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Retinitis pigmentosa
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Retinitis pigmentosa ar en arftlig 6gonsjukdom

Retinitis pigmentosa ar ett samlingsnamn for flera olika arftliga 6gonsjukdomar som drabbar nathinnan

(retina).! Gemensamt for alla dessa ar att syncellerna i nathinnan gradvis forsamras.?

Vanliga symtom ar samre mérkerseensde, férlust av synfélt och 6kad kéanslighet for ljus vilket 6kar
risken for att bli blandad. Graden av synskada varierar, eftersom det finns manga former av retinitis

pigmentosa.’

Gentest kan ge svar

Att leva med misstanken om att man sjalv har eller att ens barn har en arftlig 6gonsjukdom innebar sjalvklart
mycket oro och funderingar, bade kring sjukdomen och framtiden. Gentest kan ge besked om diagnos och en
sakrare prognos for framtiden. Det 6kar mojligheterna att férbereda sig mentalt, fa ratt hjalpmedel i skolan och
sa langt som majligt planera sitt liv. Aven om man far veta att det ar en allvarlig 6gonsjukdom, kan beskedet
anda ibland innebara en viss lattnad. Man far veta vad man har att férhalla sig till och slipper fundera pa om

diagnosen verkligen ar ratt. Ett genomfért gentest gér det ocksa mdjligt att delta i studier om sjukdomen.1’2

Att leva med retinitis pigmentosa

Det gar att gora det mesta utan att se, men det ar inte enkelt. Har kan du se nagra korta filmer om hur det kan
vara att leva med retinitis pigmentosa.
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N&ar Anton hade gjort gentest och fick diagnosen retinitis pigmentosa, ledde det till 6kade resurser och battre
férutsattningar i skolan.

Julia har omvand retinitis pigmentosa och ar mycket kanslig for ljus.
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Linda har retinitis pigmentosa och ser valdigt smalt rakt fram, hon gar med vit kapp for att slippa ga in i folk pa
perrongen.

Mikael har retinitis pigmentosa, han har vant sig vid att planera for att klara jobb, familj och traning med svar
synskada.

Filmerna bygger pa verkliga beréttelser.

Symtom vid retinitis pigmentosa

Symtomen varierar eftersom det ar manga olika sjukdomar som drabbar synen pa olika satt. Det ar vanligt
med flera olika symtom samtidigt. Det har ar nagra exempel pa vanliga symtom som brukar komma tidigt och

smygande.

e Samre morkerseende
Forsamrat mérkerseende ar ofta det forsta symtomet och manga férlorar med tiden helt férmagan att se i
morker. Detta kallades tidigare for nattblindhet.

e Forlust av synfilt
Ett annat vanligt symtom ar synfaltsbortfall som kgmmer smygande och darfér inte marks tydligt. Men



med tiden kan synfaltet krympa till det som kallas kikarsynfalt eller tunnelseende. D& blir det svart att se
at sidorna och det kan till exempel bli svart att g& pa en trottoar utan att ga in i manniskor eller saker.

Okad kanslighet for ljus
Okad kanslighet fér ljus gér att det blir svart att vistas i solljus eller rum med stark belysning. Manga
upplever att de blir blandade valdigt latt och det tar langre tid att stalla om fran ljus till mérker och

tvartom. !
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Retinitis pigmentosa
- nar synen langsamt
forsvinner
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Lar dig mer

Klicka har for att ladda ner broschyren “Retinis pigmentosa - nar synen langsamt férsvinner”.

Synen rakt fram brukar inte paverkas

Férmagan att se skarpt rakt fram ar ofta normal och vid nagra av sjukdomarna ar férsdmrad synskarpa ett

symtom som kommer senare i férloppet. En vanlig synundersdkning ar darfér inte tillracklig for att fa ratt

diagnos.

Gentest ger sakrare diagnos

Nar det finns misstanke om arftlighet fér en 6gonsjukdom rekommenderas gentestning.1’2 Gentest gors for att
fa sa saker diagnos som mdijligt och for att fa arftligheten kartlagd. Det ar viktigt att fa veta vem som kan vara
barare av sjukdomen och vem som riskerar att utveckla den. Gentestning ar det enda séttet att stalla exakt
diagnos. Gentestning utvecklas kontinuerligt och nya tekniker méjliggér att man kan upptéacka
sjukdomsorsakande mutationer som tidigare var okanda. Forskning och 6kad kunskap om gener och
utvecklingen inom genteknik har éppnat upp fér ny strategi fér sjukdomen i framtiden.

Genetisk vagledning

| samband med att genetisk utredning gérs, anses det viktigt att det erbjuds genetisk vagledning, vilket innebar
1

information om sjukdomen och hur den nedarvs.

Att leva med en arftlig 6gonsjukdom innebar stora utmaningar som begransar livet fér ca 5 000 svenskar.
Gentest behovs for korrekt diagnos och sakrare prognos, nagot som inte alla blir erbjudna idag.?

Informera omgivningen

Det ar ofta svart fér omgivningen att férsta hur allvarligt synhandikappet ar vid retinitis pigmentosa eftersom
synen rakt fram kan vara helt normal. Men nar delar av synfaltet saknas och mérkerseendet ar nedsatt ar det
svart att klara sig i okédnda miljéer. Det ar sarskilt viktigt att informera i skolan eftersom det kan verka underligt
nar det gar bra for en elev att lAsa men i andra situationer ser eleven inte stora saker och géar rakt in i

personer. Det kan leda till missférstand och en helt felaktig uppfattning om att eleven &r oférsiktig.!
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Resurser och habilitering

Eftersom synnedsattningen kommer sakta och smygande ar det svart att marka férsdmringen. Samtidigt ar det
bra att fa stdd tidigt eftersom det manga ganger ar svart att férstd synhandikappet fér skolan och
arbetsplatsen. Det ar viktigt att f& diagnos innan skolaldern sa att hjélpen i skolan och méjligheterna till
utbildning blir s& bra som méjligt. Syncentralen hjalper till med habilitering och hjalpmedel till hem, skola och

arbete. Remiss fran lakare behdvs.!
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