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Av
Atle Lunde

Fra leder

Kjaere medlemmer!

Sa gar atter et ar mot slutten. Det har
vert et helt spesielt ar for foreningen
og hele det norske folk. At vi i mars
skulle fa en pandemi over oss, hadde
vi vel aldri tenkt var mulig. Men det
var akkurat det som skjedde.

Koronapandemien viste seg a
endre pa alt vi tok for gitt. A holde
avstand, vaske hender med sape og
vann og kun vaere sammen med de
narmeste ble nye regler vi matte
forholde oss til. Arbeidsplasser,
skoler, fysioterapi, treningsstudio
og mye av kulturen ble lagt ned for
flere maneder. Koronapandemien
fikk konsekvenser for frivillig
arbeid og dermed ogsa for mange
organisasjoner og foreninger.

Problemet har vaert a planlegge
aktiviteter fordi en ikke vet nar
myndigheten ma ta nye grep for a
holde smittenivaet nede. Men jeg
synes vi har fatt til mye pa tross av
varierende smittevernregler.

Utenom arsmete i Bergen har vi
egentlig fatt avholdt alle de vanlige
aktivitetene, bare i en litt annen form
og til annen tid.

2021 er enna usikker angaende
planlegging av aktiviteter, men vi
haper at smitten er lav fremover
og at det raskt kommer en vaksine
slik at alt kan bli som det var

for. Arsmotet planlegges for
gjennomfering i Bergen pa Scandic
Flesland Airport Hotel, 5. til 7. mars
2021, men vi ma se situasjonen an
nar den tid kommer. Vi til prove a fa
til s4 mange aktiviteter som mulig
neste ar ogsa. Vi krysser fingrene for
at alt gar fint og at vi slipper a avlyse
aktiviteter.

Styret arbeider sammen med gode
kontakter for a finne en lgsning

pa den gkonomiske siden av en
genetisk behandling her i Norge.
Som vi har skrevet for er prisen for
en slik behandling veldig dyr og
myndighetene er ikke villige til a ta
den gkonomiske belastningen uten
a vite om behandlingen vil vare over
lang tid. Da mener de gjerne 15 til
20 ar. Siden denne behandlingen

er ganske ny, er det ingen som

helt sikkert vet hvor lenge en slik
behandling vil vare og om man ma ta
en ny behandling etter at flere ar er
gatt.

Vi jobber ut fra en Iasning som
Danmark har fatt til med avbetaling
eller delbetaling. Hvis behandlingen
ikke viser seg a vare over lengre tid
stanser betalingen. Hvis resultatet
er bra fortsetter avdragene til alt er
betalt.

| kjglvannet av genetikk og
behandling vil det alltid oppsta etiske
dilemma. Noe av dette kan dere lese i
denne utgaven av RP-Nytt, der Martin
gar dypere inn i saken.

Jeg og styret vil onske dere en
fredelig juletid og et godt nytt ar!
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Informasjonsmateriell

Folgende informasjonsmateriell kan
bestilles gratis hos RP-foreningen eller
lastes ned gratis fra www.rpfn.no:

Innsikt gir utsikter (informasjons-
handbok - hefte)

Mobilitet nar synet svikter (DVD)
Folelser nar synet svikter (DVD)
Retinitis pigmentosa, RP (brosjyre)
Stargardts sykdom (brosjyre)
Ushers syndrom (brosjyre)

Lebers Congenitale Amaurose,
LCA (brosjyre)

LMBB-syndrom (brosjyre)

Sjeldne, genetisk betingede
netthinnesykdommer (brosjyre)

Team RP (brosjyre)

Simuleringsbriller (simulerer
RP-syn)

Informasjonskort for utdeling
(visittkortstorrelse)

RP-nytt — forslag til artikler

Fra tid til annen har det kommet
forslag pa temaer for framtidige
artikler fra noen av RP-nytts lesere.
Dette setter vi svaert stor pris pa.
Hvis du har skrevet et stykke tekst
som flere burde lese, send det til
oss sa kommer det kanskje pa trykk!
Vi gnsker oss flere tekster eller
forslag til temaer dere onsker vi skal
skrive om. Send teksten eller meld
forslagene inn pa e-post til ronytt@
rpfn.no, pa telefon 994 69 543, eller
ved a benytte vart kontaktskjema pa
www.rpfn.no

E-postadresser
Slik nar du oss pa e-post:

For henvendelser til kasserer:
kasserer@rpfn.no

For henvendelser vedrgrende RP-nytt:
rpnytt@rpfn.no

For henvendelser til Team RP:
teamrp@rpfn.no

For alle andre henvendelser:
post@rpfn.no
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Les RP-nytt med grene

Husk at du kan lane RP-nytt i
lydutgave fra NLB (Norsk lyd- og
blindeskriftbibliotek). RP-nytt leses
av en profesjonell innleser og er en
del av NLBs ordinare tidsskrifttilbud.

For a abonnere pa RP-nytt i
lydutgave ma du vaere laner hos
NLB. NLB er biblioteket for deg som
har svekket syn, dysleksi eller andre
utfordringer som gjor det vanskelig a
lese. Det er gratis @ melde seg inn og
lane hos NLB.

Mange tusen lydbgker

Som laner hos NLB far du tilgang til
tusenvis av lydbgker. RP-nytt laner
du pa samme mate som du laner
andre lydbgker. Finn bladet i listen
over tidsskrifter og abonner eller lan
enkeltutgaver. Lytt med smarttelefon,
nettbrett, PC eller DAISY-spiller.

NLB har et stort utvalg lydboker
for barn, ungdom, studenter og
voksne. Sjangerbredden er stor.

