Lar dig mer om LHON!

En ovanlig arftlig sjukdom som kan paverka synen

LHON

EYE SOCIETY

En forening for familjer med intresse
och erfarenhet av LHON



Ungefar 200 svenskar har LHON.

Las har om orsaker, konsekvenser och aktuell forskning.

Syn med LHON

Normal syn

LHON ar en forkortning for Lebers Hereditara Optikus Neuropati, pa svenska Lebers
arftliga synnervsskada. Karl Gustaf Theodor von Leber var en tysk lakare som forst
beskrev sjukdomen 1871. Hans namn finns ocksa pa en helt annan 6gonsjukdom

- LCA, Leber’s Congenital Amaourosis (Lebers medfodda blindhet).

| foreningen LHON Eye Society, som bildades

i mars 2012, forsoker vi sprida information om
sjukdomen, stodja de som har diagnosen eller
anlagen, utveckla forskning samt 6ka kunskaperna
om LHON.

LHON eller "Lebers sjukdom” har studerats under
manga ar i Danmark, dar forskaren och égonlakaren
Thomas Rosenberg sarskilt studerat sjukdomens
forekomst och orsaker. Vid Kennedy Center i Glost-
rup utanfor Kdpenhamn har man god kontroll dver
de slakter och individer som bar pa anlaget och/eller
fatt sjukdomen i Danmark. De bar pa nagon av de
tre kdnda mutationerna i mitokondrierna (cellernas
energipaket). Har ar nagra siffror:

Ar 1995 fanns 32 familjer med kanda mutationer
varav 26 med den vanligaste mitokondriella mutatio-
nen ND4 (11778), 3 familjer med ND1 (3460) mu-
tationen och 1 familj med ND6 (14484) mutationen.
Totalt fanns 112 personer som fatt synnedsattning
i Danmark pa grund av LHON. Idag ar antalet 141
personer i ett 80-tal familjer.

Aldern for sjukdomsutbrottet varierade fran 17 till 52
ars alder med en medelalder pa 33 ar fér méan och 37
ar for kvinnor. Enbart kvinnor for sjukdomen vidare, och
man far sjukdomen 2,5 ganger sa ofta som kvinnor.

Svenska uppskattningar
Om forekomsten ar lika stor i Sverige som i Danmark

borde vi ha ett hundratal familjer som bar pa sjuk-
domen och att antalet som fatt synnedséattning med
diagnosen LHON borde vara fler an 200 personer.
Antalet nya fall per ar borde da vara 5 — 7 personer
i Sverige. Var femte svensk bor i Stockholm men
det &r nog mer logiskt att ta reda pa var slakter
med anlagsbarare finns och utga darifran nar vi
soker efter personer med LHON i vart land.

Vid Centrum for Metabola Sjukdomar, CMMS vid
Karolinska Sjukhuset, har LHON-féreningen finan-
sierat uppbyggandet av ett Svenskt LHON-register
sedan 2018. Registret &r ett medicinskt forsknings-
register och kommer att anvandas for forskning om
orsaker till LHON, hur olika behandlingar paverkar
synen och vilken form av rehabilitering som kan
rekommenderas.

Vad ar LHON?
Cellerna i kroppen innehaller ett energipaket som
kallas mitokondrier. Det ar arvsanlagen i mitokond-
rierna som for sjukdomen vidare. Det finns aven
manga andra sallsynta sjukdomar som ar mitokond-
riella, men LHON &r den allra vanligaste. Mito-
kondrierna finns i kvinnans 4gg men hos mannen
befinner sig mitokondrierna i spermiens mellandel,
ovanfor "svansen”, och den féljer inte med in i gget
vid befruktningen. Darfor sprids sjukdomen bara via
kvinnan.

LHON var den forsta sjukdomen som beskrevs



vara orsakad av mutationer i mitokondriernas arvs-
anlag och genetisk diagnos har kunnat stallas med
hjalp av DNA sedan 1980-talet. Manga med LHON
blev tidigare diagnostiserade genom det typiska
forloppet.

Hur och nér synen paverkas

Synnedsattningen kommer oftast forst pa det ena
6gat och inom cirka en vecka upp till sex manader
senare aven pa det andra. Synen centralt blir suddig
och raderas ut helt i manga fall pa grund av en nega-
tiv paverkan av synnerven bakom dgat. Darfor syns
inga tydliga tecken pa dalig syn vid undersdkning av
ogonen. Vi vet annu ganska lite om varfor nagra kan
bli battre med tiden och varfor vissa personer med
LHON ser séamre an andra.

