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Svenska RP-foreningen

Soker bot mot ogonsjukdomen Retinitis Pigmentosa

Vad ar ett oga?

mars-maj

Jag ar en samhallsvetare. Som sadan kan jag villigt erkdnna att jag ofta har stora
utmaningar att forsta den medicinska forskning som vi skriver om har i Retina-
nytt och som forskarna presenterar pa konferenser och i artiklar. Vissa forskare
ar forstas mer pedagogiska dn andra men den medicinska vetenskapens sprak

ar onekligen en utmaning.

Jag blev rekommenderad att lasa Paul
M Nurses lilla bok ”Vad ar liv?”. Nurse
ar Nobelpristagare i medicin. Sjalv
skulle jag inte aktivt soka mig till bocker
skrivna av en biolog, men jag gjorde ett
undantag och jag blev rikligt belonad.
Nurse gar till grunden med vad ett liv
ar och anvander biologin och kemin till
att forsta det. Spraket ar dessutom rakt
och relativt okomplicerat nar han gar
igenom de fem begreppen ”Cellen”,
”Genen”, "Evolution genom naturligt
urval”, ”’Liv som kemi” och ”Liv som
information”. Det kan lata torrt och
trakigt, men Nurse kan verkligen levan-
degora vad ett liv ar. Och han undviker
att hange sig at den klassiska forestall-
ningen om biologer som obrydda om
stora tankar och storslagna teorier, och
det ar val en orsak till att jag, som sam-
héllsvetare, har svart for biologin, da
jag garna vill se samband och att pro-

cesser satts in i bredare sammanhang.
Men Nurse erkanner oppet att biologiskt
liv utgors av overbryggande tankar och
idéer, som exempelvis just de fem be-
grepp han garigenom i boken. Och han
konstaterar den for vissa reduktionis-
tiska biologer utmanande tanken att du
och jag inte ar isolerade enheter utan
en stor koloni stadd i standig foran-
dring.

Och kanske ar det just den tanken som
slar mig som viktig att inte glomma bort
nar vi laser om ny forskning om arftliga
nathinnedegenerationer, det vill saga
att aven om den enskilda artikeln kan-
ske handlar om en specifik gen eller
en specifik mutation, sa utgor den lilla
byggstenen en liten del av helheten,
som ar vart 6ga och var syn.

Och Nurse breddar perspektivet annu
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Retinanytt utkommer i mars, juni, septem-
ber och december. Manusstopp ar den 15:e
i manaden fore utgivhingsmanaden.
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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.




mer och skriver om nya majligheter till
genterapibehandlingar for en rad arft-
liga sjukdomar och syndrom, men var-
nar ocksa for risken att begransa sikten
for mycket. Vi vet fortfarande valdigt
lite om genterapiers effekter pa andra
organ eller olika typer av biverknin-
gar. Sa vi bor bejubla de framsteg som
gjorts och gratulera de sjukdomar som
kan mildras med nya forskningsron,
men vi far aldrig tappa tanken om bre-
dare konsekvenser, saval etiskt som
politiskt och méanskligt. Och vi far hell-
er inte glomma att mycket av de for-
skningsgenombrott vi sett de senaste
aren bygger pa grundforskning som
gjorts for decennier sedan, inom om-
raden som man da inte tankte kunde fa
tillampning inom exempelvis égon-
forskning.

Sa avslutningsvis, till rubrikens fraga,
vad ar ett 6ga? Den kan jag garanterat
inte svara pa, men jag vet att allt det vi
skriver om i Retinanytt ar delar av en
helhet som ar 6gat och forsok att forsta
och kanske i forlangningen behandla
dess defekter. Och jag vet att detta ar
oerhort komplexa processer och att det
ar svart att navigera i terraingen som
forskning och ny kunskap pa detta om-
rade utgor, men kan vi forstad hur det
lilla hanger samman med det stora, tror
jag ocksa det blir enklare for oss att
halla kursen stadig i rikthing mot 6kad
kunskap som berikar oss som lever
med RP. Och det ar nagot vi hoppas att
Retinanytt kan bidra med till er lasare.

Av: Karl-Fredrik Ahlmark

Gillar du att prata i telefon — vi har
uppdraget for dig!

Vi soker en eller flera engagerade medlemmar som vill ta ett uppdrag for forenin-
gen som handlar om medlemsvard.

Uppdraget innefattar att ringa till alla vara medlemmar i syfte att dels uppdatera
kontaktuppgifterna i vart medlemsregister, dels samla in synpunkter om vad
man onskar fa ut av sitt medlemskap i foreningen. Kanske kan vi hitta medlem-
mar som vill engagera sig pa olika satt i foreningen, eller har konkreta idéer vad
vi borde satsa pa eller hur vi kan fa fler medlemmar. Vi har cirka 600 medlemmar,
och planen ar att alla ska kontaktas nagon gang under perioden april-november.
Vi kommer att betala ut en ersattning per medlemskontakt.

Tycker du detta later som ett roligt uppdrag? Skriv da ett mejl till foreningen
(adm@retina-sweden.se) och beratta kort om dig sjalv och varfor du ar lamplig
for detta uppdrag.

Maila oss senast 15 april och skriv Uppdrag medlemsvard i amnet.



Vardagarna 2023 — program och
anmalan

Vi ar glada over att kunna presentera RP-foreningens vardagar med arsmote och
tillhorande program.

Hoppas vi ses!

RP-foreningen inbjuder till vardagar pa Almasa den 21-23 april. Alla medlemmar,
anhoriga och andra intresserade hélsas hjartligt valkomna. Almasa ags idag av
Iris Forvaltning AB som arbetar for att forbattra synskadades villkor i samhallet.
Ett arbete som bygger pa tanken om alla manniskors lika varde.

Det kommer att finnas mojlighet att aka en forbestalld buss till och fran Almasa.
Bussen avgar fran Stockholms Central till Aimasa klockan 17:00 pa fredag den
21 april. Pa sondag den 23 april avgar bussen fran Almasa till Stockholms Cen-
tral klockan 15:00.

OBS! Det finns ett begrdansat antal platser till vardagarna. Principen "forst till
kvarn” galler. Vid handelse att platserna ar slut nar du anmaler dig kommer du
att fa ett meddelande om detta!

NAR: 21-23 april 2023

OBS! Programmet ar preliminart! Det innebar att det slutliga programmet kan
komma att se annorlunda ut!

PRELIMINART PROGRAM
FREDAG 21 APRIL

Ankomst och incheckning fran kl. 17:00
18:00-19:30 MIDDAG

19:30-21:00 Presentation av Almasa, helgens program, presentation
av deltagarna. Mingel och umgange over lite snacks och nagot
att dricka.

