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Gentest kan ge svar

Svar pa vanliga fragor
om gentest och arftliga
nathinnesjukdomar

U, NOVARTIS



Vad ar arftliga nathinnesjukdomar?

Arftliga nathinnesjukdomar ar ett samlingsnamn for flera olika
sjukdomar som orsakas av nedarvda forandringar eller
mutationer i generna. Sjukdomarna paverkar nathinnan och
leder till att syncellerna forsamras eller inte fungerar alls!

Hur vanliga ar arftliga
nathinnesjukdomar?

| Sverige lever cirka 5000 personer nagon form av arftlig
ogonsjukdom och i hela varlden cirka tva miljoner. Nagra av
de vanligaste typerna ar Retinitis Pigmentosa (RP), Ushers
syndrom, Leber Congenital Amaurosis och Stargardts
Sjukdom, men det finns manga andra. Idag har cirka 300
gener identifierats och kopplats till nagon form av arftlig
nathinnesjukdom.’

Hur tar man reda pa om det ar en
arftlig nathinnesjukdom?

Nar det finns misstanke om arftlig nathinnesjukdom ar det
viktigt att sa tidigt som majligt fa korrekt diagnos eftersom
sjukdomarna och synen forsamras med tiden. For att kunna
stalla diagnos gors en utredning dar bade elektrofysiologisk
undersokning och genetiskt test ingar.






Varfor behdvs bade klinisk och
genetisk diagnos”?

Den kliniska diagnosen stélls utifran symtom, tecken och
undersokningar. Den ger information om vilken sjukdom det
ar och hur synen paverkas. For lakarna innebér den kliniska
diagnosen att de aven far viktig information om hur gentestet
bor utformas.

Den genetiska diagnosen stalls efter ett gentest. Svaret pa
gentestet ger information om vilken eller vilka genetiska
mutationer det ar som orsakar sjukdomen, hur den kommer
att utvecklas och hur den arvs. Gentest behdvs ocksa for att
det ska ga att hitta personer med en viss sjukdom om den
skulle bli aktuell for behandling

Varfor bor utredningen goras tidigt”?

Symtom och tecken som tyder pa arftlig nathinnesjukdom
vacker sjalvklart manga tankar och fragor. Ofta &r det varre
att vanta och inte veta, an att fa korrekt diagnos och tillgang
till ratt synhabilitering, hjalpmedel och eventuell behandling
sé tidigt som mojligt.

Vad far man veta efter ett gentest?

Svaret pa gentest innehaller bara information om de genetiska
féorandringar som ar intressanta for sjukdomen. Ingen annan
information ges ut.



Vad ar genetisk vagledning”?

Det ar ett informationssamtal med en sjukskoterska,
barnmorska eller biomedicinsk analytiker som ar utbildad i
genetisk vagledning. Under samtalet far man information om
hur ett gentest genomfdrs, vilka testresultat som ges ut och
vad genetisk sjukdom kan innebara.






Kan man gdra om gentest?

Ja, utvecklingen av gentester gar snabbt. Har det inte gatt
att stalla genetisk diagnos tidigare kan ett nytt test géras, om
lakarna beddmer att det behovs!

Vilka symtom ger misstanke om
arftlig nathinnesjukdom?

Hos barn kan symtom latt misstolkas eller inte markas.
Samre morkerseende kan leda till att barnet inte vill ga ut
och leka nar det skymmer eller ar morkt. Ibland forklaras det
med morkerradsla. Begransat synfalt kan leda till att barnet
gar in i saker eller personer och uppfattas som klumpigt. Det
har ar exempel pa vanliga symtom som brukar komma tidigt
och smygande:

«Samre morkerseende
 Forlust av synfalt
«Okad kanslighet for ljus

Foérmagan att se skarpt rakt fram ar ofta normal och vid nagra
av sjukdomarna ar forsamrad synskarpa ett symtom som
kommer senare i forloppet. En vanlig synundersokning ar
darfor inte tillracklig for att fa ratt diagnos.!

1) Riktlinje foér handlaggning av hereditéra retinala sjukdomar, 2022-10-31. Webbsidan for Nationellt Kliniskt
Kunskapsstod https://www.nationelltklinisktkunskapsstod.se/globalassets/nkk/media/dokument/
kunskapsstod/vardriktlinjer/riktlinje-for-handlaggning-av-hereditara-retinala-sjukdomar.pdf
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