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Retinitis pigmentosa (RP)

Hva er retinitis pigmentosa?

Retinitis pigmentosa (RP) er et samlebegrep for flere hundre forskjellige arvelige gyesykdommer som rammer
netthinnen (retina). Sykdommen farer til nedsatt syn fordi synscellene i netthinnen blir agdelagt. De forskjellige
variantene av RP har forskjelig prognose og gir forskjellig grad av synsnedsettelse. Synsproblematikken ved
disse arvelige netthinnesykdommene er ofte kompleks og varierende. Problemer med nattsyn, fargesyn,

synsfelt, synsskarphet og blending er eksempler pé slik synsproblematikk. Felles for de ulike formene er at
funksjonen til synscellene i netthinnen gradvis forverres. 1:2:3

@yeavdelingen ved Oslo universitetssykehus, Ulleval, har opprettet et lokalt kvalitetsregister, og man tror at
omkring 1500 er rammet med RP. Disse sykdommene kan i starten vaere vanskelige 8 oppdage, siden de
farste symptomene kan komme gradvis og variere mellom de forskjellige variantene. Hos noen skades synet
allerede i barndommen, mens hos andre kommer synsnedsettelsen mye senere, nar de er voksne. Det

vanligste er at RP oppstar tidlig i livet og at sykdommen hos de aller fleste utvikler seg langsomt. 1:2: 3. 4
Diagnose

Det er viktig & fa diagnostisert sykdommen sa tidlig som mulig for & kartlegge prognosen og synsnedsettelsen.
En synstest er ikke alltid det beste for & diagnostisere arvelige netthinnesykdommer, fordi pasienten vanligvis
har god synskarphet. Fotografering av eyebunnen er en undersgkelsesmetode som ofte brukes til &
diagnostisere RP. Noen ganger brukes ogsa en metode som kalles elektroretinogram (ERG), som innebaerer
at en tynn elektrode som er plassert i en kontaktlinse, maler elektrisk spenning som dannes néar gyet utsettes
for lys. Ved RP er de elektriske signalene vanligvis mye svakere. 1- 23

Nar det foreligger uklare synsproblemer, lysfalsomhet, nedsatt nattsyn eller dersom pasienten har slektninger
med gyesykdom, anbefales henvisning til spesialist. Disse undersgkelsene skjer vanligvis ved gyeklinikken pa
et universitetssykehus. P& agyeklinikken kan pasienten utredes ytterligere, og det kan eventuelt utfares
gentesting for & stille en ngyaktig diagnose og dermed fa en sikrere prognose og kartlegging av arveligheten.

Ved ERG, synsundersgkelse 0og genetisk test kan man avgjere hvilken form for RP pasienten har. '+ 2:3

Genetikk og arvelighet knyttet til RP

Siden RP er en arvelig sykdom, kan man som regel finne en genetisk arsak. Det finnes i dag ca. 300

forskjellige kjente genforandringer, sékalte mutasjoner, som forarsaker en eller annen form for arvelig

oyesykdom. Gentesting anbefales hvis det er mistanke om arvelig gyesykdom. '+ 2:3

Det har veert en rivende utvikling innenfor omradene genetikk og bioteknologi de siste arene, og det finnes i
dag tilgang til effektiv gentesting, DNA-sekvensering og andre metoder som gjar det mulig a stille en diagnose

pa bakgrunn av pasientens genetikk. 23
A Leve med RP

Det er ofte vanskelig for omgivelsene a forsta hvor aIvo/rIig synshemningen er ved retinitis pigmentosa
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ettersom synet rett frem kan veere helt normalt. En vanlig synsundersgkelse er ikke tilstrekkelig for & fa riktig
diagnose. Men nar deler av synsfeltet mangler og markesynet er nedsatt, er det vanskelig & klare seg i ukjente
miljger.

Det er viktig & informere pa skolen ettersom det kan virke underlig nar det gar fint for en elev & lese, mens
eleven i andre situasjoner ikke ser store gjenstander og gar rett pa andre personer. Det kan fare til
misforstaelser og en helt feilaktig oppfatning om at eleven er uforsiktig.

Retinitis Pigmentosaforeningen er en pasientorganisasjon med formal om & fremme kunnskap om sykdommen
og kan veere en viktig ressurs for pasienter og pargrende rammet av sykdommen.
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