LORDAG 22 APRIL

07:30-09:00 FRUKOST

09:00-10:00 God och nara vard: En omstéllning av halso- och sjukvarden
— Therese Eriksson berattar

10:00-10:30 FIKA

10:30-12:00 Gruppdiskussion: Det ideella engagemanget.
Hur far vi fler att engagera sig ideellt? Vad kan vi som forening
gora for att stodja och stiarka engagemanget?

12:00-13:30 LUNCH

13:30-15:00 Foreningens arsmote



15.00-15:30
15:30-16:00
16:00-17:00
17:00-18:00
18:00-19:30
19:30-21:00

FIKA

Gemensam rorelseaktivitet

Forelasning (meddelas senare)

Egen tid

MIDDAG

Underhallning. Mingel och umgéange over lite snacks och nagot
att dricka.

SONDAG 23 APRIL

07:30-09:00
09:30-09:55

10.00-10.30

10:30-10.55

11:00-12:00

12:00-13:30
13:30-14:30

14:30-15:00
15:00

FRUKOST

Henrik Riiffel berattar om med- och motgangar i arbetslivet,
som retinitiker och gravt synskadad

FIKA

Leif Pehrson, tidigare ordforande i foreningen, berattar om
personliga erfarenheter fran arbetslivet, som retinitiker och
gravt synskadad

Ogonroérelse, eye-tracking och balans. Férelasare: Tobias
Wibble, forskare och lakare vid Karolinska Institutet (Digital
forelasning)

LUNCH

Hur bedrivs genetisk diagnostik vid retinal dystrofi?
Forelasare: Karl De Geer, ST-lakare och doktorand vid
Karolinska institutet berattar

Avslutande fika

Hemfard — Buss avgar fran Almasa till Stockholms Central

Sista anmalningsdag ar 17 mars 2023

Kostnad medlemmar: 1600 kronor per person i dubbelrum och 2000 kronor i

enkelrum

Kostnad for icke medlemmar: 3200 kronor per person i dubbelrum och 3600 kro-
nor i enkelrum (foreningen har sokt extra fondmedel till denna aktivitet och kan
darfor subventionera deltagaravgiften for medlemmar).

Anmalan sker pa RP-féoreningens hemsida www.retinanytt.se
Betalning sker till plusgiro 62 21 08-9 eller Swish 123 125 91 83 senast 17 mars.
Ange namn och ”"Vardagar” i textfaltet vid betalning.

For fragor vanligen kontakta Weiwei Yu; weiwei@retina-sweden.se; Therese
Eriksson tfn: 073-6399017, therese@retina-sweden.se; Anders Persson tfn:
070-97 14 91 anders@retina-sweden.se

Om hjalp med anmalan behovs mejla eller ring oss.



Framtidens genterapier

Av: Eva Fihn-Thorell

Individanpassade genterapier och malstyrd lakemedelsadministrering som ska
kunna bidra till att sakta ner sjukdomsforloppet eller i vissa fall till och med
stoppa och vanda degenerationen vid en rad nathinnesjukdomar, det ar vad for-
skarna vid CERA i Melbourne hoppas utveckla.

I Melbourne aterfinns CERA - Centre for
Eye Reasearch Australia, ett fristaende
forskningscenter vid Kungliga viktori-
anska ogon- och oronsjukhuset. Cen-
tret, som blivit ett av varldens framsta
inom oftalmologi, forskar kring allt fran
hur ett visst lakemedel ska kunna for-
korta smittsamhetstiden vid konjunkti-
vit (6goninflammation) till hur patienter
med Ushers syndrom reagerar pa en
eventuell lakemedelsbehandling.

Vid CERA startades 2021 en sa kallad
”Genetic Engineering Research Unit” ,
alltsa en avdelning specifikt fokuserad
pa genteknik. Avdelningen, som leds
av docent Guei-Sheung Liu, har som
mal att utveckla genterapier som ska
kunna stoppa en rad ogonsjukdomar
som leder till blindhet.

Arbetet med att utveckla genterapierna
sker i tva steg, dels genom genmodi-
fiering med hjalp av den nobelpris-
belonade sa kallade gensaxen CRISPR,
dels genom att forbattra hur dessa mod-
ifierade gener sedan injiceras i ogat.
Man hoppas forbattra administreringen
med hjalp av nanoteknologi. Lyckas
man med bada dessa delar hoppas Liu
och hans kollegor kunna bota de sjuk-
domsalstrande mutationerna och nor-
malisera gensekvensen i nathinnecel-
lerna vilket skulle kunna sakta ned
forloppet vid, eller till och med bota, en
rad arftliga ogonsjukdomar.

Just nu arbetar man framforallt med
att bromsa diabetesretinopati och den
vata varianten av makuladegeneration
genom ett forsok att stoppa den onor-
mala blodkarlstillvaxten associerad
med sjukdomarna. Forsoken har annu
inte natt fram till kliniska studier med
manskliga deltagare men man hoppas
na dit inom 5-10 ar. Typen av behand-
ling ska da forhoppningsvis kunna
modifieras for att anvandas aven vid
andra degenerativa 6gonsjukdomar sa
som RP.

Ett av malen med forskningen som Liu
och hans kollegor arbetar med ar att fa
till smidigare och varaktigare gentera-
pibehandlingar som inte kraver uppre-
pade ogoninjektioner. Istdllet hoppas
man att nanoteknologin ska kunna ta
de modifierade generna in i 6gat och
ligga dar i vantan pa att aktiveras med
hjalp av en slags ogondroppe som styr
huruvida behandlingen ar i aktiv fas
eller inte, skraddarsytt utifran patien-
tens behov.

Artikeln i sin ursprungsform finns pa
https://www.cera.org.au/next-genera-
tion-gene-therapy/. PA CERAs hemsida
finns for ovrigt en rad pagaende forsk-
ningsprojekt beskrivna for den som vill
lasa mer.
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Styrelsen for Svenska Retinitis Pigmentosa-foreningen (RP-foreningen), med or-
ganisationsnummer 802015-2966, lamnar harmed sin berattelse for foreningens
trettioandra 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 degene-
rativa 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. Idag anvander man ofta begreppet IRD, Inherited Retinal Degen-
erations, 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 per-
soner.
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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-RPEG65. Under 2021 gav svenska NT-radet klartecken
for Sveriges regioner att anvanda detta lakemedel (Luxturna) till patienter, enligt
noggrant faststallda kriterier. Beslut om behandling ska foregas av en bedom-
ning i en nationell multidisciplinar konferens. Under 2022 fick de tva forsta pati-
enterna denna behandling, bada pa Ogonsjukvarden Sahlgrenska Universitetss-
jukhuset, MdlIndal. Denna behandling riktar sig mot endast en av cirka 400 olika
former av RP och for ovriga former finns det i nulaget ingen behandling.