Krim, biografier, faktaboker og
serieromaner er noe av det som
finnes i lydbokbasen. Flesteparten
av lydbgkene produseres i egne
studioer. | tillegg kjeper NLB

inn lydbgker fra kommersielle
produsenter.

Aviser og tidsskrifter

Lanerne kan ogsa abonnere pa

et utvalg aviser og tidsskrifter i
lydutgave. Aftenposten, lllustrert
Vitenskap, Hjemmet, Appetitt og Vi
over 60 er eksempler pa hva du kan
lane. Na er ogsa RP-nytt en del av
tilbudet.

Bli laner
NLBs tilbud er offentlig og for deg
som trenger tilrettelagt litteratur.

Innmeldingsskjema finner du pa
www.nlb.no

L
-

("N
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INNKALLING TIL ARSMOGTE
Sted: Scandic Flesland
Tid: 5.-7. mars 2021

Saker som gnskes behandlet pa
arsmgtet ma veere styret i hende
senest 22.1.2021. Send epost

til post@rpfn.no eller brev til
«RP-foreningen i Norge, Postboks
5900 Majorstuen, 0308 Oslo»

Forslag pa medlemmer til verv
meldes til valgkomiteens leder,
Rainer Henriksen

pa telefon 984 52 267.

FORSLAG TIL SAKSLISTE:

Apningstale av styreleder Atle Lunde

Sak1 Navneopprop

Sak 2 Godkjenning av innkalling

Sak 3 Godkjenning av saksliste

Sak 4 Valg av moateleder

Sak 5 Valg av motesekretaer

Sak 6 Tellekorps

Sak 7 Valg av medunderskriver
av protokollen

Sak 8 Styrets arsmelding av 2020

Sak 9 Arsregnskap 2020
Revisors beretninger

Sak 10 Innkomne forslag

Sak 11 Budsjett 2021

Sak 12 Valg

Da dette er en forelgpig saksliste,

vil endelig saksliste blir sendt til de
pameldte sammen med dokumentene
til arsmotet.
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INVITASJON TIL FLOTTE VINN - VINN

SAMLINGER | 2021

For attende gang har vi gleden
av a invitere til det unike
samarbeidsprosjektet mellom
RP-foreningen og Tyrili-stiftelsen.

Samarbeidet gar i korthet ut

pa at tidligere rusmisbrukere i
rehabilitering pa Tyrili stiller som
ledsagere for synshemmede

fra RP-foreningen gjennom tre
samlingshelger. Alle samlingene
har preg av fysisks aktivitet, mye
sosialt og laererikt for begge grupper.
Alle som melder seg pa vil da fa sin
motiverte ledsager fra Tyrili, sa det
er ikke nadvendig a ha med egen
ledsager. Alle helgene er 100 %
rusfrie.

Vi lever i en litt uforutsigbar tid, men
for 2021 tar vi sikte pa a invitere til
folgende samlingshelger:

Torsdag 11. februar — sgndag

14. februar pa Mesnali ved
Lillehammer. Denne helgen vil det
vaere fokus pa vinteraktiviteter som
langrenn og alpint, teambuilding
og spennende foredrag og
underholdning.

Torsdag 10. juni — sendag 13. juni pa
Mesnali ved Lillehammer. Her vil vi
en av dagene reise til Sjoa for rafting,
en dag vil vi delta i Birkebeinerlgpet
(ga, jogg eller lap), i tillegg til

at vi satser pa flere hyggelige
midtsommers uteaktiviteter.

Fredag 13. august til sendag

15. august i Stavern. Denne
helgen vil vi ga Kyststien som er
mellom Neviunghavn og Stavern
i tillegg til stand up padling og
sommeraktiviteter.

Egenandel er 600 kroner pr
samlingshelg. Vi haper flest mulig
onsker a delta pa alle samlingene da
det gir ekstra fint samarbeid mellom
synshemmet og ledsager. Det er
imidlertid apent for pamelding til
enkeltvise samlinger.

Pamelding skjer via lenke:
www.rpfn.no/vv21

Pameldingsfrist for forste
samlingshelg er 20. januar.

Detaljert program for samlingene vil
legges ut fortlepende pa foreningens
nettside, og alle pameldte vil fa
tilsendt detaljert informasjon i
forkant av hver samling.

Unn deg en gave i 2021 etter et kjipt
korona-ar og bli med pa en real Vinn
— Vinn opplevelse!
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Nysgjerrigheten ble vendepunktet

Skrevet av May Britt Haug, Norges Blindeforbund.

(Artikkelen er tidligere publisert
i Blindeforbundets medlemsblad
Synspunkt.)

Da Martin Kristian Smedstad (42)
ble diagnostisert med retinitis
pigmentosa (RP) sa han fremtiden
smuldre hen. Nesten 20 ar med
stadig darligere syn har gjort han til
en ressurs for mange, i tillegg til en
mester pa forskningsformidling.

Han har forsonet seg med at synet
ikke kommer tilbake, det blir bare
darligere. Dremmen om synet
tilbake ble erstattet av brennende
forskningsentusiasme.

Martin er vokst opp pa Romerike i
et lite, lukket kristent milje. Derfor
var det naturlig at han gikk i kristen
barnehage, pa kristen barneskole,
sang salmer pa fritiden og etter
hvert begynte pa videregaende skole
som ogsa var kristen. Og det var
her han begynte a se noen logiske
brister i den laeren han var oppdratt
i. Bildet brast, og tvilen fikk han til
a fa gynene opp for vitenskapen,
forskningen og mulighetene.

— Jeg husker jeg reagerte veldig pa
at vi pa en kristen skole snakket om
evolusjonsteorien, som om dette ikke
var noe helt pa tvers av den kristne

troen. Sa det var vel da jeg oppdaget
vitenskapen tenker jeg, sier han med
en latter.

