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En sjaelden, arvelig sygdom, som pavirker synet
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En forening for familier med interesse
og erfaring i LHON



Ca. 300 svenskere har LHON.

Laes her om arsager, konsekvenser og aktuel forskning.

Syn med LHON

Normal syn

LHON er en forkortelse for Lebers Herediteere OptikusNeuropati, pa dansk Lebers
arvelige synsnerveskade. Karl Gustaf Theodor von Leber var en tysk lzege, som forst
beskrev sygdommen i 1871. En helt anden gjensygdom har ogsa hans navn

- LCA, Leber’s Congenital Amaourosis (Lebers medfadte blindhed).

| foreningen LHON Eye Society, som blev stiftet i
marts 2012, forsgger vi at sprede informationer om
sygdommen, stette dem, som har faet diagnosen
eller har anlaggene, udvikle forskningen og age
viden om LHON.

LHON eller "Lebers sygdom” er i mange ar blevet
unders@gt i Danmark, hvor forskeren og gjenleegen
Thomas Rosenberg isaer har undersggt sygdommens
forekomst og arsagerne til den. Pa Kennedy Center
i Glostrup uden for Kgbenhavn har man god kontrol
over de sleegter og personer, som er beerere af an-
laegget og/eller har faet sygdommen i Danmark. De er
baerere af en af de tre kendte mutationer i mitokondri-
erne (cellernes energipakke). Her er nogle tal:

| &r 1995 var der 32 familier med kendte mutationer,
hvoraf 26 havde den mest almindelige mitokondriemuta-
tion, ND4 (11778), 3 familier havde ND1 (3460)-mutati-
onen og 1 familie havde ND6 (14484)-mutationen. | alt
var der 112 personer med synsnedszettelse i Danmark
som falge af LHON. | dag er antallet 168 personer i 57
familier: 42 kvinder og 126 meend.

Alderen for sygdomsdebut varierede fra 17 til 52 ar,
med en gennemsnitsalder pa 33 ar for maend, og 37 ar
for kvinder. Kun kvinder kan fare sygdommen videre,

og meend far sygdommen 3 gange sa ofte som kvinder.

Svenske estimater

Hvis forekomsten er lige sa stor i Sverige som i Danmark,
bar vi have omkring hundrede familier, som er beerere af
sygdommen, og antallet med synsnedszettelse og diag-
nosen LHON bear veere over 300 personer. Antallet af nye
tilfeelde pr. ar bar sa veere 57 personer i Sverige. Hver
femte svensker bor i Stockholm, men det er nok mere
logisk at finde ud af, hvor sleegterne med anlaeggene for
sygdommen befinder sig, og ga ud derfra, hvis vi vil sage
efter personer med LHON i vores land.

Pa Center for metaboliske sygdomme, CMMS,
Karolinska Hospital, har LHON-foreningen finansieret
oprettelsen af et svensk LHON-register med opstart i
2018. Registret er et medicinsk forskningsregister, og
vil blive anvendt til at forske i arsager til LHON, hvor-
dan forskellige behandlinger pavirker synet, og hvilken
form for rehabilitering, som kan anbefales.

Hvad er LHON?

Cellerne i kroppen indeholder en energipakke, som
kaldes mitokondrier. Det er arveanlaeggene i mito-
kondrierne, som fagrer sygdommen videre. Der findes
ogsa mange andre sjeeldne sygdomme, som er mito-
kondrielle, men LHON er langt den mest almindelige.
Mitokondrierne findes i kvindens a&g, men hos manden
befinder mitokondrierne sig i s&edcellens mellemste
del, over "halen”, og de falger ikke med over i aegget
ved befrugtningen. Derfor er det kun kvinder, der kan
fare sygdommen videre.



LHON var den farste sygdom, hvor mitokondriernes
arveanlaeg blev beskrevet som arsag til sygdommen.
Det har veeret muligt at give en genetisk diagnose ved
hjeelp af DNA siden 1980’erne. Mange personer med
LHON blev tidligere diagnosticeret via det typiske forlgb.

Hvordan og hvornar synet pavirkes
Synsnedseettelsen opstar oftest i det ene gje, og i labet
af ca. en uge il op til seks maneder senere ogsa i det
andet. Det centrale syn bliver slgret og tabes i mange
tilfelde helt som fglge af en negativ pavirkning af
synsnerven bag gjet. Derfor kan der ikke ses nogen kla-
re ydre tegn pa et darligt syn ved en gjenundersagelse.

Vi ved endnu kun ganske lidt om, hvorfor nogle per-
soners syn kan blive bedre med tiden, og hvorfor visse
personer med LHON ser darligere end andre.

Det gradvise tab af det centrale syn og synsskarp-
heden finder sted uden at det gar ondt i gjnene. Der
findes mange forskellige typer celler i nethinden. Hvis
en person har LHON, rammes de nerveceller, gang-
lieceller, som er ansvarlige for funktionen i nethindens
gule plet, men ogsa ganglieceller, som transmitterer
signaler fra omradet rundt om den gule plet. Ganglie-
cellernes lange nervefibre, axonerne, leder synsimpul-
serne fra nethindens stave og tappe til hjernens syns-
baner. Tappene findes hovedsageligt i den gule plet, og
deres funktion er vigtig for det detaljerede syn, syns-
skarpheden og farvesynet. Bade synsskarpheden og
farvesynet pavirkes, nar tappene mister kontakten med
synscenteret i hjernen. Men der er stadig et begraenset
antal tappe tilbage i periferien, som man kan bruge il
at leese med, ved hjeelp af forstarrelse. Stavene findes
i nethindens periferi, og er ansvarlige for nattesynet og
funktionen i det perifere synsfelt. De ganglieceller, som
transmitterer impulser fra stave og tappe i nethindens
periferi, fungerer i mange tilfeelde ret godt hos personer
med LHON .

Det er nadvendigt med mere viden for at lase flere af
gaderne ved LHON: Hvorfor rammes nogle personer i en
familie, og ikke andre? Hvad angar den medicinske be-
handling — ber du diskutere dette naermere med din leege.

LHON kan i sjeeldne tilfeelde ogsa give andre symp-
tomer som muskelkramper, epilepsi eller symptomer,
der minder om symptomer ved multipel sklerose, MS,
og kaldes i sa fald for LHON PLUS. Disse former for
LHON er meget sjldne.

Centralt synsudfald i nethinden

Der findes ingen specifik beskrivelse af, hvordan man
udfgrer en god rehabilitering, synstraening og andre
kompensatoriske teknikker i kombination med forster-
relsesbriller og elektroniske hjeelpemidler hos personer

med denne sygdom. Ofte far personer med LHON
central synsnedsattelse, og det er ngdvendigt at tree-
ne den excentriske fiksering og leere at anvende flere
andre hjeelpemidler. Men frem for alt er det vigtigt at
leere af andre i samme situation. Det er vigtigt at made
andre "som mig selv’, sa | kan give hinanden gode rad
0g statte.

Det er en vigtig malsatning at se darligt, men at
have det godt, og det er vigtigt, at ingen skammer sig
over at se darligt. De indre ressourcer hos de personer,
som far sygdommen, er selvfalgelig vigtige, da mange
er unge og har hele livet foran sig. Mange i LHON-for-
eningen er ogsa gode forbilleder for de personer, som
hvert ar bliver diagnosticeret med LHON - og alle de
andre, som i lang tid har haft synsnedseettelse, men
ikke har fundet en made at leve et godt liv med det.
Rehabilitering er en forudseetning.

Selvverd, selvtillid og selvsikkerhed
Hvad gar man for ikke at blive et offer? Man kan jo for-
sage ikke at blive ramt af BSS; Bitterhed, Skyld og Selv-
medlidenhed. Det geelder ikke mindst de mgdre, som
skyder skylden pa sig selv, helt uden grund. Ganske vist
kan sygdommen kun fares videre fra mor il barn, men
det er ikke "mors skyld”. Alternativer og radgivning — nar
man er bekendt med sine arveanleeg for LHON - skal
udvikles for familier med anlaeg for sygdommen.
Personer med sygdommen fortseetter ofte med at
gare de ting, de har sat sig for — men med nye behov
for statte, hjeelpemidler og aktiv traening. De kan ikke
og ma ikke kare bil, de har sveert ved at leese som
sadvanligt og genkende mennesker. Derfor skal der
findes andre transportmidler, de skal Izere at leese med
kraftig forstarrelse og talesyntese, og det er vigtigt, at
de beder deres gode venner om at identificere sig selv,
sa personerne med sygdommen TN
ved, hvem de mgder. Sa kan /
det hele fungere ret godt, trods
alt. Selvveerd betyder, at man
synes, at man er god nok, som
man er. Selvtillid er, nar man
synes, at man ger tingene godt,
0g man bliver selvsikker, nar
man kan klare ting. Med et godt
selvvaerd behgver man ikke >
skamme sig over at se darligt. \
Taenk saledes: "Jeg er ikke
en person med en synsskade,
jeg er en person, som ser dar-
ligt, men det er er bare EN del
af min personlighed”.

Med steerke glas kan
billedet blive starre pa den
Bedste Nethindeplads, men
i s& fald skal man naerlese
og flytte teksten, mens man
ser i den rigtige retning’”.



Arveligheden er kompliceret

Vi ved meget om LHON, men der er stadig mange lgse
trade. LHON nedarves fra moderen til hendes barn, og
3 gange sa mange drenge som piger far sygdommen,
de fleste i alderen 15 — 35 ar. Nogle fa kan veere over
65 ar, og meget fa far sygdommen som barn. Der findes
tre forskellige "normale” mutationer, og et stort antal
ekstremt useedvanlige mutationer, som kan forarsage
LHON. I nogle familier findes der kun én person med
diagnosen, mens der hos andre familier er flere.

Hvad er det, som udlgser LHON, og dermed en ned-
sat synsevne? Hvad kan jeg gere for at undga at udlgse
sygdommen? Det ved vi ikke med sikkerhed. Man er
enige om, at rygning er negativt og ber undgas. Det er
usikkert, om alkohol har en virkning, og det er ngdven-
digt at forske meget mere i det. Det er dog klart, at man
ber undga at blive kraftigt beruset.
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Man kan forstgrre pa flere mader. Dette er et forstgrrende TV-
system (MagniLink Vision fra LVI), som forstarrer en tekst, et
manuskript eller et billede, sa en person med LHON kan se dem.

LHON-foreningens verdisat

LHON Eye Society statter forskningen, og har teet kon-
takt med forskere i Sverige og internationalt. Vi samar-
bejder med andre nationale LHON-foreninger, i f.eks.
Storbritannien, Spanien og pa netvaerket www.lhon.org i
USA. I vores samarbejde udveksler vi viden og kontakter
med de fgrende forskere i verden. Du kan se forelaes-
ninger og personlige beretninger fra USA, England og
flere andre lande. Se www.lhon.se for links

Jo mere man ved om sin diagnose, jo nemmere er det
at forholde sig til den. Pa hjemmesiden er der ogsa flere
film om og for patienter med LHON.

LHON kan saledes opsta hos en eller flere drenge i en
familie, mens feerre af detrene oplever en synsnedseet-
telse. Det er imidlertid kvinderne, som baerer arveanleeg-
gene videre. Men sygdommen kan springe flere gene-
rationer over, eller der kan opsta en mutation hos en
mor, som kun far drenge. | sa fald ophgrer sygdommen i
samme gjeblik, som den starter. Eller hvis den har veaeret
latent i flere generationer? Det er sveert at vide.
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LHON nedarves fra moderen. Til venstre: Kvinden overfgrer sine
mitokondrier til alle sine barn. Til hgjre: Det er kun dgtrene, som
kan overfere mitokondrierne il den naeste generation.

LHON kan forekomme hos en eller flere personer i en familie,
statistisk set far feerre datre synsnedsaettelse. Sygdommen kan
undertiden springe flere generationer over, da ikke alle med
mutationen far synsnedsettelse. Pa den anden side kan der ogsa
i sjeeldne tilfeelde opsta en spontan LHON-mutation.

Helena Lindemark beerer arve-
anleeggene og har en sgn, som
fik LHON som 14-arig. For at
statte personer med LHON og
deres pararende, og for at de
sammen kan stgtte forsknin-
gen, tog hun initiativ til at starte
foreningen LHON Eye Society i
marts 2012.




Vores made at handtere LHON pa

FELICIA ADLERSFELD CASTILLO fra Stockholm arbejder
som projektleder hos en salgsvirksomhed, og har arbejdet
med sit darlige syn pa flere forskellige mader. Blandt andet
gik hun fra Stockholm og Véastervik pa otte dage, og fandt
sig selv og leerte sig selv at kende. Mor til to med sin egen
podcast, for eksempel.

HAMPUS WANNERDAHL fra Vastervik bor

i Stockholm, og er chef for en bredbandsvirk-
somhed. Der var han ogsa, da han begyndte

at se darligt i 30-ars alderen. Nu ser han endnu
darligere, men han har fortsat sin karriere og
har lzert metoder og forholdsregler. Det fungerer
rigtigt godt... "jeg kan endda holde styr pa, hvor
mine vildbasser Iaber hen”.

KRISTER INDE bor i Karlstad og har veeret med i lang
tid. Han har arbejdet med sig selv og sit syn i 53 ar.
Han skrev bogen "Se darligt Hav det godt” og var med
il at at udvikle synscentralerne. Han er synspaedagog
og er blevet udnaevnt til seresdoktor. "Det er meget
vigtigt at vi forseger at overbevise alle dem, der ser
darligt, om ikke at skamme sig over det. Det er ikke
vores skyld, og heller ikke andres skyld.

VORES BEDSTE
HJALPEMIDDEL

Mobiltelefonen har funktioner som forstgrrelse,
talesyntese og vibrationer. Leer at bruge alle de
forskellige teknikker.

Klik tre gange med tre fingre, sa bliver teksten
starre, og klik to gange med to fingre, sa bestem-
mer du selv starrelsen. Og meget mere. Som at
lytte til lydba@ger i Storytel, Mofibo og Nota.




BJORN, MALIN, ANTON OG SUSANNE har
LHON, og de har leert sig selv gennom andre, at
LHON pa det mentale plan betyder Lev Her Og
Nu. Bjérn arbejder som ombudsmand hos SRF

I Halland. Malin er speciallerer i Falun, Anton er
gkonom hos en privat virksomhed i Karlstad, og
Susanne i Robertsfors er kontormedarbejder i en
idreetsforening. Disse fire 0og mange andre, mest
meend og unge fyre, er nogle af de cirka 300 per-
soner, som er blevet diagnosticeret med LHON,

og lever med nedsat syn i Sverige. Men at se dar-

ligt et kun ét af deres mange personlighedstraek.
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Husk at klikke pa

www.lhon.se

0g
www.exfix.se

Vi har darlige ajne,
men vi er gode!”



Nogle gode forstarrelseshjaelpemidler

Optiske hjeelpemidler, der forstarrer billedet, gar det
muligt at se og laese med nethinden uden om den gule
plet og det centrale synsudfald (skotom). Der er antal-
let af tappe ikke lige sa stort som i midten af nethinden,
men med forstgrrelse og excentrisk fiksering kan du
laese rimeligt godt. Men det er ngdvendigt at ave sig,
da man skal lzese pa en anden made. Hvis man har et
syn pa over 0,1 kan man ofte lzese i midten af nethin-
den, men selv da skal der bruges forstarrelse.

Nogle gange kan man savne et nyttigt leesesyn. Sa
ma man bruge blindskrift eller talesyntese eller lydbager.

MLA2 er et system med to linser i kombination med antirefleksbe-
handling pé alle fire overflader, som minimerer optiske fejl og giver
en stor forstarrelse.

En kort lseseafstand kraever, at hovedet holdes pa en made, sa
man ikke far ondt i nakken.

Et forstgrrende TV-system forstarrer ogsa teksten pa skeermen. Det kan ogsa kobles til en computer eller et kamera, til at se pa afstand.



Vi ansker at skabe kontakter og

viden om LHON

Vi i LHON-foreningen vil vise, at vi sammen kan leere at
forstd sygdommen bedre, og optimere fremtidig rehabi-
litering. Vi vil tilbyde alle dem, som far diagnosen, kon-
takter og viden, og pa den made overkomme mentale
og praktiske problemer sa hurtigt som muligt.

Vi har indspillet film, som kan inspirere andre til at
tage hand om sin situation med gode forbilleder. Vi
mades i grupper og snakker om X og Y, dvs. LHON hos
meend og kvinder og de forskellige mutationer.

Vi viser diagnosticerede personer, hvordan de kan
anvende forstarrelse pa en god made. Hvordan man
kan udnytte metoder som excentrisk fiksering og leere
at se med andre dele af nethinden end den, der ikke
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Agnetas telefonnummer kan ses pa hjemmesiden.

har nogen signaler til synscenteret i nakkelappen
(synscortex). Hvilken rolle belysningen spiller, og hvor-
dan man kan udnytte funktionerne pa en Smartphone,
Ipad og hvad man kan gare med elektronik?

Hvordan dem uden arbejde kan komme ind pa ar-
bejdsmarkedet og hvilke metoder, der findes, hvis man
ikke kan lzese med gjnene?

Vi arbejder nyskabende og utreetteligt. Det er vigtig,
at vi stoler pa os selv, og er med til at udvikle vores
egen tilveerelse og kan give vores medmennesker, som
fremover far LHON, styrke og viden til hurtigt og nemt at
kunne komme tilbage pa banen - selvom det kan vaere
meget sveert.

Nogle at snakke med

AGNETA LOWENRING BECK har arbejdet som autori-
seret psykoterapeut i mere end 30 ar, blandt andet hos
St Lukas. Hun har siden hun var i 20-ars alderen haft
nedsat syn som fglge af LHON. Hun ved, hvad hun ta-
ler om, og hvordan man kan forholde sig til den livsud-
fordring, der opstar, hvis synet pavirkes. Hun har veeret
vagthavende LHON-terapeut for foreningen i flere ar, sa
der er en professionel at tale med om, hvordan det er
og kan veere for dig i din unikke situation.

LHON Eye Society er en non-profit patientforening,
som stgtter medlemmerne og forskningen, og formid-
ler information om LHON til pargrende, gjenleeger og
andre interesserede. Hvis du googler "LHON” finder du
Socialstyrelsens rad og mange internationale netvaerk
og engagerede personer fra LHON Europe eller www.
lhon.org i USA. Men farst kan det evt. veere en god start
at snakke med nogle i foreningen om den nye situation?

LHON

EYE SOCIETY
Du kan lese mere om LHON Eye Society pa www.lhon.se

Du kan made flere pa vores hjemmeside. Se f.eks. filmene med Hampus, Felicia, Susanne, Mathias og Maria.
Eller filmene "LIVET VENDER TILBAGE” og "STARKERE SAMMEN”.
Eller forelaesningen om excentrisk fiksering osv.