Resultat fran en amerikansk studie visar att sjukdomsforloppet i den vanligaste
RP-formen, med forlust av perifert seende, mojligen kan bromsas genom be-
handling med A-vitamin. Nagon storre effekt pa synskarpan eller synféltet har
daremot inte behandlingen. Individer med recessiv Stargardt och s.k. tapp-stav-
dystrofi orsakade av mutationer i genen ABCA4 bor dock inte reckommenderas
behandling med A-vitamin, da det istéllet eventuellt kan forsamra sjukdomen.
Det pagar nu ett relativt stort antal kliniska provningar runt om i varlden med
olika typer av behandlingar, for olika former av RP.

Medlemsantal

RP-féreningen hade vid arets slut 639 medlemmar, dvs. i princip oféorandrat jamfort
med 2021 da siffran var 640. Huvuddelen av vara medlemmar ar i yrkesverksam
alder. Vart medlemsregister Prisma administreras av SRF och RP-féreningen ar
ansluten till detta. Styrelsen arbetar aktivt for att 6ka antalet medlemmar och tar
tacksamt emot synpunkter och férslag fran medlemmar och andra pa aktiviteter
och annat som kan goras i syfte att 6ka 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 2022 delades inte nagot stipendium ut.

Hedersmedlemmar
Foreningen har nu sex hedersmedlemmar, varav den senaste i ledet utsags vid
foreningens hostdagar 2022:

. Kjell-Yngve Sarlefalk, en av foreningens grundare och dess forste
ordforande (utsags ar 1996)
. Rolf Klangebjer, mangarig kassor och ansvarig for medlemskontak-

terna (utsags ar 2001)

-VB3-



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

. Berndt Ehinger, professor emeritus, forskare, 6gonlakare i Lund
(utsags ar 2008)
. Leif Pehrson, mangarig ordforande i RP-foreningen (utsags ar 2015)
. Sten Andréasson, professor, 6gonlakare i Lund, mangarig medlem i fore-

ningens medicinska och vetenskapliga rad (utsags ar 2022)

Aktiviteter under 2022

Under 2022 har aterigen fysiska moéten kunnat anordnas, efter att ha varit lite
skakigt under ett par ar pga. pandemin. Dock har foreningen fortsatt att anordna
aterkommande Teamsmoéten med foredrag och mojlighet till diskussioner med-
lemmar emellan. Inget ont som inte har nagot gott med sig far vi nog tillsta, da
denna utveckling gissningsvis hade droijt lite langre utan pandemin.

Langre texter om nagra av aktiviteterna foljer under listan.

31 januari, styrelsemote, Teamsmote

1 mars, styrelsemote tillsammans med Niklas Mattson, ordférande SRF samt Ma-
ria Sjotang, RP-foreningens kontaktperson hos SRF, Teams

9-10 april, vardagar med arsmote 2022, Medlefors folkhogskola, Skelleftea

25 april, konstituerande mote, Teams

15 maj, styrelsemote, Stockholm

29 maj, Annual General Meeting, Retina International (Caisa, Therese), Teams
8 juni, Nordiskt mote med nordiska RP-foreningar (Caisa), Reykjavik

9-11 juni, Retina International World Conference, Reykjavik

28 augusti, styrelsemote, Stockholm

25 oktober, styrelsemote, Teams

9-11 november, hostdagar med hostmote, Sundsgarden, Helsingborg

9-10 april, vardagar med arsmote 2022, Skelleftea

2022 kunde aterigen vardagarna arrangeras som en fysisk traff, denna gang pa
Medlefors folkhogskola i Skelleftea. Cirka 25 medlemmar deltog pa dagarna, och
vid sjalva forelasningarna och arsmotet gavs dessutom mojlighet att delta via
Teams, vilket utnyttjades av en del medlemmar.

Arsmotet forldpte vil. Foreningens sittande ordférande Caisa Ramshage ledde
motet, och verksamhetsberattelsen for 2021 inklusive foreningens ekonomi
gicks igenom. Revisorernas berattelse gallande rakenskapsaret 2021 var utan
anmarkning och darefter beslutade arsmotet att ge styrelsen ansvarsfrihet for
rakenskapsaret 2021.
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Styrelsen bestar efter arsmoétet av Caisa Ramshage, Angelholm, Henrik Riiffel,
Nacka, Anders Persson, Tyreso, Erika Larsson, Stockholm, Therese Eriksson,
Falun, Susanne Mirshahi, Kungélv, Thomas Rénnberg, Spanga och Weiwei Yu,
Stockholm. Revisorerna ar Annika Lindberg och Karin Gabrielsson samt Markus
Pilenvik som ersattare. Valberedningen bestar av Géran Westerberg och Camilla
Svensson. Oscar Persson avgick fran styrelsen efter manga ars fina insatser
som bland annat kassaforvaltare i foreningen. Weiwei invaldes som ny medlem
i styrelsen.

Utover arsmote sa bestod vardagarna av flera inslag med forelasningar. Mattias
Ehn berattade om sin avhandling kring arbete och halsa hos personer med Ush-
ers syndrom och Fredrik Lanner berattade om ny forskning pa stamceller vid
ogonsjukdomar. David Rehnstrom fran Insyn bidrog med forelasningar om hur
man som synskadad far ut mesta mojliga av sin i-phone och gav tips kring att
handla pa internet. Dessutom var det visning av hjalpmedel, yogadvningar samt
gruppdiskussioner pa olika tema, t.ex. friskvard.

9-11 november, Hostdagar 2022, Helsingborg

Aven hostdagarna kunde detta ar genomféras som ett mer sedvanligt fysiskt
mote pa folkhégskola, denna gang pa Sundsgarden i Helsingborg. En ganska
ljlummen hosthelg inleddes dagarna med middag pa fredag kvall.

Ett fyrtiotal personer deltog fysiskt under helgen, och dessutom var ett antal
med via Teams pa forelasningar och hostmote.

Programmet inneholl bade forelasning och gruppdiskussion om stress och
stresshantering i samband med RP, traning med praktiska ovningar, musikquiz,
tid for samvaro och erfarenhetsutbyte. Hojdpunkten var nog under sondagen
da professor Sten Andréasson gjorde en exposé over utvecklingen inom RP-
forskningen under hans ar som 6gonldkare. Da han nu tanker pensionera sig
lamnar han aven rollen i foreningens medicinska och vetenskapliga rad till Ulrika
Kjellstrom och Lotta Grianse, bada overlakare pa 6gonkliniken i Lund, som bada
ocksa férelidste under séndagen. (Aven Anders Kvanta kommer att inga i radet,
men han var inte med pa hostdagarna.) Sten Andréasson utnamndes ocksa till
hedersmedlem i RP-foreningen efter enhilligt beslut pa hostmotet.