At han valgte a bryte med det kristne
trossamfunnet, er en annen historie

i Martins liv vi ikke skal ga neermere
inn pa.

Sjokket

Martin gledet seg til a ta fatt pa
militeret, og spesielt gvelser i
merket hvor han kunne fa bruke
nattbriller. «<For ingen ser jo i dette
morket», tenkte Martin, men noen
nattbriller ble det ei. Han forteller
at alle navigerte trygt rundt, unntatt
han. Han havnet til og med utenfor
en skrent.

Martin takker gode venner som fikk
ham til oyelegen.

Da RP-diagnosen ble stilt i 2003

kom det hele som et sjokk. Det
uforstaelige var at synstapet ikke var
noe a gjere noe med, det kunne bare
bli verre.

— Jeg sa bare hele fremtiden min
smuldre opp.
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Etter hvert ble han med i
RP-foreningen og Blindeforbundet.
Her lot han seg overbevise om at det
gar an a leve med darlig syn.

— Det tok faktisk seks ar for jeg
hadde fordeyd diagnosen nok til a
vaere klar for a ta tak, forteller Martin.

Tilfeldigheter gjorde at han ble

med RP-foreningen pa fjelltur.

Han innremmer at han var ganske
nysgjerrig pa hvordan blinde skulle
klare seg i fjellet, men tanken matte
ga til skamme, for blinde klarte seg
bedre pa tur enn han.

— Folelsen av a mgte andre i samme
situasjon, som kjenner pa kroppen
hvordan det er, det var en nydelig
opplevelse, forteller han med
ettertanke og fryd i stemmen.

— Vrangforestillingene mine ble
knust!

Forsknings-fan

En mer dedikert fyr skal en lete
lenge etter. Martin forteller at han
alltid har veert glad i vitenskap og
natur, hvordan ting henger sammen
og fungerer i praksis, rett og slett.

Dedikert: At Martin Smedstad (42) er gladende interessert og litt nerdete nar det gjelder
forskning, har gitt resultater. Han har fatt plass i Blindeforbundets fagrad. Her star han ute med
en murveqgq i bakgrunnen. Foto: Hilde Greve Mo
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Det er kanskje dette som er noen av
faktorene for hvorfor forskningen
og formidlingen av dette ligger
hans hjerte nart. Han er genuint
interessert og bruker mye tid pa a
lese seg opp pa forskningsstoff.

— Jeg har lagt all «<nerdinga» mi

inn i RP-forskning, netthinnesvikt,
forskning pa stamceller og genterapi
osv. osv., forteller han.

| RP-foreningen ble han kjent

med Ole Christian Lagesen.
Radiomann, tidligere rektor ved
journalisthgyskolen og en stor mann
innen forskning i RP-foreningen,
som har RP selv.

— Jeg har satt veldig stor pris pa Ole
Christian. Han er et stort forbilde
som har hjulpet meg til a fa en
bredere kunnskap om mye.

Stolt

Martins innsikt over mange ar
innen forskningen, og hans evne
til & videreformidle det hele har
fort til at han na har fatt sete i
Blindeforbundets fagrad. Radet

innstiller sgkere til forskningsfondet.

Det er ikke fritt for at han ma sette

seg inn i nye fagomrader na. Det er
et stort mangfold av prosjekter som
det sokes stotte til.

Han hopper virkelig etter sitt forbilde,
Lagesen, nar han na tar plass rundt
mgtebordet.

— Det var med stolthet og ydmykhet
jeg takket ja. Jeg tar dette som en
stor tillitserklzering, forteller han med
et smil.

| rundt syv ar har Martin jobbet

pa medlemssenteret i Norges
Blindeforbund, sa mange har nok
slatt av en prat med han. Og na

skal enda flere fa nytte av hans
kompetanse, iver og dedikerte stil i
det han skal vurdere store og sma
prosjekter som skal veaere til nytte for
synet og gyehelsen var.
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HOSTKONFERANSEN
25. — 27. SEPTEMBER 2020

Skrevet av Monica Johansen

| ar hadde vi hostkonferansen var

pa Soria Moria Hotell i Oslo. Hotellet
ligger bare 4 minutters kjoring fra
hoppbakken i Holmenkollen. Tryvann
skisenter og vinterpark ligger en 5
minutters kjgretur unna, mens Oslo
sentrum ligger 12 kilometer fra Soria
Moria Hotell og Konferansesenter.

Vi ble 29 deltagere i ar som er noe
mindre enn vanlig, men for noen ble
det for utfordrende a reise grunnet
Corona situasjonen.

Vi mottes pa fredag og hadde en

gjennomgang av hotellet, presen-
tasjon av deltagere og ledsagere.
Avsluttet kvelden med middag og
sosialt samveer.

Lordag ble det litt generell informa-
sjon fra Marianne Berthelsen fra
Team RP-utvalget. Hun viste ogsa
filmen som er laget fra Vinn-Vinn
prosjektet.

Videre informerte hun om like-
personsarbeidet i foreningen og
apnet for samtaler med likepersoner.

Etter lunsj fikk vi en guidet tur med
Tore Berthelsen. Vi gikk fra hotellet
og ned til skianlegget i Holmenkollen
og fikk mange fine historier under-
veis. Dette ble en fin tur. Tilbake pa

hotellet ble det quiz med Tor Dagfinn
Bjelland som alltid er en suksess.
Kvelden gikk med til middag og
sosialt samveer.

Sendag var det som seg hor og
bar Forskningsnytt med Martin
Smedstad. Martin leverer alltid og
vi fikk mye nytt om forskning.
Innlegget til Martin ble filmet og
opptaket finner du pa Facebook.
Gruppa pa Facebook har fatt nytt
navn og heter na «<RP-gruppany.

Det ble en hyggelig helg og vi var
enige om at Hotellet leverte godt
bade pa mat og service.