Ny kunskap kravs for att I6sa flera gator kring
LHON: Varfor drabbas vissa i en familj och inte
andra? Ar det nagot sérskilt som utidser synnedsatt-
ningen?

LHON kan i séllsynta fall &ven ge andra symtom
som muskelkramper, epilepsi eller symtom som vid
Multipel Skleros, MS och bendmns da som LHON
PLUS. Dessa former av LHON &r mycket séllsynta.

Centrala bortfall i nathinnan

Hur man genomfér bra rehabilitering, syntraning
och andra kompensatoriska tekniker tillsammans
med forstoringskorrektion och elektroniska hjalp-
medel finns det ingen specifik beskrivning av for
personer med den har sjukdomen. Ofta far personer
med LHON centrala synbortfall och behéver trana
excentrisk fixation och lara sig anvanda flera andra
hjalpmedel. Men framfor allt Iara av andra i samma
situation. Det ar viktigt att man hittar andra "som ar
som jag” for att ge varandra rad och stdd.

Férstoring kan astadkommas pa flera sétt. Det hér ar ett for-
storande TV-system som férstorar en text, ett manuskript eller
en bild sa att en person med LHON kan se den.

Att se daligt och ma bra &r en viktig malsattning
samtidigt som ingen ska behdva skammas for att man
ser daligt. De inre resurserna hos dem som far sjukdo-
men ar sjalvklart viktiga, eftersom manga ar unga och
har hela livet framfor sig. Manga i LHON-foreningen ar
ocksa goda forebilder till de personer som varje ar far
diagnosen LHON - och alla andra som haft synned-
sattningen lange men inte hittat fram till ett bra liv.
Rehabilitering ar en forutsattning.

Sjalvkansla, sjalvtillit och sjalvfortroende

Hur gor man for att inte bli ett offer? Man kan ju till
exempel forsoka avsta fran att drabbas av BSS;
Bitterhet, Skuld och Sjalvomkan. Det galler inte minst
de modrar som helt i onddan skuldbelagger sig. Vis-
serligen kan sjukdomen enbart féras vidare fran mor
till barn, men det ar inte "mammans fel”. Alternativen
och radgivningen — nar man vet om sina arvsanlag
for LHON — maste utvecklas for familjer som har
anlagen.

De som har sjukdomen fortsatter ofta pa den bana
man tankt sig — men med nya behov av stod, hjalp-
medel och aktiv traning. Man kan inte och far inte
kora bil, man har svart att Idsa som vanligt och att
kanna igen manniskor. Da far man finna alternativa
transportmedel, lara sig lasa med kraftig forstoring
och syntetiskt tal och berétta for sina verkliga vanner,
att du far sdga vem du &r sa vet jag vem jag moter.
Da kan det fungera riktigt bra trots allt. Sjalvkansla
betyder att man tycker att man ar bra som man ar.
Sjalvtillit har man nar man tycker att man gor saker
bra och sjalvfortroende far man nar man klarar av
saker. Med en bra sjalvkansla behover man inte
skammas for att man ser
daligt.

Tank sa har: "Jag ar inte en
synskadad person, jag ar en
person som ser daligt
men det ar bara EN del
av min personlighet’.

Arftligheten ar komplicerad
Vi vet mycket om LHON men
fortfarande ar manga tradar
l6sa. LHON arvs fran mor till
alla av hennes barn, och 2,5
ganger sa maanga pojkar som
flickor far sjukdomen, de flesta scte man 5sa néra och

ialdern 1535 ar. Nagrafa  fytta texten samtidigt som
kan vara éver 65 ars alder och man ser "at rétt hall".

Med starka linser kan
bilden bli stérre pa Bésta
NéthinnePlatsen, men da



valdigt fa som barn. Det finns tre olika "vanliga” muta-
tioner och en stor mangd extremt ovanliga mutationer
som kan ge LHON. | vissa familjer finns det bara en
person med diagnosen, medan det i andra familjer
finns ett flertal.

Vad ar det som utléser om man ska fa LHON och
darmed nedsatt synférmaga? Hur kan jag undvika
sadant som utléser sjukdomen? Det vet vi inte sakert.
Man ar Gverens om att rokning ar negativt och bor
undvikas. Man ar osaker pa om alkohol har nagon
paverkan och har behdvs mycket mer forskning. Man
bor dock undvika kraftig berusning, det &r klart.