Ovrigt

Kontakter med lakemedelsforetag

Under aret har representanter fran RP-foreningens styrelse haft méten med flera
olika lakemedelsforetag, dar vi ofta har haft en roll som patientradgivare i sam-
band med kliniska studier. | slutet av maj var det ett moéte i Zurich med Apellis och
ett flertal patientradgivare fran manga olika lander. VI var ocksa representerade
pa ett liknande mote i slutet av november med Roche och aven detta mote holls
i Zurich. Under aret deltog vi ocksa i ett flertal videomoten med Apellis, Jansen,

-VB5-



Novartis, Okustim, ProQR och Roche dar vi har bidragit med var kunskap bland
annat om hur det ar att leva med en nathinnesjukdom. Alla lakemedelsforetag
som vi har en dialog med ar valdigt intresserade av att lara sig mer om hur det ar
att vara synskadad fran ett patientperspektiv och aven vilka utmaningar det kan
innebara for en person att delta i kliniska forsok.

Under sommaren intervjuades ordforande Caisa Ramshage av Novartis om hur
det ar att ha RP och hur vi retinitiker ser pa varden. En artikel skrevs av Novartis
i syfte att anvanda for att sprida information om RP till dgonlakare. En av huvud-
punkterna i artikeln ar att retinitiker har ratt att fa undersoka vilken gen det ar
som orsakar RP for att kunna komma ifraga for framtida behandlingar. Artikeln
finns dven lankad pa foreningens hemsida.

SRF samarbete och motesfora

Svenska RP-foreningen ar en branschféorening inom SRF, Synskadades riksfor-
bund, och har ett kontinuerligt samarbete pa olika plan. Vi medverkar i organisa-
tionsrad, branschféreningstraffar, olika utbildningar m.m.

Ett av varens styrelsemoéten holls tillsammans med SRF:s ordférande Niklas
Mattsson och Maria Sjotang, som ar RP-foreningens kontaktperson hos SRF. Vid
motet diskuterades vara mal, hur foreningarna kan och bér samverka m.m.

| september deltog en styrelserepresentant i ett branschforeningsmote med SRF,
dar bland annat medlemsvarvning och medlemsvard stod pa agendan. Darutoéver
delades tips om hur man kan sodka olika projektstod, bidrag for ledsagning vid
olika aktiviteter.

| oktober deltog en annan styrelserepresentant i DOFS, kompetensutveckling for
distrikts- och branschforeningsordféorande samt forbundsstyrelsen.

Vardprogram, kvalitetsregister, nationellt arbete

Ett nationellt arbete har pagatt under ett par ar i syfte att definiera hur nationell
hogspecialiserad vard (NHV) kan se ut for arftliga nathinnesjukdomar. Arbetet
har drivits av Socialstyrelsen och en tillsatt sakkunniggrupp har tagit fram ett
forslag dar det beskrivs vilka delar i vardkedjan som ar aktuella for nationell
hogspecialiserad vard, hur manga enheter denna vard bor bedrivas pa samt an-
tal av dessa som ska ge avancerad behandling (till exempel genterapi). Under
varen 2022 lamnade RP-foreningen ett remissvar pa forslaget om NHV, dar vi
stillde oss i det stora hela positiva till forslaget. Att denna vard skulle inga i
NHV skulle formodligen leda till en kvalitetshdjning och mer jamlik vard i landet
for retinitiker. Innan remissvaret skickades diskuterade vi med SRF:s jurist, som
ocksa skulle skriva remissvar fran SRF, och diskuterade var syn pa forslaget.
RP-féreningen och SRF hade helt och hallet samsyn i fragan. Senare under aret
har tyvarr Socialstyrelsen beslutat att inte ga vidare med NHV for arftliga retinala
degenerationer.
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Under varen lamnade vi aven in remissvar gallande en nationell riktlinje for varden
av hereditara retinala sjukdomar, utskickade via den nationella kunskaps-
organisationen. Aven dar stéllde vi i oss i det stora hela positiva till innehéllet,
men hade vissa synpunkter dar vi framst ville framhalla vikten av att varden blir
jamlik oavsett var i landet man bor, vikten av ett helhetstank i varden, vikten av
god uppfdljning och inte minst ratten att fa en genetisk diagnos och darmed
ocksa det stora behovet av ett nationellt register for retinitiker i Sverige.

En fraga som ar mycket angelagen for var férening ar fragan om ett nationelit
kvalitetsregister och detta har vi tydligt framhallit i bada remissvaren ovan och
aven i andra relevanta sammanhang. Idag finns forskningsregister pa ett par av
vara universitetssjukhus, dar det mest omfattande registret finns i Lund, men
onskvart vore ett gemensamt nationellt register. | nulaget, nar vi ser att behand-
lingar borjar bli méjliga, ar det synnerligen viktigt att det gar att hitta potentiella
patienter som kan bli lampliga for kommande behandlingar.

Ovriga samarbeten

RP-féreningen var representerade pa patientriksdagen som arrangerades av No-
vartis i Stockholm i december dar fokuset lag pa vikten av tillgang till hdlsodata
oavsett vardgivare. Forutom flera patientorganisationer deltog bland annat dven
flera hogt uppsatta politiker och sjukvardspersonal. Totalt var det drygt 200 del-
tagare pa patientriksdagen.

Region Skane anordnade ett mote kring vardplaner, dar RP-foreningen med-
verkade som en av flera patientorganisationer.

Internationellt samarbete

Retina International (RI)

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. Ordféranderollen skots dock pa ideell basis. Svenska
RP-féreningens ordforande Caisa Ramshage sitter med i Rl:s NEC, motsvarande
interimstyrelse, pa internationell niva.

Under 2022 har styrelseledamot Therese Eriksson deltagit i Educational Hub,
ett utbildningsprogram utformat for att utrusta individer med kunskaper och far-
digheter for att vara effektiva forandringsagenter inom RP-omradet. Utbildnin-
gen, som ar digital, har genomfoérts under tva manader och gett nya insikter och
erfarenheter kring oftalmologisk forskning och opinionsbildning pa internatio-
nell niva. Therese har dven under 2022 varit med i en arbetsgrupp inom RI, Ge-
netic Task Force, som framfor allt diskuterat fragor kring genetisk testning och

-VB7-



dar syftet bland annat varit att 6ka tillgangen till tjanster for genetisk testning.

Arbetsgruppen har arbetat med regionala och universella utmaningar nar det
galler processer och tillgang till genetiska tjanster, utvardering av basta praxis
for bearbetning och tillgang till genetiska tjanster samt utformning av univer-
sella indikatorer for process och tillgang till genetiska tjanster.