Til slutt vil jeg takke vare ledsagere
Marie og Thomas som var pa alerten
hele helge. De var til veldig god hjelp
for oss alle.

Vi takker for en fin helg og for
engasjementet fra dere alle. Gleder
oss til neste samling!
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RP-mila 2020

Skrevet av Marianne Berthelsen

Seondag 6. september var det nok en
gang duket for RP mila, en sgndags-
tur til inntekt for gyeforskning.

Friluftslivets dag var dessverre
avlyst, sa vi hadde ingen stand pa
Sognsvann. Men vi hadde reklamert
for turen var til Ullevalssaeter, sa vi
mottes i gnistrende flott hgstveer ved
Sognsvann og gikk innover i marka.

Vi var vel bare 12 personer, og skulle
gjerne veert flere.

Vi hadde med mat og drikke , sa
vi hadde piknik ved Ullevalseter for
vi ruslet tilbake.

Alle var enig om at det hadde vaert
en flott dag!

Neste ar haper vi pa mange flere
deltakere til en normal gjennom-
foring av RP-mila og Friluftslivets
dag.

Oslo Maraton 2020

Skrevet av Hanna Saether

Pa grunn av corona-situasjonen,
ble den tradisjonelle maratonhelgen
annerledes. Men vi var et lite knippe
som gnsket a gjennomfore lgpet
likevel. Vi mottes fire stykker oppe
ved Sognsvann lgrdag 19.septem-
ber, og lop vare angitte runder for a
na riktig distanse. Vel gjennomfort

lep i stralende hgstsol, dro vi ned il
Gabelshus hotell der vi fikk dusjet
og gjort oss klare for en bedre
middag. Vi var i alt 8 stykker til bords
som spiste, drakk og hadde gode
samtaler ut til de sma timer. Takk

til ledsgere og deltagere for en flott
helg!
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TEAM RP-SAMLING VED
SJUSJQEN 18. — 20. SEPTEMBER

Skrevet av Hakon Gisholt

Team RP har en 10 ar lang tradisjon
med a delta i Oslo maraton der vare
utovere har lgpt sammen med
kjendisledsagere for a i fellesskap
profilere «Aktiv mot Kreft».

Som alle andre store arrangement
ble arets utgave av Oslo maraton
avlyst i sin ordinare form. Team RP
inviterte derfor i stedet til en flott
treningssamling pa Mesnali den
samme helgen, og samlingen ma
betraktes som en stor suksess.

18. — 20. september var 35 deltagere
samlet pa idylliske Tyrilitunet. Pa
fredagen fikk vi hore et inspirerende
foredrag fra Karina Lie som fortalte
om sin 5 dagers lgpende pilgrimsferd
i Spania der hun i snitt

tilbakela en drgy maraton hver av
de 5 dagene — imponerende.

Lordagen ble i hovedsak brukt til a
lope virtuell Oslo maraton — enten
10 km eller halv maraton. Laypen
var lagt til kuperte skogsveier rundt
Sjusj@en, og i stekende solskinn og
vindstille ble dette en fantastisk dag
i vakkert landskap.

Malet med Team RP samlinger er

a ha noe fysisk aktivitet og masse
sosialt slik at alle trivesgodt. Denne
samlingen var intet unntak.

Rund jubilant: Team RP-veteran Rainer
Henriksen hadde fylt ar og ble behgarig feiret
pa samlingen. Bildet viser en smilende Rainer
med gavene han fikk: En fyrstekake, en pose
kamferdrops og et ordensband hvor det star
«Happy 50th birthday!» med gullskrift.

Foto: Privat

Morsomme teambuildings-aktiviteter,
quiz, filmfremvisning og gode
samtaler bade ute i solen og innen
dors gjorde sitt til at det ble en sa
vellykket helg at en ny samling vil bli
arrangert samme sted allerede

i starten av desember — da med ski
pa beina.
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concaro

Doktorgrad pa arvelig
netthinnesykdom pa Haukeland

Qyeleger og genetikere pa Haukeland
undersgker na 10 norske familier for
a finne en ny sykdomsfremkallende
genfeil. RP-foreningen er stolt av

a ha skaffet penger (3 millioner kro-
ner) til dette doktorgrads-prosjektet.
500.000 kroner kom fra vart eget
forskningsfond og «oyelege Jon S.
Larsens stiftelse» stottet prosjektet
med de resterende 2,5 millioner. Vi
gleder oss til a folge prosjektet til
mal.

Stipendiaten heter Roya Mehrasa,
og her skal vi bli litt kjent med henne
og prosjektet pa Haukeland.

1. Presentasjon av stipendiaten.
Bakgrunn, utdannelse, tidligere
arbeidserfaring.

Jeg er utdannet molekylarbiolog

fra Iran. Jeg har arbeidet bade

i vanlig sykehuslaboratorium og

i ulike forskningsgrupper. Na egnsket
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jeg a fokusere pa forskning fremover.
Jeg synes det er interessant med
arvelige gyesykdommer og hadde
derfor lyst til spisse meg pa dette.

| tillegg onsket jeg a bo og arbeide i
utlandet.

2. Hvilke andre personer/avdelinger
involvert i prosjektet pa
Haukeland?

Prosjektet er et samarbeid mellom
Oftalmogenetisk forskningsgruppe
ved Gyeavdelingen som er ledet av
Eyvind Redahl og Genjakt gruppen
ved Avdeling for medisinsk gene-
tikk som ledes av Per Knappskog.
Disse gruppene har arbeidet sam-
men over flere ar og funnet flere nye
gener som gir gyesykdom. Jeg synes
samarbeidet mellom de to miljo-

ene med hver sin spisskompetanse
innen gyesykdommer og genetikk er
veldig inspirerende og spennende.
Min hovedveileder er forsker Ove
Bruland som i mange ar har hatt en
sarskilt interesse for gyesykdommer
og oyegenetikk. Det er nytt for meg

a arbeide med gyesykdommer og jeg
er glad for a vaere en del av denne

gruppen.

