


Retinitis
pigmentosa
— nar synen
langsamt
(T

Den har sammanfattande rapporten beskriver
hur det ar att sjalv leva med, eller habarn med
ogonsjukdomen retinitis pigmentosa.

Retinitis pigmentosa ar en familj av sallsynta
och arftliga 6gonsjukdomar som gradvis
forsamrar synen hos de drabbade och som
imanga fall leder till blindhet. Beroende pa
variant av sjukdomen drabbar den personer

i olika aldrar och ger upphov till olika grad

av synnedséattning. | Sverige beraknas
3000-4000 personer leva med nagon form
av sjukdomen vilket gor den tillden vanligaste
orsaken tillgrav synskada hos personer i

yrkesverksam alder.!

Rapporten bygger pa samtal med 8 personer
under ett fokusgruppsmote som Novartis
anordnade i Stockholm den 10 december
2019. Innehallet baseras enbart pa de person-
liga berattelser som framkom under métet och
ger eninblickide utmaningarilivet som
sjukdomen fér med sig.

'Synskadades riksforbund, Retinitis pigmentosa:
www.srf.nu/leva-med-synnedsattning/om-synskador/
de-vanligaste-ogonsjukdomarna/retinitis-pigmentosa
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Livet med

LIVET MED RETINITIS PIGMENTOSA

Retinitis Pigmentosa

Att leva med begrinsad synférmaga innebar
for manga en form av osynligt handikapp
eftersom detinte alltid &r uppenbart for
omgivningen om en person har fullgod syn
eller inte. Manga personer med retinitis
pigmentosa saknar begrédnsad perifer syn-
formaga samtidigt som de har en fungerande
synférmaga framat, sa kallad tunnelsyn
eller kikarsyn. Det gor attde latt garinieller
snubblar 6ver saker. Dessutom saknar de
oftaformaga att se saker i svag belysning eller
i morker. Manga med retinitis pigmentosa
viljer att dolja sitt handikapp i den man det
ar mojligt, dels for att en del upplever det
svart att sjalva acceptera sjukdomen men
ocksa for att vissa har negativa upplevelser
fran att vara 6ppna kring sitt handikapp.

En tidigare saljare av konsulttjanster berattade
exempelvis att nar hans syn forsamrats till den grad
att han hade behov av att anvanda vit kapp sa slutade
han att jobba eftersom kappen ledde till ett helt nytt
bemotande fran omgivningen som gjorde séljarbetet
svart. Trots att all kompetens fanns kvar sa blev
fortroendet svart att uppratthalla med den vita
kappen. Fram till dess hade han inte upplevt nagra
storre begransningar i livet. En annan beskrev att
steget till kdpp var sa svart att hantera for honom sjalv
att han var néra att kliva ner i Klaralven och trilla éver
perrongkanten pa tagstationen i Vasteras innan han
kunde acceptera att han behévde den.

Begransar mojligheter

Sjukdomen paverkar och begransar ofta mojligheterna
till utbildning, arbete, idrottande och olika former av
aktiviteter i morker vilket leder till social isolering som
forstarks av att manga drabbade inte soker hjalp fran
sin omgivning. Manga upplever det aven valdigt ensamt
att leva med retinitis pigmentosa. Att inte fa eller kunna
kora bil pa grund av sin synnedséattning upplever flera

som svart, en deltagare beskrev det som en traumatisk
upplevelse att bli av med korkortet. Detta for att det
hindrar dem fran att leva ett sjalvstandigt liv och delta
i de sammanhang som de vill fullt ut.

Men flera av deltagarna som valt att vara 6ppna eller
inte langre kunnat dolja sina besvar upplever ocksa

att de far massor av hjalp av personer i sin omgivning.
For de flesta borjar tecknen pa sjukdomen att markas
forst i vuxen alder men aven barn och ungdomar
drabbas. En av deltagarna berattade att hans foraldrar
trodde att han var mérkradd som liten eftersom han
alltid ville halla nagon i handen nar han rérde sig i
morka miljder. Sedan uppméarksammade skolskdterskan
att han endast kunde lasa pa tavlans nedersta rader
nar den var belyst, nér tavlan lag i skugga kunde han
inte urskilja den del av tavlan som var daligt belyst.

| tiugoarsaldern fick han besked av lakare att han
kommer att bli blind i 55-arséaldern vilket aven stamde.
Alla med retinitis pigmentosa blir dock inte blinda, hur
sjukdomen utvecklar sig ar individuellt och en del har
kvar delar av sin syn hela livet medan andra blir blinda
i mycket ung alder.

