Optikusatrofi typ |

Optikusatrofi typ 1 @r en medfédd sjukdom som
kénnetecknas av fortskridande synnedsattning. Vid
sjukdomen fartvinar synnerven. Graden av syn-
paverkan varierar mellan olika personer med
sjukdomen. Alla anlagsbérare utvecklar inte
symtom.

Det &r inte ként hur manga personer som har optikusatrofi
typ 11 Sverige. Internationellt brukar man ange att sjuk-
domen finns hos uppskattningsvis 2—3 personer per 100 000.

Symtom

Symtomen uppkommer vanligtvis smygande under barn-
domen eller tonaren med dubbelsidig, fortskridande syn-
nedsittning. En del fir symtom senare i livet, mellan 20 och
30 ars élder.

De forsta symtomen &r vanligen nedsatt fargseende. Tidigt i
forloppet kan synskérpan vara normal, for att senare gradvis
forsdmras. En del har synféltsbortfall med nedsatt syn i vissa
omraden av synfiltet. Hos de flesta med optikusatrofi typ 1
fortskrider synnedsattningen langsamt under flera decennier,
men hastigheten kan variera mellan olika personer. Det dr
ovanligt att personer med sjukdomen blir helt blinda, men en
del far grav synnedsattning.

Symtomens svérighetsgrad varierar, &ven inom samma
familj. Slaktingar med samma sjukdomsorsakande gen-
variant kan ha varierande grad av synnedséttning eller ingen
synnedsittning alls.

Cirka 20 procent utvecklar andra symtom utdver syn-
nedséttning som horselnedséttning, pdverkad dgonmotorik,
géng- och balanssvéarigheter, epilepsi och 6kad muskel-
spanning. Sjukdomen kallas d& autosomal dominant optic
atrophy plus syndrome (DOA plus).

Orsak

Optikusatrofi typ 1 orsakas av fordndringar i en gen. Det
leder till brist pé ett protein som har betydelse for kroppens
energiomvandling i mitokondrierna. Néthinnans synceller
kraver stora méngder energi. Den nedsatta energiomvand-
lingen i mitokondrierna leder till att syncellerna bryts ned
och synnerven fortvinar.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar optikusatrofi typ 1.
Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen och
kompensera for de funktionsnedsittningar som sjukdomen
leder till.

Barn och vuxna med synnedséttning behover syn-
habilitering for att fa hjélp att anvinda sin synférmaga
och/eller lara sig tekniker som kompenserar for syn-
nedséttningen. Insatserna gors med stod av ett tvér-
professionellt team med sarskild kunskap om olika syn-
nedséttningar och deras konsekvenser pé vardagsliv, hilsa
och utveckling. Synhabiliteringen erbjuder anpassningar och
hjalpmedel. Det finns ocksa tjinster och hjélpmedel som
underléttar forflyttning.

Personer med sjukdomen foljs regelbundet av 6gonlikare.

Barn med synnedsittning behover tillgang till special-
pedagogik och lampliga liromedel. Skolans personal
behover kunskap och végledning av en synpedagog.

Personer med optikusatrofi typ 1 rekommenderas att
undvika rokning och stora méngder alkohol.

Savil barn som vuxna kan behdva psykologiskt stod.

Resurser

Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
» SRF, Synskadades Riksforbund

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
Webbplats: agrenska.se/informationscentrum
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