3. Prosjektets mal og arbeids-
metoder.

Pasienter som har en arvelig nett-
hinnesykdom har i flere ar veert
tilbudt utvidete genetiske analy-

ser (exomsekvensering) som ledd

i det diagnostiske arbeidet. Ved
denne analysen undersgker man
alle gener der man kjenner varianter
som kan fare til netthinnesykdom.
Alle varianter som er tilstede i disse

genene kan pavises. Avdeling for
medisinsk genetikk ved Haukeland
Universitetssykehus var den for-

ste som tilbed denne analysen
(«@yepakkeny) i Norge. «@yepakken»
var narmes en revolusjon innen
diagnostikk av arvelige netthin-
nesykdommer, og gjorde at langt
flere kunne fa en genetisk diagnose.
Imidlertid finner vi ikke genfeilen
hos ca. 20-30% av pasientene. Dette
kan skyldes at genforandringen av
ulike arsaker ikke blir oppdaget ved
analysen, eller at pasientene har for-
andringer i gener vi i dag ikke vet er
knyttet til arvelig netthinnesykdom.
Hos enkelte pasienter er det derfor
aktuelt a ga videre i forsknings-
oyemed for a se om vi kan finne
dette nye genet. Siden alle personer
har en rekke sjeldne genvarianter

er det lettest a finne nye gener hos
storre familier med minst to syke og
gjerne mange friske sgsken/familie-
medlemmer vi kan bruke til a ute-
lukke at genvarianter vi har funnet er
assosiert med netthinnesykdommen.
Mitt mal er, for a si det kort, a finne et
eller flere nye netthinnegener. Etter
a ha funnet et nytt gen (kandidatgen)
ma vi gjore en rekke forsok i labora-
toriet for a vise at det nye genet har
betydning for utvikling av netthinne-
sykdommen. Dette kan ta lang tid og
krever mye arbeid.

4. Hvordan er arbeidet viktig med
tanke pa utvikling av bedre
diagnostikk og behandling for
norske pasienter i fremtiden?

Vi kjenner mange gener som kan
gi netthinnesykdom. A kjenne den
genetiske arsaken til sykdom er vik-
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tig, bade for a kunne stille korrekt
diagnose og for a, pa sikt, kunne
finne behandling for sykdommen.
Nar vi vet genfeilen er det ogsa
mulig a finne ut hvorfor sykdom-
men oppstar. Dette er viktig fordi det
hjelper oss i arbeidet med a finne

en behandling for sykdommen. Det
blir ofte ogsa raskt spgrsmal om

hva som er risiko for barn, sgsken
og andre familiemedlemmer - a
kjenne hvordan sykdommen nedar-
ves er ngdvendig for a kunne svare
pa dette. Jeg synes jo ogsa at det

er viktig a vite hvilke genetiske syk-
dommer som finnes i en befolkning.
Arbeidet vart er med pa a kartlegge
hvilke gener, seerlig ikke tidligere
kjente, som gir arvelige netthinnesyk-
dommer i Norge.

5. Hvordan pavirket COVID-19
prosjektets fremdrift?

Min forste maned som stipendiat ble
tilbrakt pa hjemmekontor. Sa jeg var
glad da samfunnet apnet opp igjen
og jeg kunne begynne a arbeide i
lab-en. Det er noen restriksjoner
fortsatt men vi handterer dem fint og
COVID-19 er egentlig ikke noe pro-
blem for fremdriften i prosjektet na.
Vi er pa vei!

6. Hva kan dere eventuelt dele av
antakelser/funn/konklusjoner
sa langt i prosjektet? Eller ma
vi vente i spenning til dere
publiserer?

Vi har et veldig spennende nytt
kandidatgen som vi mener bestemt
er arsak til gyesykdom hos noen av
vare pasienter. Det gjenstar imidlertid
a vise dette i laboratoriet. Jeg arbei-
der na med dette genet pa fulltid og
vi venter pa en dyremodell som vi vil
bruke. Veldig spennende og kjekt!
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Etiske betraktninger om genterapi
og annen genteknologi

Skrevet av Martin Smedstad

Genterapi som behandling for syk-
dom er allerede pa vei til a bli vanlig.
Faste lesere av RP-nytt kjenner godt
til genterapien Luxturna som kan
hindre synstap hos personer med
den arvelige netthinnesykdommen
Lebers (LCA). Muligheten til a gjere
malrettede endringer i DNA-koden
var kan i fremtiden gjere det mulig

a lage behandlinger for mange flere
sykdommer, men metodene kan ogsa
brukes til a forbedre egenskaper hos
friske individer. Dette skaper allerede
debatt og vil garantert gjore det en
god stund fremover i tid.

Mange ulike mater a endre
gener pa

Det er flere ulike mater a gjore
endringer i genkoden pa. DNA i ett
gen kan bli erstattet av annet DNA.
Gener kan «tvinges» til 8 mutere og
endre sin funksjon. Man kan tilfere
gener ved hjelp av spesielle virus. Og
man kan rett og slett «sla av» ett gen
ved hjelp av kjemikalier slik at det
mister sin funksjon i kroppen.

