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State of the Art -Tapetoretinala degenerationer

Inledning

Med arftliga nathinnesjukdomar avses progredierande nathinnesjukdomar som drabbar
fotoreceptorerna och/eller retinas pigmentepitel.

Denna patientgrupp boér utredas vid 6gonklinik for att klargéra exakt diagnos, prognos och
arftlighetsgang.

Det ar ocksa av storsta vikt att speciellt unga patienter tidigt far kontakt med syncentraler,
som kan ge dem en mycket god hjalp i synrehabilterande syfte. Synproblemen skiljer sig fran
dem, som manga andra synskadade drabbas av, och det kravs att man férstar dessa
patienters speciella handikapp for att man skall kunna ge dem basta synhjalpmedel,
rehabilitering och annat stod de kan behdva.

Utredning och diagnostik

For att forsta graden och typen av synskada bor férutom rutinmassig égonundersokning dven
foljande inga i utredningen:

1. Undersdkning av patientens morkerseende
Det ar viktigt att underscka morkerseendet bade centralt och perifert. Man far
darigenom en klarare uppfattning om patientens verkliga synskada.

2. Synfaltsundersékning med Goldmann-perimetri
Detta ar fortfarande den mest anvandbara metoden for att utreda dessa patienter.
Ofta anvénds standardiserade objekt, V:4e, Il:4e och I:4e. Det bdrjar komma en del
automatiska perimetrar med program lampade for dessa patienter, men annu anvands
de inte i stor skala.

3. Undersokning av fargseendet och kontrastseende Det finns manga olika tester
som ar konstruerade for att kartlagga férmagan att sarskilja olika farger. Pa



6gonmottagningen anvands ofta ndgon bok med symboler (t ex Ischiharas test) eller
fargseende med Farnsworth, vilket oftast ar mer lampligt da den centrala synskarpan
ofta ar paverkad. Kontrast seendet kan matas med t.ex. LH kontrast-test och
undersoks oftast pa syncentralen

4. Elektrofysiologisk undersékning
Elektrofysiologisk undersdkning for att objektivt klarlagga den retinala
funktionsnedsattning ar en viktig del i det primara omhéandertagandet av denna
patientgrupp. Det ar av speciellt varde hos barn eftersom de kliniska fynden med t.ex.
ogonbottenférandringar ar mycket mattliga i unga ar.

5. Ogonbottenfotografering
Ogonbottenfotografering kan vara av varde for diagnostik och foératt kunna folja
forloppet.

6. Utredningen av arftlighetsgangen
Denna bor idag kompletteras med upprattande av slakttrad for den aktuella familjen,
eventuellt i samarbete med genetiker. Slaktundersokning ar idag kanske viktigare an
tidigare, eftersom molekylargenetiska undersokningsmetoder alltmer hjélper oss att
kliniskt klarlagga diagnos och prognos i denna patientgrupp. Naturligtvis finns det en
del patienter som ej 6nskar upprattande av slakttrad och da far man respektera det.
Flera av dessa sjukdomar kan idag identifieras med DNA-diagnostik.

Behandling

Obehandlade ger tapetoretinala degenerationer alltid en successivt férsamrad syn, men
hastigheten i progressen skiftar mycket mellan olika undergrupper och mellan olika patienter.
Bedémningen av prognosen maste darfor alltid individualiseras.

Nagon effektiv behandling som botar patienten finns dnnu inte fér ndgon av de olika
undergrupperna av retinitis pigmentosa, men patienten bdr remitteras till syncentral. Det ar
av speciellt varde hos yngre patienter med retinitis pigmentosa.

Regionens syncentral bor kontaktas sa att dessa patienter far basta mdéjliga synrehabilitering,
sarskilt som deras synskada kan vara svar att forsta i skolan och pa arbetet.

Behandlingsforsok med Vitamin A-palmitat

Om behandling med vitamin A-palmitat inséattes, ar det viktigt att informera patienten, om att
man inte forvantar sig nagon stor behandlingseffekt utan man mdojligen kan paverka graden
av progress. .

Vitmin A ar teratogent i doser ned till cirka 25 000 IE per dag, och bor darfor inte ges till
kvinnor som planerar en graviditet eller till redan gravida kvinnor.

Om man valjer att behandla bor forst ett enkelt leverstatus tas (ALAT, ASAT, ALP).
Behandlingen bestar av vitamin A-palmitat (15 000 IE) dagligen. Lakemedelsforetaget
Swedish Orphan som tillhandahalla licens preparatet tabletter av amerikanskt ursprung,
"UniLife A", med 15 000 IE vitamin A palmitat per tablett.

Om barn och ungdomar skall behandlas bér lampligen en barnlédkare kontaktas forst. Ofta
insatter de en reducerad dos, t. ex. 7 500 IE dagligen. Eftersom denna dos ej finns i



tablettform kan man istallet anvanda Vitamin A palmitat (vattenléslig) 100 000 IE/ml 30 ml
DS 2 droppar dagligen (garna till maten). Apoteksbolaget tillverkar preparatet i Umea.

Patienter med retinitis pigmentosa vilka ar under A-vitaminbehandling bér foljas upp arligen
med ett enkelt leverstatus, 6gonstatus, visus samt synfélt.
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