2 Retinanytt 2022:3

Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

Forvantningar

september-november

Nu gar vi mot host, och kan blicka tillbaka mot sommaren. Den arstid som ofta
innefattar sa mycket forvantningar. Féorvantningar om sol och varme, vila och
ledighet, nya upplevelser, moten med nya platser och manniskor, rekreation, tid
att umgas, tid att lasa bocker eller tid att bara vara. Jag hoppas att manga av era
forvantningar har uppnatts och att ni kdnner att ni kan ta er an och méta hosten

starkta av detta.

Nagra av oss inom foreningen fick moj-
lighet till manga nya upplevelser i borjan
av sommaren da vi akte till Island for att
delta i Retina International World Con-
gress. Denna konferens skulle egentli-
gen agt rum 2020, men fick skjutas upp
pa grund av pandemin, som sa mycket
annat. Nu kunde den antligen genom-
foras, och aven nordiskt 6gonlakarmote
var forlagt till samma tid och plats, sa
totalt lockade kongressen narmare tu-
sen personer som alla kom till Island
uppfyllda av forvantningar om ny kun-
skap och nya upplevelser. Nar det galler
RP-forskningen marks en stark fram-
tidstro och mycket hopp om framsteg
hos forskarna. Det hdnder ju sa mycket
inom forskningen nu, och vi kommer allt
narmare fler tillgangliga behandlingar.
En genterapibehandling mot en specifik
genvariant av RP finns ju tillganglig re-
dan, och en av konferensens héjdpunk-
ter var nog nar Camilla fran Norge berat-
tade om sina upplevelser kring att vara
en av de forsta i Norge att fa denna

behandling. En milstolpe nar det galler
RP-forskningen. | detta nummer finns
flera artiklar som utgor referat fran olika
forelasningar pa konferensen, och fler
kommer i nasta nummer. Dessutom
finns nagra skildringar av hur det var
att delta pa en Rl-konferens, tva av dem
ar skrivna av ungdomar som deltog i
det sarskilda Retina Youth-programmet
under konferensen. Kanske kan detta
inspirera fler att vilja delta nasta gang
som ar 2024 pa Irland.

Slutligen har jag en forvantning infor
hosten, och det ar att traffa manga av
er i Helsingborg, pa RP-féoreningens
hostdagar 11-13 november pa Sunds-
garden. Manga upplever att det ibland
ar stressigt med dessa moten lordag-
sondag, sa denna gang borjar vi redan
fredag kvall, och avslutar tidigt sondag
eftermiddag. Se inbjudan med program
inne i tidningen. Valkommen med din
anmalan!

Susanne Mirshahi



Svenska RP-foreningen

Postadress:
Gotlandsgatan 44, 4 tr
116 65 STOCKHOLM

Besoksadress:
RP-foreningen
Gotlandsgatan 44, 4 tr

Administrator:
adm (snabel-a) retina-sweden.se

Plusgiro 62 21 08-9
Gavor pg 24 75 19-2

Webbplats:
www.retinanytt.se

For att logga in pa medlems-
sidorna galler I6senordet
”Nyhet18”.

Ansvarig redaktor:

Caisa Ramshage

tfn: 070-60 511 60,

caisa (snabel-a) retina-sweden.se

Karl-Fredrik Ahlmark,
karl-fredrik (snabel-a)
retina-sweden.se

| redaktionen:
Susanne Mirshahi,
tfn: 0730-68 18 80,
susanne (snabel-a)
retina-sweden.se

AP Retinanytt 2022:3

september-november

Retinanytt utkommer i mars, juni, septem-
ber och december. Manusstopp ar den 15:e
i manaden fore utgivningsmanaden.
Innehall

1 Ledare

3 Kort summering av Retina
International World Congress 2022

RP-foreningens hostdagar

Island i mitt hjarta

Genterapi for RPEG65 tillganglig pa
Sahlgrenska

4
5 Arftliga makuladegenerationer
6
7

8 Kliniska aspekter av RP

9 Camilla fick Luxturna

10 Erfarenheter av genterapi, RPE65
11  Retina International — vad ar det?

12 Battre effektmatt i RP-studier

13  Stamceller och nathinnesjukdomar
14 Ung pa RP-konferens

15 Retina Youth pa Island

16 Pagang

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.




Kort summering av Retina
International World Congress 2022

Av: Susanne Mirshahi

Under avslutningen av konferensen holls ett par sammanfattande foredrag, som
tog upp nagra punkter som utgjort lite av essensen fran denna konferens. Har
foljer ett forsok till en mycket kort summering av detta.

IRD (arftlig nathinnedegeneration) har
nu gatt fran att vara en obotlig sjukdom
till att vara behandlingsbar (om an hos
en liten andel av patienterna i nulaget)!

En stor milstolpe har natts da vi fatt
den forsta godkdnda genterapin pa
marknaden, dar dessutom finansiering
ar godkand i flera lander. Det pagar ett
stort antal studier vid ett flertal gen-
varianter.

Utdver genterapi finns andra for-
skningsspar med lovande resultat, som
t.ex. optogenetik och antisensterapi.

Da vi nu borjar fa erfarenhet av kliniska
studier star det alltmer klart att vi be-
hover en omstart kring studiedesign,
och hur vi mater och varderar resultat
for RP och liknande nathinnesjukdo-
mar. Funktionell syn ar ett sa komplext
begrepp, och det kravs sa mycket mer
an matning av synskarpa for att vardera
resultat av behandling.