Genteknologi brukes allerede i
utstrakt omfang innen landbruk og
medisin. Hovedsakelig dreier dette
seg om genetisk modifiserte avlinger,
ogsa kjent som GMO. For eksempel
har korn, mais, ris og andre vekster

blitt modifisert slik at de er mot-
standsdyktige mot spreytemidler, gir
storre avlinger eller inneholder mer
naeringsstoffer. Bakterier og mikro-
organismer som er genetisk modifi-
sert brukes i farmasien for a produ-
sere f.eks insulin og veksthormoner.
| forskning er dyreforsgk ett steg pa
veien mot a utvikle behandlinger for
sykdom, og der bruker man dyr som
er genetisk modifisert til formalet.

A arve eller ikke arve — det er
sporsmalet

A gjore genetiske endringer i repro-
duktive celler som eggceller og
sa&dceller — den sakalte kimlinjen
eller «germline» pa engelsk — skaper
endringer som arves videre til neste
generasjon. Dette kan eliminere arve-
lige sykdommer som har eksistert i
generasjoner. ldeen om genterapi i
kimlinjen er kontroversiell. Forelgpig
er det ikke lov mange steder i verden
a gjore endringer i DNA i kimlinjen,
og det er forbudt i Norge. Selv om
det kan spare fremtidige generasjo-
ner fra a utvikle arvelige sykdommer,
kan det ogsa pavirke utviklingen av
et foster pa uventede mater eller ha
bivirkninger pa lang sikt som ikke

er kjent enna. Fordi individer som

vil bli pavirket av kimlinje genterapi
ikke er fodt enna, kan de heller ikke
samtykke og velge hvorvidt de vil ha
denne behandlingen.
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Somatisk genterapi kalles det nar
endringer gjores i DNA i celler som
ikke er reproduktive. Benmarg, blod-
celler eller kroppsvev som f.eks
celler i netthinnen. Luxturna er ett
eksempel pa somatisk genterapi,
ettersom behandlingen retter seg
mot celler i netthinnen.

Det er viktig a skille mellom a bruke
genterapi til & kurere eller hindre
sykdom og bruk av genteknologi til a
modifisere friske individer. Det siste
er vesentlig mer kontroversielt enn
det forste, noe jeg kommer tilbake til
senere i artikkelen. Det er dessuten
mindre kontroversielt med somatisk
genterapi der endringene kun skjer i
enkeltindividet enn genterapi i kim-
linjen der endringene arves videre

til neste generasjon. Likevel er det
enkelte problemstillinger som kan
knyttes ogsa til somatisk genterapi
ved sykdom og funksjonssvikt.

Tre argumenter som brukes
imot genterapi ved sykdom:

1) «Ukjente farer»

Teknologien er sa ny at man ikke
kjenner til langtidsvirkningene enna.
Potensielt kan det oppsta skadelige
bivirkninger pa sikt som man ikke
kjenner til i dag. | genterapiens spede
barndom skjedde det rundt artu-
senskiftet dedsfall i kliniske forsgk
med genterapi. Det forte til en stans
i forskningen frem til det ble avklart
i hvilken grad dette skyldtes gentek-
nologien i seg selv eller om det var
pa grunn av underliggende sykdom
og darlige rutiner for gjennomfering
av forskningen. | dag er metodene

forbedret kraftig, og det har ikke vaert
slike tilfeller av dedsfall innen gene-
tisk forskning siden. Kunnskapen om
genetikk er ogsa blitt mye storre slik
at genetisk forskning og behandling
kan gjennomfgres pa en tryggere
mate.

Men vi kan ikke enna si at vi vet alt
om hva som kan ga galt. Alle risiko-
faktorer er ikke eliminert enna. Det
kan skje forandringer i DNA andre
steder enn det som er tilsiktet, med
ukjente konsekvenser. Virusene som
benyttes for a frakte DNA til celler

er kanskje ikke sa ufarlige som vi
forelgpig har inntrykk av. Ved end-
ring av reproduktive celler kan det
oppsta bivirkninger som ikke kom-
mer til syne for etter mange ar, og da
vil endringene allerede kunne veaere
viderefort til neste generasjon.

2) «Forer til okt

diskriminering»

Diskriminerings-argumentet gar
som folger: Noen mennesker har
en funksjonsnedsettelse som folge
av genetiske faktorer de har arvet.
Mennesker med funksjonsnedset-
telser opplever ofte diskriminering
i samfunnet vart og kan ha faerre
muligheter enn andre. Ved a fjerne
genetiske arsaker kan mennesker
unnga a bli fedt med (eller utvikle)
slike tilstander og dermed fjerne
en av grunnene til diskriminering.
Men implisitt i dette ligger det en
oppfatning om at mennesker som
har en funksjonsnedsettelse ma bli
gjort «<normale» gjennom behand-
ling. Enkelte mener derfor genetiske
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behandlinger kan bidra til gkt diskri-
minering av funksjonsnedsettelse.
3) «lrrelevant pa grunn av
andre metoder»

Dette argumentet gar pa at genetiske
behandlinger i enkelte tilfeller alle-
rede er irrelevant pa grunn av mulig-
hetene til kunstig befruktning og
seleksjon av embryoer. Hvis en arve-
lig tilstand kan oppdages i tidlig fos-
terstadium, og tilstanden ikke finnes
i alle embryoer fra foreldrene, sa kan
man lage flere embryoer gjennom
kunstig befruktning og selektere for
implantering kun de som ikke baerer
den arvelige tilstanden. | slike tilfel-
ler vil genterapi vaere ungdvendig og
irrelevant.

Kan genteknologi skape
«super-mennesker»?

Etikere er generelt lite bekymret for
bruk av genterapi for a hindre syk-
dom hos enkeltindivider, men de er
desto mer bekymret over utfordringer
og implikasjoner knyttet til bruk av
genteknologi for a endre DNA i friske
individer.

Forst og fremst er det ett lignende
argument som nevnt om genterapi
ved sykdom; altsa at man ikke har
nok kunnskap enna og at det kan
vaere ukjente og farlige konsekven-
ser. Disse bekymringene kan vare
mer alvorlige siden malet ikke er
gjenopprettelse av en normal funk-
sjon, men gar i retning av et ukjent
territorium der menneskeheten ikke
har veert tidligere. Vi vet rett og slett
ikke hvilke rare skapninger som kan

veere resultatet av a teye strikken litt
for langt i eksperimenter.

Gjennom metoder som CRISPR har
man na muligheten til & gjore mal-
rettede endringer i menneskets DNA-
kode. Denne metoden kan brukes til
a hindre sykdom, men den kan ogsa
brukes til & undertrykke eller for-
sterke visse fysiske egenskaper ved
mennesker. Heyde, harfarge, hud-
farge, syefarge, muskelmasse, uthol-
denhet — kun fantasien setter gren-
ser. Nar man kjenner den genetiske
koden som ligger bak fysiske trekk,
kan man forsterke eller undertrykke
enkelte trekk gjennom genteknologi.
Dersom visse personlighetstrekk

og handlingsmgnstre skulle vise
seg a ha et genetisk opphav slik
enkelte antar, vil man kunne tilpasse
og «designe» mennesker etter eget
onske. Samfunnet verdsetter intel-
ligens, styrke, utholdenhet, skjgnn-
het, og dessuten visse trekk innen
personlighet og oppfoersel. Hvorvidt
man er pa rett spor med hva som
blir verdsatt i dagens samfunn, er en
annen diskusjon.

Forkjempere av slik «genetisk inge-
nigrkunst» («genetic engineering»
pa engelsk) poengterer at mennes-
keheten allerede forsgker a forbedre
seg pa disse omradene gjennom
fysisk trening, kosthold, utdannelse,
kosmetikk og plastiske operasjoner.
Hvis man belgnnes for a trene og ha
et sunt kosthold for a oppna fysisk
styrke og utholdenhet, og hvis man
lovprises for a ta utdannelse og gke
sin kognitive kapasitet, hvorfor skulle
det ikke vaere like bra a oppna disse
tingene gjennom genteknologi?
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Motstandere av «genmodifiserte
mennesker» har en rekke ulike argu-
menter fra vidt forskjellige stasteder.
Her er noen av de mest vanlige:

1) «Bryter med naturens
orden/tukler med skaper-
verket»

En rekke religiose og andre konser-
vative miljger er prinsipielt imot at
mennesket skal begi seg ut pa dette
omradet. Det religigse argumentet

er at Gud har skapt mennesket slik
det er, og man skal ikke «leke Gud»
gjennom genteknologi. Dette argu-
mentet finner man seerlig hos «krea-
sjonister» innen religigse miljoer.
Men dette synet finnes ogsa blant
religigse som tror pa evolusjonen og
naturlig seleksjon, samt ikke-religi-
ose. lkke-religigse konservative ute-
later Gud fra argumentet, men mener
pa samme mate at mennesket ikke
skal bryte naturlovene og blande seg
inn i naturens gang. Menneskehetens
bevisste endring av sine gener anses
derfor annerledes enn a la naturens
egen seleksjon avgjare hvilke gener
som fares videre.

2) «De-humaniserende
og skaper klgft mellom
mennesker»

Dette argumentet mener at genetisk
modifisering er de-humaniserende
fordi det vil skape ikke-menneskelige
skapninger. Genmodifiserte men-
nesker vil kanskje oppleve en identi-
tetskrise bade i forhold til «vanlige»
mennesker og andre genmodifiserte
mennesker. De vil ikke fgle at de er

en del av den menneskelige rase,
men vil samtidig ikke ngdvendigvis
ha nok til felles med andre genmodi-
fiserte mennesker til a felge tilhorig-
het blant dem heller. De vil bli frem-
medgjort fra alle og kan oppleve for-
virring om identitet og tilhgrighet.

3) «Mennesker blir foreldet
som en gammel data-
maskin»

Dette argumentet tenker at genetisk
modifiserte skapninger vil lide av
foreldelse slik som en gammel data-
maskin nar nye modeller med for-
bedrede egenskaper kommer pa
markedet. Den trendy nye menneske-
modellen vil kunne vaere gammelt
nytt noen ar senere. Foreldre vil veere
foreldet malt mot barna sine, og ten-
aringer kan vare haplgst utklasset
av sine yngre sgsken.

4) «Det apner for legitimering
av rasehygiene (eugenikk)»

Eugenikk er en ide som malbae-

rer at man bor styre utviklingen av
menneskeheten gjennom genetikk.
Tanken er ofte koblet opp mot selek-
tiv avl, tvangssterilisering av de
som baerer «ugnskede elementer»
og i ytterste konsekvens utryddelse
av disse elementene gjennom euta-
nasi. Dette vekker minner fra tidlige
deler av det tyvende arhundret da
slike meninger var populaere i USA
og Nazi-Tyskland. Mennesker med
funksjonsnedsettelser, mennesker
med psykiske lidelser, mennesker
fra andre raser/etniske grupper enn
hvite, mennesker med annen sek-
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sualitet enn heterofili etc. Eugenikk
nadde sitt mest ekstreme punkt i
Nazi-Tyskland og forte til masseut-
ryddelser, men tilhengere av euge-
nikk fantes i USA lenge for andre
verdenskrig. Dette synet er na for det
meste sett pa som moralsk forkas-
telig. Enkelte kritikere av genetisk
modifiserte mennesker ser pa det
som et forsgk pa a gjeninnfere euge-
nikk gjennom genteknologi.

Tiden for debatt om
genteknologi er kommet

Genterapi for behandling av sykdom
er allerede blitt en realitet nar dette
skrives, og andre typer genteknologi
utvikles i rasende fart. Genetiske
endringer i friske individer ligger
fortsatt i fremtiden, men narmer

seg raskt. Tiden er kommet for a ta
debatten om hvordan samfunnet skal

forholde seg til mulighetene og utfor-
dringene som ligger i denne nye tek-
nologien.