En gradvis forsamring

Eftersom sjukdomen ar progressiv sker synforsam-
ringen gradvis. En deltagare berattade att han redan
som 2-aring gick in i dorrar nar det var moérkt och
senare hade svart att hanga med i bollspel. Han kunde
agna sig at cykelsport men i trettiodrsaldern var han
med i en tavling dar han upplevde att alla cyklade in
mot honom. Efter det 6kade ljuské@nsligheten och
under en tioarsperiod férsamrades synen kraftigt for
att sedan stabiliseras igen.

En annan beréattade att hon forst i vuxen alder borjade
marka av en férsamrad syn med krympande synfalt
och problem att se i mérker. Hon &r idag 66 ar och har,
beroende pa ljusférhallande, viss synférmaga framat
men inte at sidorna vilket gor att hon har svart att
orientera sig.

En foralder berattade att han markte att hans da

sju manader gamla dotter inte kunde se ordentligt da
hon satte sig upp for férsta gadngen och skakade pa
huvudet. Hon &r idag 15 ar och kan leva ett aktivt liv
aven om det exempelvis ar svart for henne att se






skidspar. | skolan anvander hon hjalpmedel i form

av en kamera som &r riktad mot tavlan. Ménga
utvecklar olika typer av strategier for att hantera
vardagen och behdver lagga ner mer tid &n andra for
att klara samma arbete. En tidigare aklagare berattade
att han hade svart att Iasa upp handlingar men I6ste
det genom att ta hand om praktikanter som fick lasa
upp texter i hans stalle. Han berattade ocksa att en
tidigare chef forldjligade honom infor alla kollegor i
samband med hans 50-arsdag genom att saga "nu har
du ratt att se daligt”. En annan person beskriver jobbet
pa behandlingshem som "svintufft”. Han har valt att
inte beratta om sin synnedséattning for intagna och att
han, for att dolja sina problem, bland annat gar bakom
dem i samband med promenader.

Ratt stod ar viktigt

En deltagare berattade att hans ungdomsvénner ofta
undrade varfor han ville ga hem nar det blev morkt

och det roliga borjade. Ramlade han vid nagot tillfalle
skyllde han hellre pa fylla om det fanns mdojlighet till det
istallet for att beratta om sin synnedséttning. En annan
berattade att hans bror som ocksa har retinitis pigmen-
tosa varnat honom for att vara 6ppen kring sjukdomen
efter att han sjalv blivit utsatt for ett ran i morker.

Trots manga svarigheter i livet berattade flera deltagare,
framforallt de som levt lange med sjukdomen, att de ar
relativt nojda med livet. Detta eftersom de har lart sig
hur sjukdomen och de begransningar som den fér med
sig kan hanteras, bade privat och i yrkeslivet. Med ratt
rehabilitering och stod fran omgivningen gar det att leva
ett aktivt och sjalvstandigt liv, om &n nagot begrénsat.

Gentestning och végen till diagnos

Retinitis pigmentosa beror pa genetiska mutationer

i en persons synceller som fors vidare mellan genera-
tioner. Det finns idag mer &n 250 identifierade genetiska
mutationer kopplade till olika former av sjukdomen;
mutationer som orsakar olika typer av problem for
syncellerna att fungera som de ska. Sjukdomens
utveckling varierar stort beroende pa bakomliggande
genetisk orsak och for att géra en exakt bedémning
av vilken form en person ar drabbad av behover
genetisk testning goras. Idag gar det att faststalla
diagnosen hos ungefar halften av de drabbade med
hjalp av genetisk testning enligt Socialstyrelsen.
Denna andel kommer att 6ka allteftersom fler muta-
tioner med koppling till sjukdomen etableras.

Erfarenheterna géllande gentestning och den tid det
tog for de deltagande personerna vid motet att fa en
korrekt diagnos varierade. Det visar att det rader
skillnader 6ver landet for hur dgonlakare jobbar med
utredningar och diagnostik for den aktuella patient-
gruppen. Vissa upplevde det relativt enkelt att fa
diagnosen stéalld medan andra forst fick felaktiga
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“Jag har alltid brattom vilket gor
attjag snubblar pa allt och gor
volter 6ver biankar. Mina smalben
ar alltid sonderslagna.”

