LHON

EYE SOCIETY

LHON ar en ovanlig arftlig diagnos
som kan paverka synen

Broschyren ar framtagen med finansiellt stod fran Chiesi Pharma AB.



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, Lebers Kongenitala Amauros (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 har studerats under manga ar i Danmark och
Finland, dar man kommit fram till att synnedséattning
pa grund av denna diagnos drabbar en pa 50 000
invanare. Om Sverige har samma forekomst bor det
finnas cirka 200 personer med LHON i vart land.
For att undersoka forekomsten av LHON i Sverige
startades svenska LHON-registret 2018 pa Karolin-
ska Universitetssjukhuset.

Registret ar framst finansierat av patientfren-
ingen LHON Eye Society. | dagslaget (2025) ingar
drygt 100 personer med synnedsattning och knappt
150 normalseende anlagsbarare i registret som
ar ett medicinskt forskningsregister och anvands
for studier om orsaker till LHON, hur nathinnan ar
paverkad bade hos dem som har en synnedsattning
och normalseende anlagsbérare. Registret vill ocksa
belysa hur olika behandlingar paverkar synen och
vilken form av rehabilitering som kan rekommende-
ras. Utver detta gors en del grundforskning som
till exempel hur immunsystemet samverkar med
mitokondriefunktionen hos personer med LHON och
andra mitokondriella sjukdomar. Av de tre vanligaste
mutationerna som orsakar LHON kan vi i registret

utlésa att den vanligaste LHON mutationen i Sverige
ar m.11778G>A som tva tredjedelar av deltagarna
bar pa. Den nast vanligaste ar m.3460G>A (14 %),
medan m.14484T>C endast bars av nagon enstaka
registerdeltagare.

Vad ar LHON?

Cellerna i kroppen innehaller ett energipaket som
kallas mitokondrier. Det ar arvsanlagen i mitokond-
rierna som for diagnosen vidare. Det finns aven
manga andra sallsynta sjukdomar som ar mitokond-
riella, men LHON &r den vanligaste. Mitokond-
rierna finns i bade i kvinnans dgg och i mannens
spermier. | samband med befruktningen bryts dock
mannens mitokondrier ner och det blivande barnet
far sina mitokondrier fran sin mor. Darfor nedarvs
sjukdomen bara via mamman.

LHON var den forsta sjukdomen som beskrevs
vara orsakad av mitokondriernas arvsanlag. Arft-
ligheten har kunnat faststéllas med hjalp av DNA
sedan slutet av 1980-talet. Manga med LHON fick
tidigare sin diagnos genom de typiska symtomen.

Hur och nér synen paverkas

Synnedsattningen kommer oftast forst pa det ena
ogat och efter en till sex manader senare aven pa
det andra. Synen centralt blir suddig och nedsatt
pa grund av negativ paverkan pa nathinnan dar de
celler som bildar synnerven skadas. Man ser inga



tydliga tecken pa skada vid undersokning av égonen
men en van ogonlakare kan ibland se svullnad vid
synnerven och ovanligt slingriga blodkarl i nathinnan.

Den gradvisa forlusten av den centrala synen
och synskarpan sker utan att det gor ont i 6gonen.
| nathinnan finns olika typer av celler. