fas, trots pandemin. Vi anvdander vara
RP-pass for att motas pa nya satt och
vi lar oss mer om RP, om varandra och
om oss sjalva, vilket aven forbattrar
vara mojligheter att anvianda vara RP-
pass pa livets alla vindlande resor.

Karl-Fredrik Ahlmark

Resultat fran kliniska studier for
Achromatopsi och XLRP

Av Bengt Vilhelmson

AGTC (Applied Genetic Technologies Corporation) rapporterade i november
2020 nya resultat fran sina genterapiforsok. Forsoken galler Achromatopsi or-
sakad av mutationer i generna CNGA3 och CNGB3. Vissa patienter uppvisar for-
battrad synformaga efter behandlingen, dock ingen jamn och hallbar férbattring
over tid. Achromatopsi ar en genetisk sjukdom som orsakar fargblindhet, extrem
kanslighet for ljus och nedsatt synskarpa. AGTC fortsatter att involvera fler per-
soner i dessa fas 1/2-forsok. Foretaget tror att battre resultat kan uppnas genom
att behandla under langre tid och att ocksa involvera yngre personer i forsoken.
Det kan vara personer sa unga som fyra ar och man kommer att lagga till nya
undersokningsmetoder vid de fortsatta forsoken.

AGTC rapporterar ocksa nya posi-
tiva data fran sina pagaende gentera-
piforsok i fas 1/2 for personer med

med kliniska fas 2/3-forsok for terapin
under 2021.

X-bunden RP (XLRP). Data indikerar
varaktiga forbattringar i synkanslighet
och synskarpa for flera olika dosnivaer.
| tva av dosgrupperna ar forbattrin-
gen varaktig upp till 12 manader Aven
bra data for sakerheten rapporteras.
Foretaget planerar att fortsatta

AGCT ar ett foretag som utfor sa kallad
AAV-baserad genterapi. Det innebar att
ett ofarligt adenovirus anvands for att
transportera den friska genen till nat-
hinnan.

Kalla: Foundation Fighting Blindness



RP-foreningens vardag 2021

Svenska RP-foreningen kallar harmed alla medlemmar till vardag med tillh6rande
arsmote. Alla arsmoteshandlingar kommer att finnas tillgangliga infor arsmotet.

Nar: Lordagen den 17 april 2021
Tid: 13:00 - 17:00

Plats: Digitalt méte via Teams. Aven med mojlighet att ringa in.

Program:
13:00
13:15
14:15
14:30

Arsmote fér RP-féreningen
Paus

Valkomna och genomgang av dagen

Anders Kvanta fran Karolinska Institutet

Erfarenheter och utmaningar fran en genterapistudie vid Botniadystrofi

15:30
16:00

Paus
Monika Grudzinska Pechhacker

Standardiserat vardforlopp for patienter med genetiska 6gon-
sjukdomar. Erfarenhet fran Kanada. Avslutning med fragor

17:00

Anmalan

Stanna kvar i etern och prata med varandra om intresse finns

Dagen ar kostnadsfri. Pa foreningens hemsida kan du anmala dig till motet.

Varmt valkomna!

Retina Action: Call to Action

Av Bengt Vilhelmson

Retina Action ar en global koalition av organisationer fran civilsamhallet inklu-

sive icke statliga organisationer och professionella sammanslutningar.

De ar

engagerade i 6gonsjukvard och att kunna leverera ratt behandling i tid for pati-
enter med aldersrelaterade 6gonsjukdomar.

Covid-19-pandemin har visat att syn-
problem och speciellt nathinnesjuk-
domar inte ar prioriterade i kristider.
Retina Action ar bekymrade over att
pandemin har forsamrat atkomst, stod,
vard och behandling for de som lever
med aldersrelaterade 6gonsjukdomar.

Retina Action vill:

* Genomfora och prioritera screening-
program for aldersrelaterad makula-
degeneration och diabetesrelaterad
retinopati.

*Oka medvetenheten om digitalt utan-
forskap vid utveckling av 6gonsjukvard
for den aldrande befolkningen med
synnedsattning.

*Prioritera vaccination mot Covid-19
for de redan sarbara synskadade grup-
perna.

*Stodja delaktighet och halsa for den
aldrande befolkningen med synned-
sattning.

Kalla: Retina Action
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Styrelsen for Svenska Retinitis Pigmentosa-foreningen (RP-foreningen), med or-
ganisationsnummer 802015-2966, lamnar harmed sin berattelse for foreningens
trettionde verksamhetsar.

Om Svenska RP-foreningen

Svenska RP-foreningen bildades ar 1990. Vi ar en ideell forening for personer
med ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa (RP) och beslaktade arftliga degen-
erativa nathinnesjukdomar. Vi uppmuntrar aven anhoriga, ogonlakare, optiker
och ovriga intresserade att soka medlemskap som stodjande medlem. Vi vill ge-
nom lokala grupper i landet mojliggora for medlemmarna att stodja och hjalpa
varandra. En viktig uppgift ar att stodja och bevaka forskningen kring retinala
degenerationer. Vi vill aven informera politiker och allmanhet om RP. Medlems-
tidningen Retinanytt utkommer fyra ganger per ar och har som huvudfokus att
informera om RP och bevaka nyheter inom den medicinska utvecklingen.

Foreningen ar en branschorganisation inom Synskadades Riksforbund (SRF),
www.srf.nu. Foreningen ar medlem i Retina International (RI), www.retina-inter-
national.org. Rl ar en paraplyorganisation for ett 40-tal RP-foreningar runt om i
varlden. Inom Rl bedrivs bland annat ett varldsomspannande samarbete med
fokus pa RP-forskning. Varje ar halls ocksa ett nordiskt mote dar representanter
for RP-foreningarna i Danmark, Finland, Norge, Faroarna och Island traffas och
utbyter erfarenheter.

Da foreningens ars- och hostmoten vanligen forlaggs till en helg ges medlem-
marna mojlighet att traffas och utbyta erfarenheter. Vid dessa tillfallen bjuder vi
in initierade forskare, forelasare och andra, som till exempel hjalpmedelsforetag.
Allt i syfte att halla medlemmarna a jour med den senaste utvecklingen inom alla
omraden som kan beréra RP. Lokal verksamhet finns bland annat i Géteborg,
Skane och Stockholm och bygger pa ideellt lokalt engagemang. Féreningens
forskningsfond delar ut medel till RP-relaterade forskningsprojekt. Fonden de-
lar aven ut resestipendier till yngre RP-forskare. For ytterligare information, se
foreningens hemsida: www.retina-sweden.se

Om RP

Retinitis Pigmentosa (RP) @ar namnet pa 300-400 olika arftliga sjukdomar i 6gats
nathinna, retina. ldag anvander man ofta begreppet Retinal Degeneration, RD,
eftersom sjukdomsforlopp och synnedsattningar kan variera och alla former
inte liknar det vi tidigare kallade klassisk form av RP. Ordet Pigmentosa kommer
av att det bildas pigmentklumpar i 6gonbotten. RP ar en degenerativ sjukdom,
vilket betyder att cellerna forstors gradvis. | Sverige uppskattas antalet personer
med RP, aven kallade retinitiker, till mellan 4000 och 5000. RP ar den vanligaste
orsaken till allvarlig synnedsattning hos unga och medelalders personer.
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Orsaken till RP ar genetiska fel som orsakar en storning i amnesomsattningen i
ogats nathinna. Det kan finnas defekter i de proteiner som deltar i processen att
omvandla ljusenergi till nervsignal, framfor allt i nathinnans stavar. Alternativt ar
de proteiner som bygger upp strukturen pa tappar och stavar felaktiga. Det kan
ocksa vara fel pa de enzymer som har att gora med cellens @mnesomsaéttning.

Sedan hosten 2018 finns det i Europa en godkand genterapibehandling for en
specifik form av RP, LCA-RPEG5. Detta ar endast en av cirka 400 olika former av
RP och for 6vriga former finns det ingen behandling. Resultat fran en amerikan-
sk studie visar att sjukdomsforloppet i den vanligaste RP-formen, med forlust
av perifert seende, mojligen kan bromsas genom behandling med A-vitamin.
Nagon storre effekt pa synskarpan eller synfaltet har daremot inte behandlingen.
| oktober 2008 gick den amerikanska organisationen Foundation Fighting Blind-
ness ut med en rekommendation att individer med recessiv Stargardt och s.k.
tapp-stavdystrofi orsakade av mutationer i genen ABCA4 inte bor dverskrida det
rekommenderade dagsbehovet av A-vitamin.

Det pagar tjugotals kliniska forsok runt om i varlden med olika typer av behand-
lingar, for olika former av RP.

Medlemsantal

Huvuddelen av vara medlemmar ar i yrkesverksam alder. Vart medlemsregister
Surfa administreras av SRF och RP-foreningen ar ansluten till detta. RP-forenin-
gen hade vid arets slut 633 medlemmar. Det ar en liten minskning jamfoért med
2019. Surfa ersattes med Prisma i november 2020. Styrelsen arbetar aktivt for
att oka antalet medlemmar och tar tacksamt emot synpunkter och forslag fran
medlemmar och andra pa aktiviteter och annat som kan goras i syfte att oka
medlemsantalet.

Stipendier

Svenska RP-foreningen har tva stipendier; ett resestipendium som delas ut till
nagon forskare verksam i Sverige och ett eldsjalsstipendium som delas ut till
nagon engagerad medlem. Under 2020 delades inte nagot stipendium ut.
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Hedersmedlemmar
Foreningen har fem hedersmedlemmar:
Kjell-Yngve Sarlefalk, en av foreningens grundare och dess forste ordférande

(utsags ar 1996)

Rolf Klangebjer, mangarig kassor och ansvarig for medlemskontakterna (utsags
ar 2001)

Sven-Erik Nilsson, professor emeritus, forskare och ogonlakare i Linkoping
(utsags ar 2001)

Berndt Ehinger, professor emeritus, forskare och 6gonlakare i Lund (utsags ar
2008)

Leif Pehrson, mangarig ordférande i RP-foreningen (utsags ar 2015)

Aktiviteter under 2020:

Aret 2020 priglades av Corona-pandemin, vilket innebar stora utmaningar fér
fysiska moten dar telefonmoten eller Microsoft Teams anvandes istallet. Langre
texter om varje aktivitet foljer under listan.

2 februari, styrelsemote, Stockholm

19 mars, styrelsemote, Telefon

18 april, virtuellt vardagsmote samt arsmote 2020, Teams
23 april, konstituerande mote, Teams

4 maj, styrelsemote, Teams

8 augusti, styrelsemote och omkonstituerande mote, Teams
21 september, styrelsemote, Teams

7 november, hostmote, Teams

23 november, styrelsemote, Teams

18 april, virtuellt vardagsmote samt arsmote 2020
Arets arsmoéte blev inte som andra arsmoten, istillet for att traffas pa en folkhog-
skola sa blev det ett mote per telefon och webb. Det medforde att sluten omrost-
ning inte gick att genomféra, men styrelsen ansag att det var battre att genom-
fora arsmotet med den begransningen an att inte genomfora alls.

Motet forlopte val. En av foreningens revisorer Annika Lindberg laste upp revi-
sorernas berittelse, vilken var utan anmarkning och darefter beslutade arsmotet
att ge styrelsen ansvarsfrihet for rakenskapsaret 2019. Ersattning till styrelsens
ledamoter, revisorer och valberedning ar fortsatt noll kronor. Styrelsen bestar
efter arsmotet av Caisa Ramshage, Angelholm, Henrik Riiffel, Nacka, Anders
Persson, Tyres6, Thomas Ronnberg, Spanga, Oscar Persson, Jonkoping, Erika
Larsson, Stockholm och Susanne Mirshahi, Kungalv.
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Foreningen tackade Mireya Morris som avgar efter tva ar som styrelseledamot,
vilka hon fyllt med att planera och delta pa SRFs Spriang granserna, beréatta om
olika hjalpmedel i mobilen for synskadade samt arrangera foreningens host-
dagar.

Revisorer ar Annika Lindberg, Markus Pilenvik och Tony Lindl6f. Valberedningen
bestar av Goran Westerberg, Camilla Svensson och Kerstin Séderberg. Forenin-
gen tackade ocksa Ami Freij for hennes mangariga deltagande i valberedningen.

7 november, Hostdag med hostmote 2019, virtuelit

Aven hostdagen genomférdes per telefon eller Teams. Férutom Hostmote for
RP-foreningen holl aven Ulrika Kjellstrom ett foredrag om ”Vad hander inom
RP-forskningen”, Therese Eriksson forelaste om "Bemoétande inom sjukvarden”
samt Torbjérn Svensson berittade om ”"Paddla éver Oresund eller cykla genom
Sverige som dovblind”

Ovrigt
Roche Advisory Board

Vi har under aret deltagit i Roches Advisory Board med syfte att ge rad hur man
lagger upp kliniska studier som riktar sig mot synskadade. Det har varit manga
moten under aret som bland annat tagit upp bemoétande, kommunikation, utman-
ingar vid synskada med mera. Det har varit deltagare fran manga lander bade
andra RP-foreningar och andra foreningar med synskadekompetens. Det har va-
rit bade intressant och givande att kunna paverka Roche i deras upplagg runt
kliniska studier och vi tror att det kommer att paverka kliniska studier positivt i
framtiden.

SRF organisationsrad
Under hosten har Oscar Persson deltagit i och representerat RP-foreningen pa
SRF:s organisationsrad, 23 oktober, dar distrikt och branschféreningar moéts.

Dialog med Forsakringskassan

Forsakringskassan haller pa att ta fram ett utbildningsmaterial for sina anstallda
och som en del av det arbetet har medlemmar i RP-foreningen intervjuats for
att oka forstaelsen av hur det ar att leva med RP. Forsdkringskassans projekt ar
pagaende och paborjades under 2020 och kommer att fortsatta under 2021.
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Novartis

Under aret har foreningen haft en dialog med lakemedelsforetaget Novartis an-
gaende deras behandling Luxturna som NT-radet avrader regionerna fran att
bekosta.

Vardprogram, kvalitetsregister, halsoekonomi

Arbetet som paborjades 2019 i samband med att NT-radet avgett sin rekommen-
dation att landets regioner ska avsta fran behandling med Luxturna (genterapi
for en specifik form av RP) har fortsatt.

Vi har definierat vad for arbete som behover goras framover, for att underlatta
processen att fa fram behandlingar som kan komma personer med diagnosen
RP till del. En arbetsgrupp har borjat arbeta med fragor som hur féreningen kan
bidra till att fa till ett rikstackande kvalitetsregister for alla som fatt diagnosen RP
och aven ett nationellt vardprogram. Arbetsgruppen har ocksa identifierat brist
pa data over samhallskostnader och livskvalitetsskattningar for personer med
RP, vilket behovs i halsoekonomiska utvarderingar av nya behandlingar.

Arbetsgruppen har haft tva telefonmoten under 2020, vi tappade lite fart under
varen och kom igen forst i slutet pa hosten.
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Internationellt samarbete

Retina International

Svenska RP-foreningen ar fullvardig medlem i den internationella paraplyorgan-
isationen Retina International (RI), vars syfte ar att framja forskning inom de-
generativa nathinnesjukdomar och att stodja internationellt samarbete mellan
RP-foreningar. Retina International har sedan nagra ar tillbaka ett sekretariat pa
Irland som skoter en hel del administrativa uppgifter och som finansieras av olika
lakemedelsforetag. Ordforanderollen skots dock pa ideell basis. Var styrelse-
ledamot Caisa Ramshage sitter med i Rl:s management committee, motsvarande
styrelse, pa internationell niva.

Under 2020 skulle RI haft konferens pa Island med medlemsorganisationer och
forskare. Den fysiska konferensen dndrades till att arsmotet blev ett virtuellt
mote 5-6 september. Den mangarige ordforande for Rl Christina Fasser avgick
och ny ordférande blev Franz Badura fran Tyskland.

Arbetet med att registrera Retina International pa Irland som ideell forening har
fortsatt under 2020 och kommer att avslutas forst 2021. Orsaken till den langd-
ragna processen ar att Rl ar den forsta ideella organisationen som ska regist-
reras och det innebar att mycket ar nytt aven for myndigheterna. Rl har ocksa
tagit fram tva rapporter “IRD cost”, en for USA och en for Kanada, som skattar
hur mycket RP kostar bade samhallet och den enskilde personen med RP. Rap-
porterna har anvants som underlag for att kunna visa pa kostnadseffektivitet for
behandling av RP.

Nordiskt samarbete

Det finns ett samarbete mellan de nordiska landerna och 2020 skulle Island varit
vard for ett mote, som fick stallas in. Istallet har samarbete skett over digitala
medier. Det nordiska motet 2021 planeras att hallas i Sverige. Ett mycket givande
projekt for alla involverade parter.

Lokal verksamhet

Den lokala verksamheten sker i regel i de lokala grupperna RP-grupp Orebro, RP-
grupp Vast, Skanegruppen samt Stockholmsgruppen. Den lokala verksamheten
har pa grund av corona-pandemin inte kunnat hallas i den utstrackning som ar
onskvard. Ett arrangemang av Stockholmsgruppen hanns med den 12 februari.
| december ordnades tva digitala samtalskvillar, den forsta hade temat “Sam-
héllets service” och den andra hade temat “Bemoétande i och av varden”.
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Retinanytt

Retinanytt, som ar foreningens medlemstidning, har under aret utkommit med
fyra nummer. Det dr lika manga nummer som forra aret. Upplagan ar pa cirka 550
exemplar i svartskrift och cirka 150 pa CD. Utover medlemmar sa gar Retinanytt
aven ut till cirka 100 personer inom framst 6gonvard och lanstaltidningar. Under
aret har redaktorskapet for tidningen delats mellan Caisa Ramshage och Karl-
Fredrik Ahimark. Caisa och Karl-Fredrik har ansvarat for tva nummer vardera.

Vara bocker
Under aret har vara bocker fortsatt att vara en uppskattad del av verksamheten
och gett oss bra uppmarksamhet.

Foreningens webbplats

Foreningens webbplats har under aret underhallits och uppdaterats I6pande
med information och tekniska uppdateringar. Pa webbplatsen finns mojlighet att
anmala sig som medlem, skicka fragor till kansliet samt anmala sig till arsmote
respektive hostmote.

Lokal och administration

Foreningen hyr ett kontorsrum pa Gotlandsgatan 44 i Stockholm. Under aret
har styrelsen fordelat ut kansli- och administrativa arbetsuppgifter pa styrelsen,
som arbetar ideellt. Bokféring och posthantering har kopts in pa konsultbasis.
Styrelsen prioriterar medlemmarnas kontakt med foreningen, vilken trots av-
saknad av kanslist har kunnat fortga via telefon och epost.
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Foreningens ekonomi

Aret 2020 har ekonomiskt priglats av Corona-pandemin som samhillet i
stort. Foreningen hade planerat for flera projekt med ett stort deltagande vid
Retina International pa Island med bade resestipendier och ungdomsrepresent-
anter liksom styrelserepresentanter. Resultatet blev att alla fysiska traffar ar fly-
ttade och vara nationella traffar fick genomforas digitalt. Sammanfattningsvis
har foreningen klarat aret bra ekonomiskt, arrangemang som vi hade bokat gick
att avboka utan kostnad. Darfor har vi ett overskott i ar som vi i dagslaget inte
vet hur det kommer paverka framtiden for foreningen, om det skulle innebara att
nagra bidrag blir omférdelade till exempel.

Arets verksamhet resulterade i ett 6verskott pa 72 620 kronor. 2019 resulterade i
ett underskott pa 29 000 kr. | 6vrigt foljer ekonomin en 6vergripande plan.

Vi fortsatter att utveckla vara samarbeten med bidragsgivare och har sett att var
huvudsakliga malgrupp, personer med synnedsattningar i arbetsfor alder, ofta
matchar stiftelser och bidragsgivares syften mycket bra.

De totala intakterna under aret uppgick till 319 838 kronor, en minskning med 48%
jamfort med 2019. Kostnaderna minskade med 62% till 247 218 kr.

Foreningen har fortsatt att erhalla administrativt bidrag fran SRF pa samma niva
som 2019, det vill saga 100 000 kr. Svenska RP-foreningen ar den storsta
branschforeningen som ar ansluten till Synskadades Riksforbund.

Las mer om foreningens ekonomi i nedanstaende resultat- och balansrakning.

Foreningens forskningsfond

Foreningen bidrar kontinuerligt, dels via Ogonfonden (Synfrimjandets for-
skningsfond), dels genom foreningens stipendier, till forskning om RP och re-
laterade dgonsjukdomar. P4 Ogonfondens hemsida www.ogonfonden.se finns
information om de forskningsprojekt som erhallit anslag under 2020. Forenin-
gens bocker, "Att leva med RP” och ”Mitt liv: en berg- och dalbana” bidrar till
forskningsfonden med 75 respektive 50 kronor per salt exemplar.
Forskningsfonden har under 2020 erhallit gavor om sammanlagt 19 261 kr.
Sammantaget uppgick behallningen i forskningsfonden till 463 478 kronor vid
arets slut. Ingen utdelning till Ogonfonden har gjorts under aret, planen att spon-
sra ett antal forskare med resestipendier till Retina International som skulle ha
agt rum i juni 2020.

BEHALLNING FORSKNINGSFONDEN 2020

INordea, Plusgiro 231 850
INordea, Aktielikvidkonto 134 763
RP-féreningen, fordran 96 865
SUMMA 463 478
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RP-foreningen 2020
Resultatrakning

INTAKTER 2020 2019
Medlemsavgifter 168 625 163 000
Administrativt stod - SRF 100 000 100 000
Materialforsaljning 1070 5 507
Ars- hdostméten 800 86 840
Bidrag fran KMA 30 000 75 000
Ovriga bidrag fran SRF 10 793 181 974
Ovriga intakter 8 850 0
Summa intakter 319 838 612 321
KOSTNADER 2020 2019
Ars- och hostméten 14 319 349 501
Lokala traffar 3 200 13 909
Styrelse/AU-moéten 786 5 951
Stipendier 0 0
Konferens RI 0 27 914
Medlemsavg RI 26 692 26 575
Medlemsavg SRF 31 400 30 750
Ovriga resor och konferenser 1 550 17 043
Projekt 0 3996
Personal (konsult) 38 688 52 312
Lokal 39 950 26 400
Kontorsmaterial 0 0
Telefon 2 652 2 527
Internet/hemsida 2750 2234
Porto +40 18 044
Ovrig administration 1 595 1 548
Retinanytt 80 431 86 395
Ovrig information (] 0
Bank- och Plusgiro 3 244 3024
Ovriga kostnader 0 400
Summa kostnader 247 218 641 950
BERAKNAT RESULTAT 72 620 -29 629




RP-foreningen 2020
Balansrakning

TILLGANGAR 2020 2019
Kassal/kontant 0 0
Nordea Plusgiro 293 651 238 559
Nordea, Foretagsparkonto 95 930 95 930
Diverse fordringar 15 400 0
Ovriga tillgangar 0 0
Summa tillgangar 404 981 334 489
SKULDER/EGET KAPITAL

Skuld till Forskningsfonden 96 865 94 365
Skuld till Stockholmsgruppen 54 646 59 275
Reserv Ungdomsverksamhet 21 640 21 640
Ovriga reserver 0 0
Ovriga skulder 0 0
Balanserat resultat 159 209 188 836
Arets resultat 72 620 -29 609
SUMMA SKULDER OCH 404 981 334 489

EGET KAPITAL

REVISIONSBERATTELSE

Vi har granskat Svenska RP-foreningens rakenskaper for perioden 2020-01-
01 — 2020-12-31 och funnit att de ar i god ordning. Intakter och kostnader for
perioden har stickprovsvis granskats mot verifikationer. Tillgangar och skulder
per 2020-12-31 har utan anmarkning avstamts mot underlag. Vi foreslar dar-

for arsmotet att faststalla resultat- och balansriakning.

Mot forvaltningen och foreningens verksamhet i ovrigt, enligt forda protokoll,

finns enligt var bedémning ingen anledning till anmarkning. Vi foreslar darfor

arsmotet att bevilja styrelsen ansvarsfrihet for den period revisionen omfattar.

Goteborg den 20 februari

Annika Lindberg
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Styrelse, revisorer och valberedning

Styrelsen har sedan det omkonstituerande motet i augusti haft foljande
sammansattning:

Ordforande: Caisa Ramshage, 1 ar omval 2021
Kassaforvaltare: Oscar Persson, 2 ar omval 2021
Vice Ordforande: Erika Larson, 2 ar, omval 2021
Ledamot: Anders Persson, 2 ar, omval 2022
Ledamot: Susanne Mirshahi, 2 ar omval 2021
Ledamot: Henrik Riiffel, 2 ar, omval 2022
Ersattare: Thomas Ronnberg, 1 ar, omval 2021
Ersattare: Vakant, 1 ar

Ersattare: Vakant, 1 ar

Ersattare: Vakant, 1 ar

Revisorer:

Revisor: Marcus Pilenvik 2021
Revisor: Annika Lindberg 2022
Ersattare: Tony Lindelof, 2021

Valberedning:
Sammankallande: Goran Westerberg
Ledamot: Kerstin Soderberg Ledamot: Camilla Svensson

Styrelsens arbete

Styrelsen har under aret haft sex protokollforda sammantraden, varav ett pa kon-
toret i Stockholm och fem per telefon/Teams, vid sidan av ett konstituerande
mote.

Ett varmt tack!

Vi vill avslutningsvis tacka alla som pa olika satt stottat och hjalpt oss i var
verksamhet. Ett varmt och stort tack vill vi rikta till vara medlemmar som bidragit
till Forskningsfonden. Vi vill aven tacka vara 6gonprofessorer och forskare som
garna delar med sig av sin vardefulla kunskap till oss och pa ett mycket uppskat-
tat satt bidrar till att var verksamhet blir till stor nytta for vara medlemmar.

Stockholm i februari 2021, Pa styrelsens uppdrag Caisa Ramshage och Erika
Larsson
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Tveksam behandling vid RP

Av Susanne Mirshahi

Da och da dyker det upp reklam pa internationella webbplatser for olika institut
som erbjuder behandling mot RP. Det ror sig ofta om olika typer av stamcellsbe-
handlingar, men pa sista tiden har det spritts en del information om elektrostim-
ulering. Det ar en klinik som heter "The Filatov institute of eye diseases tissue
therapy” som erbjuder denna behandling. Filatovinstitutet finns i Ukraina, men
verkar ha filialer bland annat i Polen. Flera patienter har vant sig till 6gonlakare
i Sverige med fragor om detta, bland annat till 6gonkliniken i Lund och darifran
vill man garna skicka med information om hur man ser pa detta.

Elektrostimulering ar inget nytt, utan
det har provats vid olika retinala degen-
erationer under de senaste15-20 aren.
Dock finns inga vetenskapliga belagg
for att det har effekt vid RP/ retinala
degenerationer och man har inte visat
nagra resultat i vetenskapligt erkdnda
medicinska tidskrifter. Behandlingsfor-
men har varit uppe till diskussion pa den
internationella ogonlakarkonferensen
ARVO nagra ganger, men inte heller dar
har nagra vetenskapliga belagg for ef-
fekt kunnat pavisas. Om man vill borja
med en ny behandlingsmetod for man-
niska behovs forst preklinisk forskning
och djurstudier, och varken detta eller
kliniska studier har visats med elektro-
stimulering.

Sten Andreasson, professor vid
ogonkliniken i Lund, har fatt flera fragor
om just Filatovinstitutets elektrostimu-
lansbehandlingar, och han avrader fran
att prova denna typ av behandling in-
nan det finns kliniska studier som vi-
sat pa bade god sdkerhet och positiv
effekt.

Liksom andra tveksamma behandlin-
gar som erbjuds fran olika kliniker
runtom i varlden, utsatter man sig for
risker, samtidigt som det kostar mycket
pengar. Institutet har foreslagit att man
ansoker i Sverige om finansiering, men
da detta ar en icke godkand, icke evi-
densbaserad behandling bekostas den
inte av svensk sjukvard, utan det ar den
enskilde som far bekosta det hela.



Forskarna dyker djupare i PDEGA

Av Caisa Ramshage

Innan man kan behandla olika former av RP maste man forsta hur de fungerar.
Med tanke pa att det finns hundratals olika former av RP sa ar det ett digert ar-
bete. Eftersom vissa behandlingar kan fungera i ett tidigt stadium av sjukdomen
och andra kan fungera i ett senare skede sa ar det ocksa viktigt att veta hur sjuk-
domen utvecklas nar den inte behandlas; den typen av studier kallas naturalfor-

loppsstudier.

Denna artikel beskriver tva studier som
bada galler fel i genen PDEG6A. Den
genen ar receptet for att tillverka ett
enzym som kallas stav-specifik cGMP
(Rod cGMP-specific 3’°,5’-cyclic phos-
phodiesterase subunit alpha). Enzymet
cGMP ar viktigt i processen nar ljus-
signal omvandlas till nervsignal i nat-
hinnan. Processen kallas for fototrans-
duktion.

Den forsta ar en artikel fran den inter-
nationella medicintidskriften JAMA,
och beskriver internationellt samarbete
med manga kliniker av en enda form av
RP och har pagatt fran 2001 till 2019.
Syftet med studien ar att forsta orsak,
prognos och eventuell behandling.
Studien inkluderade 57 retinitiker fran
44 olika familjer och fran 12 europeiska
lander, Sverige ar med i detta samar-
bete. For att vara en sa ovanlig gen sa
ar det en relativt stor grupp av retini-
tiker, av recessiva varianter av RP sa
ar det ca 3-procent som har mutation i
PDEG6A. Denna studie ar en viktig fore-
bild for andra liknande studier.

Det racker dock inte att veta i vilken
gen som felet som orsakar RP finns,
inom samma gen kan olika retinitiker
ha olika fel pa genen, alltsa olika mu-
tationer pa samma gen. | denna studie
hittade man 17 nya mutationer som for-
skarna inte har hittat tidigare. Totalt var

det 33 olika mutationer. 190 procent av
fallen sa ger mutationer i PDE6A milda
eller mattliga synnedsattningar, synen
forsamras dessutom symmetriskt pa
bada ogonen. Dessa tva forutsattnin-
gar gor att i PDEGA sa finns det ett bra
“tidsfonster” dar genbehandling vore
mojlig.

Ett bekymmer ar att en stor del i grup-
pen har olika paverkan pa makula sa-
som makulaodem och liknande, och
de flesta genterapier idag ges i maku-
laomradet. Det problemet kan rundas
genom att man skulle kunna ge gen-
terapin langre ut pa nathinnan efter-
som PDEGA paverkar stavarna som till
storsta delen finns i den yttre delen av
nathinnan.

Den andra artikeln ar fran Investiga-
tive Ophtamology & Visual Science
och ar skriven av Ulrika Kjellstrom som
forelaste pa foreningens hostdag 2020.
Studien undersoker sju syskon och
deras tva foraldrar (samtliga med gen-
fel i PD6A) och hur deras cGMP-niva i
blodet ar jamfort med en kontrollgrupp.

Undersokningsmetoden kdnner manga
av oss igen fran nar vi blivit undersokta
i Lund, det ar tva varianter av ERG (dar
man har elektrod i 6gat och i ena fallet
sitter i morkt rum och i andra fallet

i dagsljus), Goldmann synfaltstest dar



man har huvudet i ndgot som liknar en
halv jordglob, OCT dar man far se ett
vaxkakeliknande monster fast svart-
vitt och sa givetvis ett blodprov for att
kunna undersoka genfelet. | detta fall
skulle man ocksa undersoka cGMP-
nivan i blodet, som skulle kunna spegla
forandringar i ogat.

Resultatet av undersokningen var
att de aldre hade framfor allt centralt
seende kvar, medan de yngre hade en
del vidvinkelseende kvar. Synskarpan
varierade fran 0,8 till blindhet. Fullfalts-
ERG visade att stavsvaret uteblev och
att tappsvaret var minskat. Stavarna
skoter morkerseendet och tapparna
fargseendet och det centrala seendet.

Den mutation som familjen har i PD6A-

genen ar savitt man kanner till nyfun-
nen och den orsakar en allvarlig form
av RP dar morkerseendet forsvinner
tidigt och centrala seendet forsvinner
i ett tidigt skede. cGMP-nivan var un-
gefar dubbelt sa hog jamfort med den
friska jamforelsegruppen. Att cGMP i
serum (blod) avviker ar nagot som man
kanske kan anvanda som en markor for
kliniska undersokningar av denna och
andra typer av RP.

Referenser:

1. Clinical Phenotype and Course of
PDEGA-Associated Retinitis Pigmento-
sa Disease, Characterized in Prepara-
tion for a Gene Supplementation Trial
2. Increased Plasma cGMP in a Fam-
ily With Autosomal Recessive Retinitis
Pigmentosa Due to Homozygous Muta-
tions in the PDEGA Gene

Studie om sepofarsen vidare till
nasta fas av kliniska forsok

Av Karl-Fredrik Ahlmark

Vi laser i Sydafrikas motsvarighet till Retinanytt att ProQR Therapeutics har med-
delat att de har slutfort rekrytering av deltagare till fas 2/3 av sina kliniska forsok
avseende sepofarsen for patienter med LCA10 (Leber Congenital Amaurosis).
Denna fas av studien inkluderar totalt 36 patienter som antingen far sepofarsen
eller placebo. For studien ar synskarpa efter tolv manader. Forhoppningen ar att
kunna upprepa de positiva resultaten fran fas 1, dar medelresultatet var en for-
battring av synskarpan med nio rader pa ETDRS-tavlan.

Sepofarsen ar en RNA-terapi syftande
till att atgarda den underliggande or-
saken till LCA10 pa grund av mutationer
i CEP290-genen. Sepofarsen syftar till
att skapa en normal fogning mellan
tva protein, vars bristande samman-
tvinning i normalfallet orsakar LCA10.
Sepofarsen injiceras i 6gat och har fatt
status som sarlakemedel i bade USA
och EU. Sarlakemedel, pa engelska
orphan drug (eller foraldralés medicin),
ar en typ av medicin eller behandling

for en sa pass sallsynt sjukdom att den
inte skulle vara Ionsam att kommersi-
ellt utveckla utan hjalp av statliga sub-
ventioner.

LCA10 ar den vanligaste genetiska or-
saken till synnedsattning bland barn.
LCA10 leder vanligen till allvarlig tidig
synforlust inom de forsta levnadsaren.
Uppskattningsvis 2000 personer har
LCA10 i vastvariden till foljd av denna
mutation.
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17 april — vardag och arsmote, for mer information se artikel i tidningen.

RP-foreningen fortsatter med de populéra traffarna pa Microsoft Teams och tele-
fon. Nedan presenteras programmet oversiktligt, detaljer och information om hur
man kopplar upp sig finns pa https://retinanytt.se/digitala-traffar-for-diskussion-
och-umgange/

Samtalskvall: Tisdag 23 mars kl. 18.00 (obs - tiden)
Microsoft och tillganglighet.
Leds av Stina Biarsjo fran Microsoft.

Samtalskvall: Fredag 2 april kl. 19:00
Paneldiskussion om idrott.
Mark Blake om olika sorters traning.

Samtalskvall: Fredag 9 april kl. 19:00
Yrkesnatverk IT — for alla intresserade som jobbar inom IT eller funderar pa att

jobba inom IT.
Leds av Anders W Persson och Oscar Persson.

Samtalskvall: Tisdag 4 maj kl. 19:00

Barn med RP - foraldratraff igen.

Barntema - foraldraperspektiv — bestamdes pa tidigare traff for foraldrar — alla
valkomnal!

Leds av Therese Eriksson och Oscar Persson.

Samtalskvall: Tisdag 18 maj kl. 19:00
Samhallets stod nu och i framtiden.
Leds av Oscar Persson och Therese Eriksson.