“Jag var den sista somville kinnas
vid att jag hade dalig synmen
det insag alla runt omkring mig.
Nu kan jag inte ens orientera mig.”

I tjugoarsaldern fick jag besked
av en ldkare att jag kommer att bli
blindi 55-arsaldern vilket ocksa
stamde.”

”Mina vanner undrade ofta varfor
jag ville ga hem nér det blev morkt
ochdetroliga borjade.”

”Min chef forlojligade mig infor
kollegorna pa femtioarsdagen
ochsaattjag nu harritt att se
daligt.”




Personer med retinitis pigmentosa forlorar ofta den perifiera
synférmagan vilket skapar en slags tunnelseende. Det forsvarar
for drabbade att orientera sig eller se foremal som inte befinner
sig i synfaltet rakt framat. Exempelvis kan det gora att personer
faller ner i vettnet for att de har svart att uppmarksamma kanter.

diagnoser. Att fA genomga gentestning &r ingen
sjalvklarhet och flera har sjalva fatt foresla for lakare
att de ska fa gora det. Andra beskriver det som en
kamp att f& genomga genetisk testning och aven nar
detta ar gjort kan det ta manga ar innan resultat
kommer eftersom alla gener kopplade till sjukdomen
inte ar identifierade och kartlagda. En deltagare
berattade att det tog tolv ar fran det att han lamnade
sitt blodprov till han fick reda pa vilken mutation som
orsakade hans sjukdom.

For vissa har det varit sjalvklart att be om gentestning;
aven om det saknas behandling idag sa kan det
komma framover och eftersom sjukdomen utvecklas
olika beroende pa mutation skapar kunskap om sin
egen form av sjukdomen mgjligheter till att planera
livet. For vissa har kunskapen om sin sjukdomsform
aven paverkat viljan att skaffa barn. Andra vill inte veta
vilken form av sjukdomen de har eller kande inte att
det var aktuellt att géra det forran problemen med
synen blev stora.

Enligt Socialstyrelsens rekommendationer ar det viktigt
att familjen erbjuds genetisk vagledning i samband
med att diagnos stélls med hjalp av genetisk testning.
Detta innebar att familjen far information om sjukdomen
och sannolikheten for att den fors vidare. For personer

2 Socialstyrelsen, Retinits pigmentosa, tidig form:

med retinitis pigmentosa som vet vilken mutation de
bar pa underlattas ocksa fosterdiagnostik och
preimplantorisk genetisk diagnostik i samband med
provrorsbefruktning fér att avgéra om mutationen
forts vidare, om s& 6nskas.?

Mottagande och uppféljning inom varden

| gruppen fanns det delade uppfattningar om hur val
mottagande och uppfdljning inom varden fungerar.

I Lund finns enligt deltagarna en val fungerade
verksamhet med hdg kunskaps- och kompetensniva
for att ta hand om personer med retinitis pigmentosa.
Flera har ocksa positiva erfarenheter fran kontakt
med syncentraler som hjélpt till med psykologhjalp
och andra former av stdd. Dock har denna verksamhet
férsvunnit eller dragits ner pa vissa hall i landet.

Pa andra stallen ar kunskapslaget betydligt samre.

En deltagare berattade att han far lara sin lakare om
sjukdomen och bland annat tagit med tidningen
Retinanytt (Svenska RP-féreningens medlemstidning)
till Iakarbesok. Andra har upplevt att lakare har varit
helt ointresserade av att hjalpa och inte vill bekosta
gentestning eller lamna remiss till specialist i Lund
eftersom det inte finns nagra behandlingar tillgangliga.
Det har aven gjort att det har varit svart for manga att
fa tillgang till information om sjukdomen via varden

https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/ovanliga-diagnoser/retinitis-pigmentosa-tidig-form/ Besokt 17 januari 2020



och darfor fatt soka efter den pa egen hand.

Det rader aven brist pa kunskap och vagledning
inom varden nar det kommer till rattigheter gallande
exempelvis ledsagning och fardtjanst. Har har Svenska
RP-féreningen och Synskadades riksférbund fyllt en
viktig funktion for manga.