Spoersmal til ettertanke:

Hvem skal bestemme hvilke trekk
som er gnsket og hvilke som er ugn-
sket i samfunnet? Hvem bestemmer
om det er frivillig eller palagt @ motta
behandling dersom man blir fadt
med et «ugnsket» trekk? Vil dette
veere forbeholdt de rikeste blant
oss, eller tilgjengelig for alle? Hvilke
konsekvenser pa godt og vondt vil
genteknologi ha for menneskehetens
fremtid?
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ﬂETI NA |NTEH NAT'ONAL Seeking A Cure For

V Retinitis Pigmentosa, Macular Degeneration,

Usher Syndrome and Allied Retinal Dystrophies

Retina International; generalforsamling
og strategisk plan 2020-2025

Generalforsamlingen i Retina
International ble avholdt digitalt pa
Zoom 5.-6. september 2020. Christina
Fasser har vaert president i nesten
30 ar, men tok ikke gjenvalg i ar.
Generalforsamlingen anerkjente hen-
nes lederskap og dedikasjon for det
globale netthinnemiljget i alle disse
arene, og takket henne for innsatsen.
Christina Fasser vil fortsatt bidra til
Retina Internationals arbeid som
radgiver i tiden fremover.

Ny president i Retina International
er Franz Badura fra den tyske
RP-foreningen Pro Retina
Deutschland. Felgende personer ble
valgt som styremedlemmer: Jeremy
D’Souza (Retina Australia), Ronan

Holoahan (FFB Ireland), Jason Menzo

(FFB USA), Claudette Medefindt
(Retina South Africa), Saburo Morita
(Japanese RP Society), Caisa
Ramshage (Svenska RP-foreningen),
David Sanchez Gonzales (FARPE),
Martin Smedstad (RP-foreningen i
Norge), Marina Sutter Penz (Retina
New Zealand). Strategisk plan
2020-2025:

Retina International er en global
paraply-organisasjon som represen-
terer 43 pasient-organisasjoner fra

alle kontinenter. Siden 1978 har RI
arbeidet for a fremme forskning pa
netthinnesykdommer og stotte men-
nesker som lever med netthinnesyk-
dommer verden over.

Formalet til Retina International er a
stotte forskning og sikre global til-
gang til diagnostisering, behandling
og hverdagsmestring for mennesker
med netthinnesykdommer.

Tre pillarer — «Educate,
Participate, Innovate» — define-
rer arbeidet i organisasjonen:

1) Utdanning («Educate»)

Det er kritisk at pasientorganisasjo-
ner og medlemmene de represente-
rer er informerte for a kunne pavirke
beslutninger. Retina International vil
utvikle en kunnskapsportal, «Retina
Education Hub», som en del av kunn-
skaps-pillaren. Denne portalen vil
inneholde kurs for brukermed-virk-
ning innen forskning og metodevur-
dering, interessepolitisk arbeid

og informasjon om netthinne-
sykdommer.
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2) Brukermedvirkning («Participate»)

For a oppna interessepolitisk
suksess, ma pasienter delta pa
arenaer som pavirker avgjorelser

og gir positive endringer. Retina
International er en aktiv bidragsyter
i global interessepolitikk, bade innen
WHO, FN og EU. Retina International
vil hjelpe medlemsorganisasjonene
til & bli informerte aktorer i utvikling
av politikk bade nasjonalt og inter-
nasjonalt.

3) Innovasjon («Innovate»)

Stette til forskning er en fundamental
pillar i Retina Internationals arbeid.
Medlemslandene har i over 40 ar
bidratt med finansiering av forskning
pa netthinnesykdommer for a utvikle
behandlinger. Dette omfatter bade
tradisjonell laboratorie-forskning,
utvikling av medisinske registre og
sosio-gkonomisk forskning som
underbygger behovet for investering
i forskning pa behandlinger og til-
gang til behandlinger for pasienter
verden over.
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Avsender:

RP-Foreningen i Norge,
Postboks 5900 Majorstuen,
0308 Oslo

Bli medlem i RP-foreningen! Benytt
innmeldingsskjema pa www.rpfn.no

ANNONSE

Se nye muligheter i 2020
Vi arrangerer mange forskjellige kurs i 2020 pa syn- og mestrings-
sentrene Evenes, Solvik og Hurdal. Visste du at:

- du kan fa nyttige tips og hjelp pa veien ut i arbeidslivet pa et karriere-
verksted pa Hurdal?

- du kan fa tilbud om kurs pa Evenes syn- og mestringssenter hvor
bade sma og store i familien kan delta?

- du kan fa hjelp for a endre livsstil og komme i form pa et temakurs
livsstil?

- du har mulighet til a delta pa varierte habiliteringskurs, hvor temaer
for eksempel kan veere friluftsliv/fysisk aktivitet, litteratur, iPad/
iPhone, sang/musikk eller mestringslykke?

Kriteriene for a delta pa rehabiliteringskurs er de samme som for a

fa innvilget hjelpemidler. For a delta pa vare habiliteringskurs er det

ikke ngdvendig at du oppfyller kriteriene for svaksynthet av WHO. Alle
medlemmer i Norges Blindeforbund kan fa plass pa vare habiliterings-
kurs. @nsker du a melde deg pa, eller fa mer informasjon, ta kontakt med
Rehabiliteringsavdelingen i Oslo, telefon 23 21 50 00, eller epost; rehab.
oslo@blindeforbundet.no

Vi sender deg gjerne //_3 Norges Blindeforbund
kurskatalogen for 2020. \ Synshemmedes organisasjon