En studie som publicerades 2011 visade en svag
men positiv effekt av Iakemedlet idebenone, som ar
ett syntetiskt preparat som liknar naturligt vitamin Q10
Lakemedlet ar tankt att forbattra funktionen i mito-
kondrierna och ar godkant for anvandning i Sverige
och ingar aven i lakemedelsférmanen. Man har funnit
att pa gruppniva far de som fatt behandling en nagot
battre syn an de som far placebo (sk sockerpiller).

LHON-féreningens varde

LHON Eye Society stoder forskning och har néara
kontakt med forskare i Sverige och internationellt. Vi
samarbetar med andra nationella LHON- féreningar, t
ex i Storbritannien, Spanien och natverket www.lhon.
org i USA. | vart samarbete utbyter vi kunskaper och
kontakter med vérldsledande forskare. Du kan se fore-
lasningar och vittnesmal fran USA, England och flera
andra lander. Lankar finns pa www.lhon.se

Ju mer man vet om sin diagnos, desto lattare kan
man forhalla sig till den. P& hemsidan finns ocksa fler
filmer om och fér LHONare.

LHON kan alltsa visa sig hos en eller flera pojkar i en
familj, medan farre av dottrarna far en synnedsattning.
A andra sidan &r det kvinnor som bér arvsanlagen
vidare. Men sjukdomen kan hoppa Gver flera generatio-
ner eller uppsta som en mutation hos en mamma som
bara far pojkar. Da upphdr sjukdomen i samma stund
som den borjat. Eller om den har funnits latent i manga
generationer? Det ar svart att veta.

e
1

LHON é&rvs pa médernet. Till vénster: Kvinnan for dver sina
mitokondrier till alla sina barn. Till hdger: Det &r bara déttrarna
som kan f6ra sina mitokondrier vidare till ndsta generation.
LHON kan visa sig hos en eller flera personer i en familj,
statistiskt far férre av déttrarna synnedséttning. Sjukdomen kan
ibland till synes hoppa éver flera generationer beroende pa att
inte alla med mutationen far synnedséttning. A andra sidan
férekommer det i séllsynta fall dven att det uppstar en spontan
LHON-mutation.

Helena Lindemark &r anlags-
bérare och har en son som
fick LHON nér han var 14 ar.
Foér att stétta personer med
LHON och deras anhériga,
och for att tillsammans
kunna stédja forskning,

tog hon initiativ till att

starta féreningen

LHON Eye Society

i mars 2012.




Vart sitt att se pa LHON

FELICIA ADLERSFELD CASTILLO fran Stockholm
arbetar som projektledare pa ett saljbolag och har bear-
betat sin daliga syn pa olika sétt. Bland annat gick hon
mellan Stockholm och Vastervik under atta dagar och
fann sig sjalv och vem hon &r. Tvabarnsmamma med en
egen pod till exempel.

HAMPUS WANNERDAHL fran Vastervik, bor i
Stockholm och &r chef pa ett bredbandsbolag.
Dar var han ocksa nar han borjade se daligt
vid 30 ars alder. Nu ser han sémre an da, men
har fortsatt sin karriar och lart sig metoder och
forhaliningssatt. Det fungerar riktigt bra... "till
och med att halla koll pa var mina vilda barn
tar vagen.”

KRISTER INDE bor i Karlstad och har varit med
lange. 1 53 ar har han jobbat med sig sjélv och
sin syn. Han skrev boken "Se daligt Ma bra” och
var med om att utveckla syncentralerna. Han ar
synpedagog och utsedd till hedersdoktor. "Det ar
valdigt viktigt om vi kan férma alla som ser daligt
att inte skammas for det. Det &r inte vart fel, och
ingen annans heller.

VART BASTA HJALPMEDEL

| mobiltelefonen finns forstoring, syntetiskt tal
och vibrationer. Lar dig alla olika teknikerna.
Klicka med tre fingrar tre ganger sa blir det stor-
re och med tva fingrar tva ganger sa bestammer
du storleken. Med mycket mera Som att lyssna
pa ljudbdcker i Storytel, Bookbeat eller Legimus.




BJORN, MALIN, ANTON OCH SUSANNE
har LHON och de har lart sig och andra att
LHON pa det mentala planet betyder Lev
Har Och Nu. Bjorn jobbar som ombudsman
inom SRF i Halland. Malin &r speciallarare

i Falun, Anton &r ekonom pa ett privat fore-
tag i Karlstad och Susanne ar kanslist i en
idrottsforening. De har fyra och manga flera,
de flesta man och unga pojkar, ar nagra av
cirka 200 som har diagnosen LHON och lever
med nedsatt syn i Sverige. Men att se daligt
ar bara en av manga egenskaper i deras
personligheter.