Enligt deltagarna rader det dven brist pa synpedagoger
som kan hjalpa patienter med rehabilitering. Detta har
gjort att Synskadades riksférbund troligtvis startar
upp rehabiliteringsverksamhet pa egen kursgard,
nagot som de inte tycker att de ska behéva ansvara
for men kénner sig nédgade att gora.

Flertalet av deltagarna gar dock pa regelbundna
uppfdljningar, bland annat for att det finns en dkad risk
for att utveckla glaukom (grén starr) for patienter med
retinitis pigmentosa vilket ytterligare kan forsamra
synférmagan.

Assistans och hjalpmedel

Det finns olika former av assistans och hjalpmedel att
fa for den som lever med synnedsattningar. Bland
annat gar det att fa tillgang till ledsagare, fardtjanst,
psykologhjélp, ledarhund och olika typer av appar och
digitala hjalpmedel. Men tillgangligheten och bedém-
ning av behov varierar mellan regioner och manga av
deltagarna upplever det svart att fa information om
vad de har ratt till. En av deltagarna sager att "man
maste veta exakt vad man ska ha” och att hon 6nskar
mer tips och rad. Har fyller Synskadades riksforbund
en viktig funktion genom att de informerar och hjalper
till med ansokningar.

Flertalet av deltagarna uttryckte att det ar en kravande
process att ans6ka om hjalp dar de kéanner sig mot-
arbetade och far svara pa krankande fragor. En
deltagare beskriver att han kant sig som “en vardelos
skit” nar han bett om ledsagare. Andra beskriver att
det ocksa har blivit svarare att fa tillgang till hjalp-
medel, exempelvis att det forut gick att f& en dator
men nu bekostas enbart programvara. Det framkom
ocksa att tillgangen pa hjalpmedel varierar 6ver landet,
exempelvis far boende i Varmland sjélva betala for vit
kapp medan det i Skane gar att fa en iPhone.

Manga har stor hjalp av datorer och telefoner som bland
annat kan lasa upp texter och som gér att styra genom
réstkommando. Pa vissa hall hjalper syncentralen till
och goér anpassningar och installerat hjalpmedel i
klassrum for att underlatta for elever med retinitis
pigmentosa. Det gar dven att stka bostadsanpassnings-
bidrag for att gora belysningsanpassningar av
bostader. Vissa i gruppen som har sokt bidraget har
dock inte blivit beviljade det.

Deltagarna beréattade att nar de vél lart sig vilka
rattigheter de har och hur ansokningsprocesser gar till
och darefter fatt tillgang till olika former av assistans
och hjalpmedel s& har livet underlattats avsevart.
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Sammanfattning

Retinitis pigmentosa dr en familj av
arftliga 6gonsjukdomar. Beroende pa
variant kan den ledatill olika grad av
synnedsittning och hos mangaleder
dentill blindhet. Det &r en progressiv
sjukdom som drabbar bade unga
ochldre personer. | Sverige lever
3000-4000 personer med nagon
form av retinitis pigmentosa.

Symptom pa sjukdomen ar bland andra
forlorat mérkerseende, kanslighet for skarpt
ljus och forlorad periferisyn. Att leva med
retinits pigmentosainnebar uppenbara och
Okande utmaningar i livet allteftersom synen
forsamras, exempelvis i form av svarigheter
att ta sig fram och delta i olika aktiviteter.
Darigenom begransas maojligheterna till
utbildning, arbete, idrottande och olika former
av aktiviteter. Men sjukdomen drabbar aven pa
satt som mer har att géra med omgivningens
missuppfattningar kring synnedsattningar.
Flera av deltagarna som deltog i samtalet har
upplevt olikagrad av oférstaelse, ifragasattande
och diskriminering i méte med bade vard,
arbetslivet ochi privata sammanhang.

For vissa kan detta leda till att forstarka den
socialaisolering som sjukdomen fér med sig.

Med ratt rehabilitering och stod fran bland
annat regioner, kommuner, arbetsgivare och
familj gar det att leva ett relativt sjalvstandigt
liv med bade arbete och aktivt privatliv trots
synnedsattningar. | samtalet framkom dock
att det dras ner paresurserisamhéallet som ar
riktade mot personer med synnedsattningar
vilket oundvikligen drabbar dem hart. Det
begransar inte bara de drabbades maojlighet
attleva sinaliv fullt ut utan riskerar aven att
Oka samhallskostnader eftersom minskat
stdd ytterligare begransar méjligheternatill
utbildning och arbete fé6r drabbade.
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