Nar det galler studier som involverar
barn kravs an mer eftertanke och planer-
ing av studiedesign och utvardering.
Barn ar inte sma vuxna.

Att fa ett gentest genomfort bor vara en
rattighet for alla med en IRD-diagnos.

En faststadlld genotyp kan ge informa-
tion om prognos, vilket ofta ar viktigt
for den enskilde och en specifik diag-
nos kan inge ett slags lugn och man
kan ga vidare med att hantera sin sjuk-
dom.

Samarbete med patientorganisationer
ar viktigt. ERN-EYE ar ett sadant exem-
pel pa samarbete (European Reference
Network — Rare EYE diseases). Detta
kan ge fler tillgang till bade gentestning
och behandling. Ett gott samarbete
mellan forskare och lakemedelsindus-
tri ar ocksa viktigt, da industrin sitter
inne med mycket kunskaper, men aven
mojlighet till finansiering av nédvandi-
ga studier.

Forbattrat och fordjupat arbete med
fenotypning och genotypning behovs.
Att ringa in bade fenotyp och genotyp
ar viktigt for bade optimalt omhander-
tagande och eventuell behandling.

Det har mer och mer uppmarksammats
den stora andel av personer med RP
som aven har nagon form av syndrom,
med andra organ an ogat involverat.
For dessa personer ar det kanske annu
viktigare med tidig och korrekt diagnos
for att fa optimal hjalp.



Svenska RP-foreningens hostdagar pa Sunds-
garden, Helsingborg 11-13 november 2022

Alla medlemmar, anhoriga och andra intresserade halsas hjartligt valkomna till
en helg pa Sundsgarden i Helsingborg. Hostdagarna genomfors som en samver-

kanskurs av Sundsgarden tilsammans med Svenska RP-féreningen.

Fredag 11 november
Ankomst och incheckning fran kil 17:00

18:00-19:30
19:30-21:00

Middag

Presentation av Sundsgarden, helgens program, presentation
av deltagarna. Fortsatt mingel och umgange over lite snacks
och nagot att dricka.

Lordag 12 november

07:30-09:00 Frukost

09:00-10:00 Stress, stresshantering, aterhamtning (forelasning)

10:00-10:30 Fika

10.30-11.00 Anvandbara appar for synskadade

11.00-12.00 Traning och avslappningsoévningar

12:00-13:30 Lunch

13:30-14.00 Foreningens hostmote

14.00-15.00 Gruppdiskussioner om copingstrategier och stresshantering
vid synnedsattning

15:00-15:30 Fika

15:30-17:00 Hjalpmedelsvisning av hjalpmedelsforetag

17:00-18:00 Egen tid

18:00-19:30 Middag

19:30-21:00 Musikquiz med Ewe Windahl. Fortsatt mingel och umgange over

lite snacks och nagot att dricka

Sondag 13 november

07:30-09:00 Frukost

09:00-10:00 Gruppdiskussioner med tema arbetsliv och skola. Gruppin-
delning med foraldrar/anhoriga resp. retinitiker i olika grupper.

10.00-10.30 Fika

10:30-11.00 Utvecklingen inom RP-forskning och behandling de senaste
decennierna. En exposé av professor Sten Andreasson,
ogonkliniken, Lund

11.00-11.30 Erfarenheter av RP-forskning i Ngoya. Monika Meinert, 6gon-
specialist och doktorand.

11.30-12.15 RP i barnaar och skolaldern, overlakare Lotta Granse, Lund

12:30-13:30 Lunch

13:30-15:00 RP och gener. Gentester blir allt viktigare, men hur tyder man
det svar man far? RP, genetik och arftlighetsmonster.
Overlikare Ulrika Kjellstrém, égonkliniken, Lund

15:00 Avslutande fika

15:30 Hemfard



Sista anmalningsdag ar 7 oktober.

Anmalan kan goras i formular pa hemsidan (www.retina-sweden.se). Betalning
gors till plusgiro 62 21 08-9 eller via Swish nr 123 125 91 83 senast 7 oktober.
Ange namn och “Hostdagar” i textfaltet vid betalning.

Kostnad medlemmar 1000 kronor per person i dubbelrum och 1400 kronor i
enkelrum. Kostnaden ar subventionerad med hjalp av SPSM. Kostnad for icke-
medlemmar: 1600 kronor per person i dubbelrum och 2000 kronor i enkelrum.
Fran Helsingborgs central kan man ta sig med buss till Sundsgarden, linje 218
eller 219. Se www.skanetrafiken.se och sok pa hallplats Sundsgarden.

Om du ar beviljad fardtjanst kan du ta kontakt med fardtjansthandlaggare i den
egna kommunen for att soka riksfardtjanst. Du kan aven soka ”fardtjanst pa an-
nan ort” for resa mellan t.ex. centralen och folkhogskolan.

Reseersiattning kan erhallas fran SPSM upp till 952 kr per ar och person (endast
vuxna). Detta bidrag soks retroaktivt med hjalp av folkhogskolan efter motet.

Det kommer finnas mojlighet att ta del av forelasningarna via Teams under I6rdag
och séndag. Kostnaden for att delta via Teams ar 100 kr, vilket satts in direkt pa
foreningens forskningsfond, plusgiro 24 75 19-2.

For fragor eller om du behover hjalp med anmalan, kontakta nagon av oss i
arrangorsgruppen:

Susanne Mirshahi tel. 0730-68 18 80, susanne@retina-sweden.se

Caisa Ramshage tel. 0706-05 11 60, caisa@retina-sweden.se

Erika Larsson, tel. 0762-60 72 27, erika@retina-sweden.se

Weiwei Yu, tel. 0706- 11 62 81, weiwei@retina-sweden.se

Arftliga makuladegenerationer

Av: Susanne Mirshahi

Line Kessel pratade pa Rl-konferensen om arftliga makuladegenerationer, inte
att forvaxla med aldersrelaterad makuladegeneration. Den arftliga varianten rak-
nas in i sjukdomsgruppen IRD, och kdnnetecknas av initial paverkan pa tappar-
na, med forsamrad synskarpa, fairgseende, kontrastseende och paverkat centralt

synfalt som foljd.

Sjukdomarna kan ha recessiv eller
dominant arftlighet. Exempel pa arftliga
makuladegenerationer ar Stargardts,
Bests vitelliforma makuladystrofi och
X-bunden retinoschis. X-bunden reti-
noschis innebar att asymtomatiska
maodrar bar anlaget vidare, men pojkar
kan utveckla sjukdomen.

De flesta arftliga makuladegeneration-
er debuterar i unga aldrar. Det ar inte
ovanligt att personer i samma familj far
olika symtom trots att de har samma

genotyp.

Stargardts sjukdom ar kopplad till en
mutation i ABCA4-genen och den arvs
recessivt. De flesta debuterar tidigt,
men det forekommer aven att symto-
men visar sig forst i hogre alder. All-
varlighetsgraden varierar, och ar kopp-
lad till aktiviteten hos ABCA4-proteinet.
Det finns pagaende kliniska studier pa
Stargardts sjukdom. Raden till nagon
som har Stargardts ar ungefar samma
som till alla med IRD, anvand garna sol-
hatt och solglasogon for att skydda mot
UV-ljus och undvik rokning. En person
med mutation i ABCA4-genen ska inte
ta A-vitamin, vilket mojligen kan pa-
verka sjukdomen negativt.



Island | mitt

Av: Asa Gunnarsdotter

hjarta

Varje gang jag kommer till Island sa tanker jag "Har maste jag bara fa bo nagon
gang i mitt liv”. Ett lugn infinner sig och jag kanner mig hemma. Det karga men
sa vackra och unika landskapet som ger mig en kidnsla av att landa pa manen.
Manniskorna som jag tycker ar sa vanliga, lugna och arliga. Mentaliteten pamin-
ner om den hos norrbottningar, som ar mitt ursprung. Detta ar min tredje visit pa
Island. Hade formanen att bo i Reykjavik en hel sommar. Da jobbade jag i koket
pa ett alderdomshem och bodde inackorderad hos den paranta islandskan Magnea.

Nagra ar senare fick jag atervanda for
ett nordiskt RP-mote och nu i juni var
det ater dags, da for Retina Internation-
als konferens som skjutits upp i tva ar
och nu antligen kunde aga rum.

Pa Sveriges nationaldag, 6 juni, sam-
lades fem taggade retinitiker och tre
entusiastiska ledsagare pa Landvetter
flygplats for att flyga mot Reykjavik.
Val framme sa checkade vi in pa vart
fina hotell precis invid den stora konfe-
rensanlaggningen Harpa. Har skulle vi
stannai en vecka. Tre dagar agnades at
Rl-konferensen och resterande dagar
at att upptacka on.

Den andra dagen gjorde ganget en tur
till sodra Island. Har ligger massor med
vulkaner sasom Eyijafjallajokull som
orsakade flygkaos med sina utbrott av
vulkanisk aska 2010. Vi vandrade runt
oppningen pa vulkankratern Kerid och
fick strosa pa en lava-svart sandstrand
dar nasta stopp ratt over haven ar An-
tarktis. Svindlande tanke.

Innan konferensen drog igang hann
jag och min dotter som var med som
ledsagare med en ridtur pa islandshast
over lavafalt och genom backar. Solen
stralade och det goda vadret holl i sig
under hela var vistelse.

Konferensen inleddes med roliga och
bra tal av arrangorerna och darefter

gastades vi av den briljanta stand-up-
komikern Ari Eldjarn. Jag skrattade sa
tararna rann. Kan varmt reckommendera
hans forestallning som finns pa Netflix
”Pardon my Icelandic”.

Konferensen holl hog klass med in-
tressanta men svarforstaeliga forelas-
ningar av experter fran varldens alla
horn. Luncherna och pausfikorna var
kulinariska. Tyvarr hann man inte prata
med sa manga som man kanske skulle
ha 6nskat. Men vi fran Sverige holl en
hog stamning och det var valdigt roligt
att traffas och prata RP men ocksa an-
nat.

Som sista aktivitet besokte vi den Gyl-
lene cirkeln som bland annat innebar
ett besok till ett gejser-omrade dar det
puttrar och gejsern Strokkur sprutar
en kaskad av vatten cirka 15-20 meter
rakt upp i luften. Turen avslutades med
ett valfortjant varmt och avslappnande
bad samt ler-ansiktsmask i den kanda
badanlaggningen Bla lagunen.

For mig kunde veckan inte bli battre.
Ett fantastiskt land att fa vistas i med
ett fantastiskt gang dar man kunde
vara och fungera som man gor utifran
sina forutsattningar. Det lustiga da ar
att man knappt tanker pa sin synned-
sattning. Jag ser redan fram emot kon-
ferensen pa Irland om tva ar nar det ar
dags igen, och jag hoppas jag inspire-
rat nagra nya deltagare att hanga med
dit.
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Genterapi for RPEG65 tillganglig pa Sahlgrenska

Genterapin Luxturna ar godkind for anvindning i Sverige. Ogonsjukvarden pa Sahl-
grenska Universitetssjukhuset i Goteborg ar i nulaget den enda kliniken i landet som

ar certifierad for att ge behandlingen.

Det ar endast en mycket liten andel av
alla patienter som har RP som har just
denna genvariant. Om du vet att du har
mutation i genen RPE65 kan du hora av
dig direkt till Sahlgrenska for att dis-
kutera om du kan vara aktuell for sa-
dan behandling. Forutom krav pa mu-
tationen i bada genkopiorna kravs aven

viss bevarad synfunktion. Om du inte
gjort ett gentest, eller inte vet resulta-
tet av testet, sa ska du forst vanda dig
till din 6gonklinik pa hemorten for att
radgora och gora gentest dar. Mer in-
formation fran Ogonsjukvarden, Sahl-
grenska med kontaktuppgifter finns pa
foreningens hemsida.



Kliniska aspekter av RP

Av: Karl-Fredrik Ahlmark

Professor Elise Heon, fran The Hospital for Sick Children i Toronto som &r en
vilkand forelasare pa omradet arftliga nathinnedegenerationer, holl under arets
RI ett par olika foredrag som behandlade kliniska aspekter inom omradet.

Heon berattade att nar hon bodrjade
agna sig at RP for nagra decennier se-
dan trodde de att det fanns tva gener
som orsakar nathinnedegenerationer. |
dag vet man att det finns over 200 gen-
er, vissa talar om over 300 gener, som
ar sjukdomsalstrande. Det signalerar
enligt Heon en av hennes kapphastar,
att det inte bara finns en fenotyp eller
en behandling. Tvartom finns en mang-
fald av fenotyper, det vill saga utfall
eller praktiska resultat av en persons
nathinnesjukdom. Beroende pa alder
kan man befinna sig i olika stadier av
ett sjukdomsforlopp, som kan vara i
olika grad statiskt eller dynamiskt. Det
gor att behoven skiljer sig at och sym-
tomen ar varierande, utifran de olika
stadierna. Enligt Heon ar vi inte sa duk-
tiga i dag pa att prata om sjukdomens
stadier, vilket behover ske mer.

Det ar har Patient-reported Outcome
Measures (PROMs) blir centrala, dar
man fokuserar pa den praktiska paver-
kan pa patientens dagliga liv. Sadana
indikatorer behover i hogre utstrack-
ning inkluderas i kliniska forsok. Dessa
PROMs behover dessutom skraddarsys
for de olika stadierna och aldrarna som
ar aktuella. Exempelvis har det inte fun-
nits specifika PROMs for barn, utan man
har anvant sig av sadana som anvands
for vuxna, men som Heon sager ar barn
inte sma vuxna utan de ar individer i
sin egen ratt med egna forutsattningar
och darfor behover PROMs avpassas
for deras dagliga forutsattningar.

En utmaning ar dessutom att utfallsmat-
ten som anvands maste mota kriterier-
na som lakemedelsmyndigheter satter
upp. Dar kan utfallsmatt behoéva jus-
teras under kliniska forsdkens olika
stadier givet deltagarnas fenotyper,
men det kan aven behdva diskuteras
vad som ar matt pa funktionell syn.
Synskarpa ar exempelvis i sig kanske
inte ett matt pa funktionell syn men kan
vara en visuell funktion som ar en av
flera delar, vilka sammantagna behovs
for att uppna funktionell syn, det vill
sdga syn som gar att nyttja i vardagen.

En diagnos ar enligt Heon inte en
avgransad detalj, utan en helhet och en
kombination av parametrar som inklu-
derar fenotyp med naturalférlopp och
funktionella forandringar, liksom geno-
typ som avser strukturella forandrin-
gar. Man behover kunna forsta bade
vad som forandras och vad som inte
forandras over tid, darfor behovs bade
naturalforloppsstudier och kliniska
forsok pa nya behandlingsmetoder, vil-
ka sammantagna bidrar till laggandet
av det stora RP-pusslet.

Heon anger aldrig en siffra eller pro-
centsats for att definiera en persons
sjukdom, det ar alltfor vilseledande och
begransande att tala i sadana termer,
givet den komplexitet och kombination
av olika faktorer som enligt ovan ringar
in sjukdomen och dess olika stadier.



En siffra eller procentsats betyder in-
genting i sammanhanget menar Heon,
eftersom variationen ar sa stor, aven
inom samma familj och for samma mu-
tation. En och samma mutation kan or-

saka olika fenotyper hos olika individer.
Det kan enligt Heon racka med att grovt
ringa in stadierna som early, moderate
eller late stage of disease.

Camilla fick Luxturna

Av: Susanne Mirshahi

Camilla ar en ung norsk kvinna som ar en av cirka tio patienter i Norge som hit-
tills fatt den nya genterapin Luxturna. Hon beraittade mycket personligt under
Rl-kongressen hur det var att fa denna maojlighet; bade innan, under och efter
behandlingen. Hon och hennes bror var nummer 3 och 4 i Norge att fa Luxturna,

och Camilla behandlades i augusti 2021.

Hon berattade att hon alltid varit en ak-
tiv tjej, hon gick pa idrottsgymnasium
och holl igang och levde ett aktivt liv
dar hon in i det langsta forsokte ig-
norera sin ogonsjukdom och ville leva
ett normalt liv som alla andra. Nar det
stod klart att hon kunde vara en poten-
tiell kandidat till att fa den nya behan-
dlingen berattade hon for vanner i sina
egna sociala medier, men gick inte ut
med det i media. Hon var lite radd att
bli forvandlad fran vanlig manniska till
en "RP-manniska”. Till en borjan var
det mycket oklart om myndigheterna i
Norge skulle godkanna finansiering av
behandlingen, men nar sa SMS:et kom
att det var klart med finansieringen ock-
sa berattade hon hur tararna kom och
vilken lattnad hon kande att hon inte
skulle behova starta insamlingar for att
kunna finansiera sin egen behandling.

Nar allt var klart och det skulle borja
forberedas for att hon skulle fa sin be-
handling berattar hon hur hon nastan
kande sig behandlad som en rockstjar-
na. Hon var givetvis nervos for sjalva
operationen, men allt gick enligt plan
och allt sag bra ut aven vid uppfoljnin-
garna.

Det var en stark berattelse nar Camil-
la berattade hur hon faktiskt kunde se
klarare efter behandlingen, hon sag
farger klarare, hon kunde ga ut och
titta pa natthimlen och se stjarnorna.
Hon berattade om sin stora tacksamhet
over att ha fatt denna majlighet till be-
handling, och hur den paverkat hennes
framtids-tro. Nu vagar hon planera
framat igen och tro pa att hon ska kun-
na leva sitt liv normalt, och ater vaga
leva ut de drommar hon haft.



Erfarenheter av genterapi, RPE65

Av: Susanne Mirshahi

Line Kessel, 6gonldkare pa Rigshospitalet i Kopenhamn beréttade pa Rl-konfe-
rensen om de erfarenheter man nu har fran genterapi, och da framst vid RPEG65.
Manga kliniska studier har genomforts eller pagar, som syftar till att ge genterapi
vid en specifik genetisk variant av RP. Storst erfarenhet finns av genterapi vid
retinal dystrofi relaterat till RPE65-genen. Denna behandling finns sedan nagra
ar som godkant lakemedel bade i USA och Europa, och séljs under namnet Lux-

turna.

Generellt sa kan en genterapi fungera
pa olika satt; den kan syfta till att ersat-
ta en defekt gen med en frisk, den kan
inaktivera den defekta delen eller sa
kan den modifiera den defekta genen.

Utvecklingen fran de forsta kliniska
forsoken fram till en godkand behan-
dling har varit lang och svar. De forsta
genterapiforsoken genomfordes i labo-
ratorium 1972, de forsta djurforsoken
1994 och 1997 identifierades RPEG65-
genen som man alltsa nu har en gen-
terapi riktad mot. For att vara lamplig
kandidat till att fa den nu godkanda be-
handlingen Luxturna maste det finnas
mutationer i bada kopior av RPEG65-
genen och man maste ha ett visst matt
av kvarvarande synfunktion. Behan-
dlingen kan inte ge nagra nya celler,
utan endast forbattra funktionen hos
kvarstaende synceller. Luxturna ges
som en injektion under narkos. Det ar
ett operativt ingrepp dar forst glaskrop-
pen lyfts och darefter ges injektionen
under nathinnan. For att undvika im-
munreaktioner efter behandlingen ges
sedan kortison under nagra veckor.

Line Kessel berattade sedan om hur

patienter som fatt Luxturna upplevt be-
handlingen. RPE65 ar en form av RP
som gor att det kravs extremt mycket
ljus for att kunna se. Manga har beréttat
att formagan att se vid lagre ljusstyrka
ar en av de storsta vinsterna med be-
handlingen. Synfaltet forbattras for en
del, medan paverkan pa synskarpan
for de flesta inte ar sa stor. Nagra ci-
tat fran behandlade patienter: ”Nu kan
jag se manens form”, ”Nu kan jag se
stjarnorna”, ”Nu kan jag ga ut och han-
dla sjalv’, ”"Mamma, ditt har har flera
farger” och ”Nu maste jag inte langre
ha stralkastare hemma”.

Det man lart sig sa har langt ar att be-
handlingen verkar vara saker att ge,
det har inte forekommit sarskilt myck-
et biverkningar, och fa allvarliga sa-
dana. Framst har det handlat om lo-
kala reaktioner. Immunreaktioner kan
man motverka med kortison. Katarakt
har utlosts hos cirka 10 procent av de
behandlade. Manga undrar forstas hur
lange effekten kommer att sitta i. Man
tror och hoppas att den kvarstar under
cellernas livstid, men man vet inte det-
ta sakert annu, utan det ar en sak som
aterstar att utvardera.

10



Retina International — vad ar det?

Av: Caisa Ramshage

1978 sa hade de forsta RP-foreningarna i varlden lyckats hitta varandra - det var
den finska RP-foreningen och den forening som nu heter Fighting Blindness i
USA som forst fick tag pa varandra. Senare lyckades de hitta nagra till och tyckte
det var en bra idé att bilda en internationell paraplyorganisation for att kunna
utbyta erfarenheter med varandra och lattare fa kontakt med forskare runt om i

varlden.

Det har var innan internet blev var mans
egendom. Internationella telefonsamtal
var mycket dyra och sa aven flygbiljet-
ter. Trots alla dessa utmaningar lyck-
ades man skapa en gemensam forening
och med tiden sa arrangerades ater-
kommande internationella konferenser
med tva ars mellanrum dar de framsta
forskarna inom nathinnedegeneration-
er bjods in for att dels lara oss retinitik-
er om vad som hander inom forsknin-
gen, dels informera varandra om vad
de hade kommit fram till sedan sist.
Idag ar Retina International (RI) en
paraplyorganisation med 43 medlems-
foreningar fran vitt skilda lander som
till exempel Chile, Taiwan, Australien,
Bulgarien och Sverige. Syftet ar fort-
farande detsamma, hjalpa forskningen
framat och hjalpa foreningarna att in-
formera medlemmarna om forskning.
Det som tillkommit ar att Rl numera har
anstallda och darmed kan bidra mer
med lobbyverksamhet bade pa FN-niva
och EU-niva. Vi tillhér gruppen ovan-
liga sjukdomar och det finns inte lika
stort intresse hos lakemedelsindustrin
av att ta fram lakemedel till en liten pa-
tientgrupp som till en stor grupp som
till exempel patienter med hogt blod-
tryck eller hjartsjukdomar.

Mycket arbete har lagts ner for att gora
det enklare for lakemedelsforetag att

arbeta med ovanliga sjukdomar. Pa
samma satt arbetar man nu med lobby-
ing for att de mediciner som tas fram
ska komma retinitiker till del. Det kan
vara latt for myndigheter i ett land eller
forsakringsbolag att “raka glomma” att
se till att aven en liten patientgrupp far
tillgang till de mediciner och behandlin-
gar som finns. Som grupp pa nationell
niva ar vi retinitiker ganska fa, men tit-
tar man pa samtliga personer som har
ovanliga sjukdomar pa EU-niva sa ut-
gor vi plotsligt en stor grupp.

Utover detta lobbyarbete sa fortsat-
ter Rl ge oss som forening stod med
vilken typ av forskning som ar mest in-
tressant att informera vara medlemmar
om. For cirka tjugo ar sedan var det
inte sd mycket forskning som pagick,
men numera kanns det som en standig
varflod av artiklar om arftliga nathinne-
sjukdomar som publiceras, och det ar
valdigt tacksamt att kunna luta sig mot
Rl:s personal som har kompetensen att
salla bland alla dessa.

Till sist har vi de fysiska konferenserna
som fortfarande arrangeras vartannat
ar dar vi har mojlighet att prata direkt
med forskare, men aven, och kanske
det viktigaste av allt, att kunna utbyta
erfarenheter med andra RP-foreningar.
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Battre effektmatt

Av: Caisa Ramshage

| RP-studier

Innan man startar ett kliniskt forsok sa bestaimmer man sig for vad som ska an-
ses vara ett bra slutresultat, och vilka effektmatt eller effektvariabler man ska
anvanda for att mata detta (i vetenskaplig litteratur pa engelska anvands begrep-

pet endpoints).

Det kan till exempel vara att:

. synfaltet inte ska forsamras for minst 90% av deltagarna i studien
. synfaltet ska 6ka med minst 5 grader for 80% av deltagarna
. synskarpan ska forbattras sa att 75% av deltagarna ska kunna lasa

tva rader till pa en syntavla

For ett par choroideremi-studier har detta beslut stalit till problem.

Pa Retina Internationals konferens
pa lIsland berattade doktor Robert
Koenekoop om de senaste resultaten
fran forsok inom choroideremi. Detta
ar en sjukdom som paverkar tre lager
i nathinnan, det ar fotoreceptorerna,
aderhinnan och pigmentepitelcellerna.
Typiskt sjukdomsforlopp ar att man ar
nattblind i barndomen och sedan ut-
vecklar tunnelseende, men man blir
vanligen inte blind forran i 70-80-arsal-
dern. Det langsamma forloppet ar givet-
vis positivt for de retinitiker som har
just denna variant, men for forskarna ar
det svart nar en sjukdom gar langsamt
eftersom det da blir svart att pavisa
positivt resultat av behandlingen.

Biogen har genomfort en studie, kallad
STAR-studien, pa flera olika center for
choroideremi. Tyvarr nadde inte resul-
tatet i fas lll de uppsatta effektmalen,
men flera deltagare i studien rapport-
erade anda positiva resultat. Tyvarr sa
ansag foretaget Biogen att studien fall-
erade utan att diskutera det med de in-
volverade centren. Man har heller inte
publicerat data fran studien. Inte heller
studien AGCT-501 for konsbunden RP,
som visat en del positiva resultat,

nadde uppsatta effektmal.

Vad gor man nu? Ja, dels maste man
ta fram battre, mer anpassade, effekt-
variabler att mata. Synskarpan ar kan-
ske inte alltid det basta mattet nar det
galler retinitiker. Forskaren David Birch
vid University of California kommer att
genomfora en naturalforloppsstudie
som stracker sig over 24 manader, dar
man kontrollerar synfalt, autofloure-
sens och synskarpa hos manliga del-
tagare mellan 14 och 70 ar. Naturalfor-
loppsstudien gors for att se hur synen
forsamras hos retinitiker som inte far
nagon behandling och resultatet fran
studien kan anvandas som grund for
att besluta om rimliga effektmatt. Om
det i naturalforloppsstudien visar sig
att deltagarna normalt sett forlorar 3
grader synfilt per ar, sa kanske det ar
ett rimligt effektmatt att snittet for del-
tagarna som far behandling ar synfalts-
forsamring pa hogst 0,5 grader under
ett ar.

Slutkommentaren fran Robert
Koenekoop var: Vi ger inte upp!

Vi behover battre effektmatt (end-
points)!



Stamceller och na

Av: Caisa Ramshage

thinnesjukdomar

En del av forelasningarna pa Rl handlade om behandlingar for aldersrelaterad
makuladegeneration (AMD). Aven om det ir en annan sjukdom an RP sa finns
det stora likheter da bada handlar om att nathinnan degenererar. Det man kom-
mer fram till nar man forskar om behandlingar for AMD kommer att vara till god
hjalp aven nar man forsoker hitta behandlingar for olika former av RP.

Ett av sparen ar att anvanda stamcel-
ler. Doktor Kapil Bharti leder ett klini-
skt forsok dar man ska anvanda maku-
la-patienters egna celler for att gora
stamceller av, sa kallade inducerade
pluripotenta stamceller (IPS). Vid maku-
ladegeneration ar det pigmentepitelcel-
lerna som dor forst. Dessa celler ser ut
som huvuden med har som star rakt
upp och de ar en slags serviceceller i
nathinnan som skoter om syncellerna
(tapparna och stavarna). Nar pigment-
epitelcellerna dor medfor det att syn-
cellerna med tiden ocksa dor. Planen ar
att man tar celler fran patienten, back-
ar dem till stamceller och sedan tvin-
gar man dem att bli pigmentepitelcel-
ler. Cellerna odlas pa en vav som kan
brytas ner i kroppen. Nar man fatt ihop
tillrackligt manga celler transplanterar
man hela vaven med pigmentepitelcel-
ler in i nathinnan pa en del som heter
Bruchsmembran. Pa sa satt hoppas
man kunna radda tapparna och stavar-
na genom att de far nya pigmentepitel-
celler som servar dem. Men det ar en
lang process fran det att man tar blod
fran patienten och programmerar om
dem till stamceller. Sedan tar det 164
dagar att odla en tillracklig mangd med
pigmentepitelceller och det ar viktigt
att cellerna blir just pigmentepitelcel-
ler, det maste vara minst 99,5% av dem.
En annan svarighet ar att de maste

vara tillrackligt mogna, och det ar nagot
som man numera anvander artificiell
intelligens for att analysera vilka som
ar redo for transplantation. Man soker
ocksa efter felaktiga celler och nar sa-
dana hittas sa tar man bort dem med en
laserstrale. Som i alla kliniska forsok
sa har man genomfort test pa djur, forst
pa rattor dar man kunde konstatera att
vdaven forsvann pa tio veckor och se-
dan har man testat pa gris for att se
att operationsmetoden fungerar. Man
har behandlat 12 patienter an sa lange
i detta fas I/l forsok. Fordelen med att
anvanda IPS-celler som tas fran pati-
enten sjalv ar att risken for avstotning
minskar.

AMD ar vanligast hos aldre patienter,
de Over 65 ar, och att slippa anvanda
immunnedsattande medicin ar darfor
viktigt. Samtidigt ar detta en langsam
och arbetskravande metod. Idag tar det
cirka sex manader att producera celler.
Darfor arbetar man mycket med att au-
tomatisera processen sa mycket som
det ar mojligt. For att den har behan-
dlingen ska kunna fungera sa kravs det
att man har fungerande synceller kvar
i nathinnan. Vi passade pa att fraga om
varfor man inte odlar fram tappar och
stavar ocksa, eftersom det skulle vara
till stor hjalp for oss med RP, men de
ar tydligen mycket mer komplexa celler
an vad pigmentpitelceller ar.
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Ung pa RP-konferens

Av: Hannes Thorslund

Mitt namn ar Hannes Thorslund och jag ar 20 ar. For tre ar sedan fick jag dia-
gnosen CHM*, nagot som kom som en chock fér mig. Jag var medveten om att
jag hade daligt morkerseende men jag visste inte vad det berodde pa. | ar fick jag
genom RP-foreningen mojlighet att delta i Retina International Youth konferens

i Reykjavik.

Konferensen vande sig framfor allt till
personer med RP i aldrarna 18-32 ar,
men det var aven en del aldre med. To-
talt var vi cirka 20 personer fran hela
viarlden som deltog, varav vi var tva
fran Sverige. Det kdndes nervost att aka
ivag sjalv men det var ett val jag gjorde
da det kindes som om detta skulle gora
att jag "tvingades” att ta mer initiativ
och ga utanféor min bekvamlighets-
zon. Det som lockade mig med resan
var att traffa andra unga i samma situ-
ation som mig. Detta blev forsta gan-
gen som jag traffade nagon annan med
grava synfel. Ungdomsdelen pagick
under ungefar tva dygn och innebar
manga olika former av aktiviteter. Mest
givande var en foreldasning dar nagra av
ledarna berattade om sina karriarer och
hur deras synfel paverkat valen som de
gjort, samt hur de bearbetat olika mot-
gangar. Detta gav mig hopp om fram-
tiden. Under ett av passen diskuterade
och bestamde vi vad ungdomsdelen av
Retina International ska ha for visioner
och mal. Métet pa Island var den forsta
konferensen med en separat del for

ungdomar. Det var darfor som vi fick
mojlighet att vara med och utforma
gruppens framtida arbete. Vi fick ocksa
ta del av aktuell forskning om genterapi
samt varfor det ar viktigt att gentesta
sig. Dock var det stundtals lite svart

att hanga med i alla engelska veten-
skapliga begrepp. Det tillfallet kom
ocksa att handla om moétet med varden
och hur olika det kan se ut beroende
pa vilken ladkare man moter och vilket
land man bor i. Den forelasaren tryck-
te mycket pa att man maste sta pa sig.
Den roligaste sociala aktiviteten vi
gjorde hette Amazing race. Vi delades
in i grupper och sedan fick vi tillsam-
mans ta oss runt i Reykjavik och Iosa
olika mer eller mindre tokiga uppdrag.
For mig personligen var det skont att
se att personer som var helt beroende
av sin vita kdapp kunde hdnga med pa
en sadan har uppgift och ha kul. Att fa
en sadan har diagnos ar skrammande
och svart att greppa, speciellt ndr man
inte har nagra andra synskadade runt
sig. Resan blev en slags reality check
pa hur det kommer att bli for mig
framover. Det kandes jobbigt men gav
ocksa en framtidstro nar jag sag att ett
synhandikapp inte behodver hindra sa
mycket som jag trodde. Nasta konfer-
ens blir om tva ar pa Irland. Vore kul om
vi var fler ungdomar fran Sverige som
kommer ivag pa den.

(Red. anm: * CHM kallas ocksa for cho-
roideremi, en variant av RP dar mu-
tationen som orsakar synfelet sitter i
CHM-genen.)
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Retina Youth pa Island

Av: Oliver Eriksson, Gagnef

Resan startade en oro over att sta i ko pa Arlanda. Pa nyheterna hade de under
hela veckan varnat for langa koer infor sakerhetskontrollen sa jag var pa plats
tidigt. Men som tur var fl6t allt pa bra och jag var igenom allt pa 20 minuter. Jag
fick manga timmar att ga och handla i taxfree och ata nagot gott innan flyget till

Island.

Nar planet landade kdandes allt overk-
ligt, landskapet och miljon var helt an-
norlunda. Det var som ett manlandskap
med lavafalt som var helt kala. Buss-
turen mot Reykjavik tog cirka 45 minut-
er genom det fantastiska landskapet.
Val framme i Reykjavik mottes jag av
en stad som kandes valdigt internatio-
nell.

Under tva dagar var det ungdomskon-
ferens. Det var ungdomar mellan 18-35
ar fran hela varlden. Det var sa roligt
och intressant att traffa andra ung-
domar med liknade synproblem som
mig sjalv. Jag har tidigare aldrig traffat
nagon i min egen alder att prata om det-
ta med. Sa for mig personligen var det
valdigt givande att kanna gemenskap
med hela gruppen av ungdomar.

Under de tva dagarna hann vi med
mycket, bade ldara kdnna varandra, ha
erfarenhetsutbyte och traffa forskare.
Vi startade varje morgon med yoga.
Sedan arbetade och pratade vi om
framtiden for oss med RP. Ledarna for
konferensen berattade vad de hade for
yrken och vi diskuterade vad vi som
synskadade kan arbeta med. Nagot vi
arbetade fram tillsammans var en defi-
nition av var synproblematik. Ett stort

fokus pa konferensen var mojlighet-
er till behandling och framtidens for-
skning.

Efter ungdomskonferensen var det tre
dagar med ”Retina International World
Congress”. Det var en maktig invigning
av kongressen av Islands president.
Han var véldigt underhallande och ro-
lig att lyssna pa. Islands basta komiker
Ari Eldjarn holl sedan i underhallnin-
gen med en fantastiskt rolig show. Det
var aven musikunderhallning och infor-
mation om kongressen. Sedan foljde
dagar fyllda med intressanta forelas-
ningar och spannande forskning om
framtida behandlingar. Mycket hand-
lade om genforskning och vikten av
genetisk kartlaggning. Forskare lyfte
fram utvecklingen inom genteknik och
bioteknik. Forelasarna hade en positiv
framtidstro om forskning for oss med
RP. Kongressen framholl var tids moj-
ligheter att stalla en diagnos utifran en
genetik.

Dagarna pa Island var fantastiska och
har gett mig mer erfarenhet och kun-
skap kring min ogonsjukdom. Jag har
fatt traffat andra ungdomar och lart mig
nya saker som kan hjalpa mig i fram-
tiden. Ett minne for livet.
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Porto betalt

Porto Payé
Sverige

BEGRANSAD EFTERSANDNING. Vid definitiv

Atersindes darfor att Returadress:

. . Svenska RP-foreningen

[ adressaten ar okand Gotlandsgatan 44, 4 tr

O adressaten har avlidit 116 65 STOCKHOLM

[0 adressaten har flyttat, ny adress pa framsida

PA GANG

RP-foreningens hostdagar

11-13 november 2022 ar alla medlemmar, anhoriga och andra intresserade
vilkomna till foreningens hostdagar pa Sundsgarden i Helsingborg. Anmaélan
senast 7 oktober pa hemsidan www.retina-sweden.se. Program och mer informa-
tion finns inne i tidningen.

RP-grupp Vast

Olika syn pa lasning

RP-grupp Vast bjuder in till en kvall om lasning och synen pa lasning i mitten
av oktober. Traffen kommer att handla om vart forhallande till lasning och hur
lasning kan se ut pa olika satt och som gast har vi Anna Lundh, docent vid Bib-
liotekshogskolan, Hogskolan i Boras. Hon har under manga ar forskat om hur
personer med synnedsattning ser pa sin lasning. Anna diskuterar det hon kallar
lyssnande lasning, det vill saga lasning med 6ronen, och jamfor med lasning
med ogonen. Vad finns for skillnader och likheter mellan olika satt att lasa och
ar det betydelsefullt att vi forstar hur olika laspraktiker kan se ut? Vi bjuder in till
ett samtal om detta och om hur vi sjalva ser pa lasning. Tid for lastips kommer
ocksa att ges.

Vi aterkommer pa hemsidan om exakt datum och plats for arrangemanget. For
fragor, hor av er till Susanne eller Karl-Fredrik. susanne@retina-sweden.se eller
karl-fredrik@retina-sweden.se.