Retina International World Congress

| juni 2022 var det antligen dags for den internationella kongressen som anord-
nas av Retina International vartannat ar. Kongressen 2020 blev instéalld pga. pan-
demin och uppskjuten till 2022. Kongressen genomfdrdes i Reykjavik pa Island,
och Nordisk ogonlakarforening hade sin konferens samtidigt, dar flera forelas-
ningar var samarrangemang mellan dessa konferenser.

Svenska RP-foreningens styrelse representerades vid konferensen av Caisa
Ramshage och Susanne Mirshahi. Karl-Fredrik Ahlmark, som ar del av Retina-
nytts redaktion, deltog ocksa. | Retinanytt nummer 3 och 4 aterfinns flera artiklar
som sammanfattar olika forelasningar under konferensen. Foreningen hade dessutom
sokt sarskilda medel for att uppmuntra ungdomar att delta, sa tva svenska un-
gdomar fick mojligheten att delta pa Retina Youth-delen av konferensen. Dessa
tva, Oliver Eriksson och Hannes Thorslund, har dven skrivit om sina upplevelser
i Retinanytt. Dessutom deltog ett tiotal medlemmar fran bland annat Goéteborg
och Orebro i konferensen.

| samband med konferensen anordnades ett nordiskt mote for de nordiska RP-
foreningarna dar Caisa Ramshage deltog samt CEP, Continous Educational Pro-
gramme, dar flera av de svenska konferensdeltagarna var med. CEP ar en dag
som anordnas av och for de ingaende RP-féreningarna i Retina International.
Nasta Retina International konferens kommer att vara pa Irland 2024, dar dven Rl
har sitt huvudkontor och anstalld personal.

Nordiskt samarbete

Det finns ett upparbetat samarbete mellan de nordiska landerna och 2022 holls
det nordiska motet i Reykjavik i juni, i anslutning till Retina International World
Congress. Pa motet har styrelserna erfarenhetsutbyte kring aktiviteter som ar pa
gang i respektive forening. En annan given sak att avhandla ar numera hur langt
man kommit med att boérja anvdnda den genterapibehandling som finns. Bade
Norge och Danmark har behandlat betydligt fler patienter an Sverige (vid tid-
punkten for detta mote dnnu inte nagon patient) och en av de norska patienterna
berattade om sina erfarenheter vid konferensen. Danmark har en stor fordel dar
man har ett nationellt register over alla retinitiker inkl. genetiska diagnoser, vilket
underlattar nar man ska hitta potentiella patienter for nya behandlingar.

Lokal verksamhet )
Den lokala verksamheten sker i regel i de lokala grupperna RP-grupp Orebro,
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RP-grupp Vast, Skanegruppen samt Stockholmsgruppen. Av olika skal, bland
annat pandemin, har dessvarre de lokala aktiviteterna gatt lite pa sparlaga sen-
aste aren.

Dock har nagra lokala aktiviteter genomforts.

Stockholmsgruppen anordnade en traff 25 maj, dar ett tiotal medlemmar horsam-
made inbjudan och traffades for trevlig samvaro och erfarenhetsutbyte. Stock-
holmsgruppen har ocksa erbjudit gemensamma resor till bade var- och host-
dagarna, med flyg respektive tag.

| RP-grupp Vast anordnades tva lokala traffar under aret. | augusti var det bat-
fard ut i Goteborgs skargard, med underhallning och pa menyn stod rakor med
lampliga tillbehor. Narmare tjugo medlemmar deltog och njot av en fin sensom-
markvall i skargarden. | oktober anordnades en traff med tema Olika syn pa las-
ning. En forskare fran Bibliotekshogskolan som skrivit en vetenskaplig artikel pa
temat berattade om vad som skiljer olika satt att lasa (med 6ron, 6gon eller tak-
tilt) och det blev aven tillfalle till personliga reflektioner och tips kring lasande.
Ett tiotal medlemmar deltog i traffen.

Digitala traffar, nyhetsbrev och mailutskick

Under aret har 14 digitala traffar anordnats pa tisdagskvallarna, dar medlemmar
kunnat delta via Teams eller telefon. Ungefar vartannat tillifalle har haft ett tema
och letts av nagon eller nagra ur foreningen, eller sa har extern férelasare bjudits
in. Varannan tisdag har varit utan tema, men o6ppet for de medlemmar som anda
vill vara med pa ett mote och prata om det som kdnns aktuellt for tillfallet. Ex-
empel pa teman under aret: Fardtjansten, SRF To Go (SRF:s resetjanst), Synska-
dade konstnarer, examensarbete om Stargardts, appen Be my eyes, hantering av
e-post, den vita kdappen, anhorigkvall och musikquiz. Ett mycket blandat utbud
alltsa, och kvallarna har vanligen lockat 5-10 medlemmar att delta.

De digitala traffarna har annonserats pa hemsidan, och Infor varje digital traff
med tema har dessutom mailutskick till alla medlemmar gjorts.

Retinanytt

Retinanytt, som ar féreningens medlemstidning, har under aret utkommit med
fyra nummer. Det ar lika manga nummer som forra aret. Upplagan ar pa drygt
500 exemplar i svartskrift och cirka 150 pa CD. Upplagan i svartskrift har minskat
med ett tjugotal under aret pa grund av att fler 6vergar till att Iasa digitalt. Utover
medlemmar sa gar Retinanytt aven ut till cirka 100 personer inom framst égon-
vard och lanstaltidningar. Under aret har redaktorskapet for tidningen delats
mellan Caisa Ramshage, Karl-Fredrik Ahlmark och Susanne Mirshahi. Caisa har
ansvarat for tva nummer och Karl-Fredrik och Susanne for ett nummer vardera.
Information har under aret gatt ut dar medlemmar uppmuntrats att lasa tidningen
digitalt, och ett antal har anmalt att de nu endast onskar tidningen i digital form.
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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. Under 2021 gjordes ett storre ar-
bete med att modernisera sidan och aven gora den mer tillganglig via telefon och
surfplatta, och ytterligare forbattringar har gjorts under 2022. Pa webbplatsen
finns mojlighet att anmala sig som medlem, skicka fragor till kansliet samt an-
mala sig till arsmoéte respektive hostmote.

Lokal och administration

Foreningen hyr ett kontorsrum pa Gotlandsgatan 44 i Stockholm. Under aret har
kansli- och administrativa arbetsuppgifter fordelats ut inom styrelsen, som ar-
betar ideellt. Bokforing och posthantering har kopts in pa konsultbasis. Styrelsen
prioriterar medlemskontakterna, vilka skots framst via epost, men aven kontak-
ter via foreningens Facebooksida eller via telefonkontakt direkt till styrelsemed-
lemmarna. Féreningens telefon avvecklades 2021, da fa kontakter skottes den
vagen och det inte langre var vart kostnaden. Telefonnummer till foreningens
funktiondrer finns pa hemsidan for de medlemmar som helst 6nskar kontakt via
telefon.

Fran och med sommaren 2022 delar foreningen sin kontorslokal med ett foretag,
vilket gor att hyreskostnaden inte blir lika hog for foreningen.

Foreningens ekonomi

Aret 2022 sag lite mer ut som ett vanligt ar ekonomiskt sett for féreningen, efter
tva pandemiar 2020-2021. Aktiviteterna har atergatt till det normala, med ars- och
hostmoten som fysiska moten med god uppslutning. Dessutom har foreningen
varit representerad vid Retina International World Congress i Reykjavik; en kon-
ferens som skulle arrangerats 2020, men blev uppskjuten pga. pandemin. Liksom
samhallet i stort har foreningen markt av generellt 6kade kostnader, som beror
pa inflation och ett osakert omvarldslage. Hyran har hojts for den kontorslokal
som foreningen hyr i Stockholm. Effekten av hyresokningen har dock dampats
av att foreningen i sin tur hyr ut kontorslokalen till ett mindre foretag, som alltsa
delar hyran med foreningen. Pga. det allmant ckade kostnadslaget beslutades
under aret att infor 2023 hoja medlemsavgiften fran 275 kronor till 300 kronor.

En stor utgift under aret var Retina International konferensen pa Island, ars-
och héostmoéten holls bada pa folkhogskolor och pga. att vi da kan sdka bidrag
fran SPSM medforde dessa arrangemang netto inte nagra storre kostnader for
foreningen.
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Arets verksamhet resulterade i ett underskott pa 64 564 kronor. | 6vrigt féljer
ekonomin en overgripande plan. Vi fortsatter att utveckla vara samarbeten med
bidragsgivare och har sett att var huvudsakliga malgrupp, personer i arbetsfor
alder med synnedsattningar, ofta matchar stiftelsers och bidragsgivares syften
mycket bra.

De totala intakterna under aret uppgick till 347 825 kronor, en 6kning med 20%
jamfort med 2021. Okningen kommer framst fran 6kade bidrag till ars- och host-
moten samt hyresintadkter fran det foretag som numera delar kontorslokal med
foreningen. Féreningen har fortsatt att erhalla administrativt bidrag fran SRF pa
samma nivasom 2021, dvs. 100 000 kronor. Svenska RP-foreningen ar den storsta
branschforeningen som ar ansluten till Synskadades Riksforbund. Kostnaderna
o6kade med 62% till 412 389 kronor. Okningen beror pa flera faktorer. Nagra stora
potter ar Rl-konferensen pa Island samt 6kade utgifter vid ars- och hostmoéte.
Dessutom har vi fatt hojda avgifter for medlemskap i bade Rl och SRF. Hyres-
kostnaden ar hogre, men aven den ar delvis tackt av intdkter fran var hyresgast.
Las mer om foreningens ekonomi i nedanstaende resultat- och balansrakning.

Foreningens forskningsfond

Foreningen bidrar kontinuerligt till forskningen, dels via Ogonfonden (Synfriam-
jandets forskningsfond), dels genom foreningens stipendier till forskning om
RP och relaterade 6gonsjukdomar. P4 Ogonfondens hemsida www.ogonfond-
en.se finns information om olika forskningsprojekt som erhallit anslag. Under
2022 gjordes ingen éverforing till Ogonfonden, men vi planerar fér detta 2023.
Foreningens bocker, ”Att leva med RP” och ”Mitt liv, en berg- och dalbana” bi-
drar till forskningsfonden med 75 respektive 50 kronor per salt exemplar.
Forskningsfonden har under 2022 erhallit gadvor om sammanlagt 35 954 kronor.
Sammantaget uppgick behallningen i forskningsfonden till 514 005 kronor vid
arets slut.

Forskningsfondens tillgangar fordelar sig sa har:

Behallning 2022 Behallning 2021
Nordea, Plusgiro 346 557 309 002
Nordea, Aktielikvidkonto 134 763 134 763
RP-foreningen, fordran 32 685 35 240
Summa 514 005 479 005
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RP-foreningen 2022
Resultatrakning

INTAKTER 2022 2021
Medlemsavgifter 167 825 168 150
Administrativt stod - SRF 100 000 100 000
Materialforsaljning 1 300 2 520
Ars- héstmoten 63 700 19 500
Bidrag fran KMA/DBV 0 0
Ovriga bidrag fran SRF 0 0
Hyresintakter 15 000 0
Summa intakter 347 825 290 170
KOSTNADER 2022 2021
Ars- och hostméten 83 049 26 824
Lokala traffar 8 527 5 946
Styrelse/AU-moten 4121 0
Stipendier 0 0
Konferens Rl 44 014 0
Medlemsavg Rl 34 653 30 937
Medlemsavg SRF 36 510 31 500
Ovriga resor och konferenser 1200 800
Projekt 0 0
Personal (konsult) 45 250 33 188
Lokalhyra 53 000 36 400
Kontorsmaterial 0 0
Telefon 0 1 892
Internet/hemsida 16 024 4 467
Porto -320 80
Ovrig administration 1874 1653
Retinanytt 81 036 78 144
Ovrig information (] (]
Bank- och Plusgiro 3450 3514
Ovriga kostnader 0 0
Summa kostnader 412 389 255 187
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RP-foreningen 2022
Balansrakning

eget kapital

TILLGANGAR 2022 2021
Kassa/kontant 0 0
Nordea Plusgiro 284 921 355 658
Nordea, Foretagsparkonto 96 065 95930
Diverse fordringar 0 15 400
Ovriga tillgangar 0 0
Summa tillgangar 380 986 466 998
SKULDER/EGET KAPITAL 2022 2021
Skuld till Forskningsfonden 32 685 35 240
Skuld till Stockholmsgruppen 22 671 54 092
Reserv Ungdomsverksamhet 0 21 640
Ovriga upplupna kostnader 60 380 0
Ovriga skulder 63 001 88 312
Balanserat resultat 266 813 231 829
Arets resultat -64 564 34 983
Summa skulder och 380 986 466 998

Revisionsberattelse

Vi har granskat Svenska RP-foreningens rakenskaper for perioden 2022-01-01
— 2022-12-31 och funnit att de ar i god ordning. Intakter och kostnader for peri-
oden har stickprovsvis granskats mot verifikationer samt rimlighetsbedomts jam-
fort med budget 2022.Tillgangar och skulder per 2022-12-31 har utan anmarkning
avstamts mot underlag. Vi foreslar darfor arsmotet att faststilla resultat- och ba-
lansrakning. Mot forvaltningen och foreningens verksamhet i ovrigt, enligt forda
protokoll, finns enligt var bedomning ingen anledning till anmarkning. Vi foreslar
darfor arsmotet att bevilja styrelsen ansvarsfrihet for den period revisionen om-

fattar.
Goteborg i februari 2023

Annika Lindberg
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Styrelse, revisorer och valberedning

Styrelsen fick vid det konstituerande motet 25 april 2022 foljande samman-
sattning:

Ordforande: Caisa Ramshage, 1 ar omval 2023
Kassaforvaltare: Henrik Riiffel, 2 ar omval 2024

Vice ordforande: Susanne Mirshahi, 2 ar omval 2023
Ledamot: Erika Larsson, 2 ar, omval 2023

Ledamot: Anders Persson, 2 ar, omval 2024
Ledamot: Therese Eriksson, 2 ar, omval 2024
Ledamot: Weiwei Yu, 1 ar, omval 2023

Ersattare: Thomas Ronnberg, 1 ar, omval 2023
Ersattare: Johnny Ekstrom, 1 ar, omval 2023

Revisorer:

Revisor: Annika Lindberg, 2024
Revisor: Karin Gabrielsson, 2023
Ersattare: Marcus Pilenvik, 2023

Valberedning:
Sammankallande: Goran Westerberg
Ledamot: Camilla Svensson

Styrelsens arbete
Styrelsen har under aret haft fyra protokollforda sammantraden, varav tva via
Teams och tva pa plats i Stockholm. Dessutom har styrelsen haft ett méte med
SRF-ordforande och kontaktperson for RP-foreningen samt ett konstituerande
mote, bada via Teams.

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 och andra
som bidragit till Forskningsfonden. Vi vill dven tacka vara ogonprofessorer och
forskare som garna delar med sig av sin vardefulla kunskap till oss och pa ett
mycket uppskattat satt bidrar till att var verksamhet blir till stor nytta for vara
medlemmar.

Stockholm i februari 2023
Pa styrelsens uppdrag

Caisa Ramshage och Susanne Mirshahi
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Genterapi och inflammation

Av: Susanne Mirshahi

En artikel i den amerikanska tidskriften Ophtalmology tar upp ett mojligt problem
med genterapi; att vissa patienter som behandlats med genterapi mot retinala
dystrofier har drabbats av inflammationer.

Artikeln ar skriven av bland annat Line
Kessel, ogonlakare i Danmark, och
studien omfattar personer i Danmark
som fatt genterapin Luxturna, totalt
12 patienter (23 6gon). Da detta ar en
ny behandling ar man givetvis mycket
observant pa de biverkningar som kan
uppsta, och studien syftar till att forsta
mekanismen bakom biverkningen in-
flammation och hur man kan undvika
eller minska risken for att fa det. Om
man kan forstd mekanismen bakom
en biverkning, eller samverkande fak-
torer, finns ocksa storre mojlighet att
undvika den genom olika atgarder eller
genom att selektera patienterna som ar
aktuella for behandling annu battre.

Av de totalt 23 behandlade 6gonen
drabbades 9 av inflammation i glas-
kroppen och 4 ogon fick inflammation
i olika delar av nathinnan. Inflamma-
tionen uppkom trots att alla patienter
fatt inflammationsprofylax, eftersom
inflammation ar en kand biverkning
som man vill undvika. Efter ingreppet
gors till exempel en procedur dar man
forsoker suga ut eventuella rester av
virusvektorn fran utrymmet kring glas-
kroppen.

Inga tydliga samband kunde ses mellan
inflammation och olika patientkarak-
taristika, forutom att de som fick inflam-
mation hade nagot hogre BMI. Dock ar
sambandet relativt osdkert pa grund av
det laga antalet personer i studien. Om
ett 6ga blev inflammerat var det storre
risk att dven det andra blev det.

Inflammationen behandlades med im-
mundampande lakemedel och i snitt tog
det nastan 3 manader innan inflamma-
tionen lagt sig helt. Man kunde dock inte
se nagot samband mellan biverkningen
inflammation och paverkan pa effekten
av synfunktionen. Endast i ett av fallen
ledde inflammationen till senare atrofi
av retinala pigmentepitelet. Men da stu-
dien omfattar relativt fa personer ar det
svart att saga nagot sakert om hur stor
risken for atrofi ar, varfor det ar av ytter-
sta vikt att observera alla tecken pa in-
flammation och behandla dessa tidigt.
Utifran kunskapen kan aven profylak-
tisk antiinflammatorisk medicinering
justeras for att undvika inflammation
i mojligaste man. Likasa forsoker man
anpassa den kirurgiska tekniken, sa att
sa lite restmaterial fran virusvektorn
som mojligt ska stanna kvar i glaskrop-
pen, vilket formodas dka risken for in-
flammation.



Genterapier for nathinnan

Av: Caisa Ramshage

Det var ett stort genombrott nar hunden Lancelot behandlades med genterapi for
sin nathinnesjukdom och behandlingen lyckades. Sedan dess har det hant en
del inom genterapier for arftliga nathinnesjukdomar och i hostas behandlades
den forsta svenska retinitikern med genterapi for RPE65, och forskning pagar for
att kunna behandla fler genetiska varianter.

Ogat ar lyckligtvis ett valdigt lampligt
omrade for genterapier. Ogat ar litt att
komma at bade for behandling och upp-
foljning. Det ar ett litet organ, vilket bety-
der att det behovs en liten dos medicin
och ogat ar tydligt avskilt fran resten
av kroppen med en blod-nathinnebarr-
iar, och dessutom kan man behandla
det ena 6gat och lata det andra 6gat
fungera som kontroll for att bedéma
om behandlingen har lyckats. Det finns
dock utmaningar ocksa, sasom 6gonin-
flammation och immunologiska reak-
tioner, infektion via virusvektorn och
oonskade genforandringar som kom-
mer med genterapin. Dessa utmaningar
hanger samman med hur behandlingen
ar utformad; om man anvander sig av
virusvektor eller inte, hur man far in
behandlingen i 6gat, om lakemedilet in-
jiceras over eller under nathinnan, hur
stor dos som ges med mera. De har
problemen kan gora att behandlingen
misslyckas och det kan ocksa gora att
retinitikern forlorar syn.

Det pagar studier kring genterapi for
flera olika arftliga nathinnesjukdomar
som Lebers kongenitala amauros,
konsbunden RP, choroideremi, kons-
bunden retinoschis, Stargardts och
Ushers syndrom, men det kan ocksa
anvandas for sjukdomar i andra delar
av ogat an nathinnan.