Glom inte att ga in pa
www.lhon.se

och
www.exfix.se

"Vara Ogon ar daliga,
men vi ar bra!”



Nagra bra forstoringshjalpmedel

Optiska hjalpmedel som forstorar bilden gor att man
kan se och lasa med nathinnan utanfor gula flacken
och det centrala bortfallet (scotomet). Dar ar inte
antalet tappar lika stort som i centrum av nathinnan
men med forstoring och excentrisk fixation kan man
lasa ganska bra. Men det krévs tréning for man mas-
te gora pa ett annat satt. Om man ser mer an 0,1 sa
kan man ofta lasa centralt i nathinnan men aven da
maste man anvanda forstoring.

Ibland kan man sakna anvandbar lassyn. Da far
man anvanda punktskrift och syntetiskt tal eller
ljudbocker.

MLA2 ér ett system med tva linser i kombination med anti- Kort Idsavstand kraver att man haller upp huvudet fér att inte fa
reflexbehandling pa alla fyra ytorna som ger minsta mdjliga ;. ontinacken.
optiska fel och hég forstoring. :

Ett férstorande TV-system forstorar texten till en bildskdrm. Den kan ocksa kopplas till en dator eller en kamera som ser pa langt hall.



Vi vill skapa kontakter och

kunskaper om LHON

Vii LHON-féreningen vill visa att vi kan ta fler steg . se med andra delar av nathinnan an den som inte har
nar det galler kunskaperna om sjukdomen och . nagra signaler in till syncentrum i nackloben (syncor-
framtidens rehabilitering. Vi ska erbjuda alla som far ~ :  tex). Vilken roll har belysning och hur kan Smartphone,
diagnosen kontakter och kunskaper och pa det sattet :  Ipad och elektronik utnyttjas?
klara av att dverbrygga mentala och praktiska pro- Hur kan de som inte har nagot jobb fa in en fot pa
blem sa fort som méjligt. . arbetsmarknaden om man inte kan l&sa med dgonen,
Vi har spelat in filmer som kan inspirera andraatt ~ :  vilka metoder finns d&?
med goda forebilder ta tag i sin situation. Vitraffasi Vi arbetar nyskapande och uthalligt. Nu galler det
grupper och pratar om X och Y, dvs. kvinnligt och :  att vi tror pa oss sjalva och ar med och utvecklar var
manligt kring LHON och de olika mutationerna. . egen ftillvaro och ger vara kamrater som i framtiden
Vi ska visa personer som har diagnosen hur de . far LHON kraft och kunskap att kunna komma tillbaka
kan anvanda forstoring pa ett bra satt. Hurmankan ~ :  pa banan fort och enkelt - trots att det kan vara sa
utnyttja metoder som excentrisk fixation och larasig i svart.

Nagon att prata med

AGNETA LOWENRING BECK arbetar som legitime-
rad psykoterapeut sedan mer an 30 ar, bland annat
inom St Lukas. Sedan hon var i 20-arsaldern har hon
nedsatt syn pa grund av LHON. Hon vet vad hon talar
om och hur man kan forhalla sig till den utmaning i livet
som uppstar nar synen paverkas. Som Jourhavande
LHON-terapeut har foreningen anlitat henne i flera ar
sa att man har nagon professionell att prata med om
hur det ar och kan vara for dig i din unika situation.
LHON Eye Society ar en ideell patientforening

som stodjer medlemmar och forskning och sprider
information om LHON till anhériga, égonlékare och
andra intresserade. Om du googlar pa "LHON” kom-
mer du till Socialstyrelsens rad och till manga inter-
nationella natverk och engagerade personer inom
LHON Europe eller www.lhon.org i USA. Men forst

. 2w . kanske ett samtal med nagon i féreningen kan vara
Agnetas telefonnummer finns pa hemsidan. . enbrastartilivetien ny situation?

LHON

EYE SOCIETY
Allt om LHON Eye Society kan du finna pa www.lhon.se

Pa var hemsida tréffar du fler. Se filmerna med Hampus, Felicia, Susanne, Mathias och Maria till exempel.
Eller filmerna som heter "LIVET KOMMER TILLBAKA” och "STARKARE TILLSAMMANS".
Eller forelasningen om excentrisk fixation med mycket mer.