Aven om det har gjorts stora framsteg
inom genterapiomradet, finns det ut-
maningar kvar: man vet till exempel

inte hur lange genterapin kommer att
fungera, haller den hela livet eller borjar
effekten klinga av efter 10 ar? Andra ut-
maningar ar risken for inflammatoriska
reaktioner i olika delar av ogat (framre
kammaren, glaskroppen och/eller nat-
hinnan) i samband med behandlingen
eller risken att en genbehandling skulle
kunna orsaka tumorer.

Genterapier kan utformas pa lite olika
satt, har ar en liten oversikt over de
vanligaste principerna:

Genersattning

Denna form ar vanligast nar det galler
recessiva sjukdomar, dar genen som
ska producera ett for nathinnan viktigt
protein ar sa trasig att den inte kan pro-
duceraproteineteller skapar ett felaktigt
protein. Om inte genen producerar pro-
teinet sa dor nathinnan sakta pa grund
av proteinbristen. Vid genersattning
ersatts de felaktiga generna med nor-
mala kopior av den aktuella genen som
fors in med virusvektorer. Ersattnings-
genen kan foras in antingen som en
MRNA- eller en DNA-kopia. DNA-kopian
maste hela vagen in i cellkdrnan, den
okar ocksa produktionen av proteinet
och den typen av behandling ar darfor
att foredra. Komplikationerna med att
anvanda mRNA ar bland annat att sjal-
va mRNA-molekylen kan vara instabil
och forlora sin funktion och att den, lik-
som DNA-baserad genersattning, kan
orsaka immunologiska reaktioner.



Nackdelarna med genersattning ar
att det inte kan anvandas nar nathin-
nan har blivit for forstord. Det finns en
godkand genterapi (Luxturna) som ar
en behandling for arftlig nathinnesjuk-
dom orsakad av sjukliga forandringar
i genen RPEG65, och den har nu borjat
ges till ett fatal patienter i Sverige.

Geneditering

Denna typ av behandling anvands for
dominant form av RP. Sjukdomen hos
de som har dominant form av RP or-
sakas av att den trasiga genen skapar
ett protein som forstor nathinnan. Malet
med behandlingen ar att forsoka tysta
ner den trasiga genen sa att den slu-
tar producera det felaktiga proteinet.
Antingen nojer man sig med att tysta
ner genen, i andra fall sa lagger man
ocksa till genersattning for att fa in en
gen som producerar ratt protein.

DNA-baserad geneditering,
CRISPR/Cas9

CRISPR ar DNA-fragment som gen-
saxen Cas9 anvander for att hitta fram
till ratt stalle att klippa DNA. Man kan
med Cas9 klippa bort DNA-sekvenser
som skapar protein som ar sa felaktigt
att det forstor nathinnan. Nar man gor
geneditering sa skickar man in Cas9
tilsammans med en RNA-strang som
guidar fram och talar om var DNA ska
klippas och sa klipps den felaktiga
DNA-strangen bort, vilket aktiverar rep-
arationsfunktionen i DNA. Denna teknik
har anvants for RP som arvs dominant.

RNA-baserad geneditering

Denna typ av geneditering anvands for
att ta bort mRNA-molekyler eller for att
forhindra att de 6versitts. Det finns tva
olika varianter, den ena kallas siRNA
och den andra for antisens-terapi, bada
typerna anvands i kliniska forsok for

att behandla RP.

Virusvektorer

For att fora in den friska genen i cel-
lerna anvander man sig av olika sort-
ers virus som vektorer eller barare.
Man kan se dem som bilar eller bussar
som for molekylerna som ar sjalva gen-
terapin in i cellen. De tva sorters virus
man anvander vid RP-behandlingar ar
adenoassocierat virus (AAV) och lenti-
virus (LV). Fordelar med AAV ar att det
ar liten risk att den for med sig oonskat
genetiskt material in i cellen, att den ar
valdigt stabil och det ar liten risk att den
triggar immunsystemet. LV har fordel-
en att den kan fora in mycket storre
gener, nagot som bland annat behovs
vid behandling av Stargardts och Ush-
ers syndrom, dock har den en hogre
risk for att trigga immunsystemet och
det finns risk att den for in oonskat ge-
netiskt material.

Sammanfattning

Syftet med genterapier ar att ersatta
eller inaktivera felaktiga gener eller att
leverera genprodukter som kan forhin-
dra sjukdomsprocessen. Genterapi har
visats sig vara lovande nar det galler
arftliga nathinnesjukdomar. Flera klini-
ska forsok pagar med genterapi for
nathinnesjukdomar och trots att flera
av dem ar i tidiga stadier, sa visar de
lovande resultat. Ett orosmoment ar
att behandlingarna kan orsaka inflam-
mation i ogat. Det ar flera olika faktor-
er som paverkar utfallet, bland annat
vilken vektor som har anvants, hur be-
handlingen har forts in i 6gat och dosen
genterapi.

Originalartikeln finns i tidskriften Cure-
us "Ocular Gene Therapy: A Literature
Review With Focus on Current Clinical
Trials”.
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Tack for alla bidrag till forskningen

Under 2022 har drygt 35 000 kronor kommit in till forskningsfonden via olika kanal-
er. En del har kommit i form av minnesgavor i samband med begravning, nagra har
gjort insamlingar med hjalp av Facebook vid fodelsedagar och liknande medan
andra har gjort insattningar direkt pa vart plusgiro for forskningsfonden. Vid kop
av RP-bocker gar hela summan till forskningsfonden, och under 2022 inférde vi en
liten kostnad om man lyssnar pa forelasningar pa var- och hostdagar via Teams
och dessa pengar har forts over till forskningsfonden. Vi har dven nagra som ar
manadsgivare. Oavsett pa vilket satt man bidrar, och med vilka summor, sa ar vi
mycket tacksamma och planen ar att under 2023 ge en summa till Ogonfonden
som i sin tur hjalper oss att dela ut anslag till forskare och projekt som for RP-
forskningen framat.

Plusgiro-nummer till var forskningsfond ar 24 75 19-2. Du kan ocksa fora éver pen-
gar till Swishnummer 123 125 91 83. Skriv da att summan ska ga till forskningen.

PA GANG

Vardagar pa Almasa
Foreningens vardagar 21-23 april pa Almasa. Mer information finns inne i tidnin-
gen.

RP-grupp Vast
RP-grupp Vast bjuder in till en kvall med ostprovning. Vi far prova tio olika ostar
med lampliga tillbehor (vin, kex m.m.) samt umgas med andra retinitiker.

Tid: Tisdag 28 mars, kl 19.00 — 21.00
Plats: Aschebergsgatans Ost & Delikatesser, Aschebergsgatan 36,
Goteborg.

Kostnad: 200 kr for medlemmar i RP-foreningen, 400 kr for ovriga
Anmal till Susanne, 0730 - 68 18 80, susanne@retina-sweden.se eller Maria,
070-966 53 52, maria.lyngfelt@hotmail.com



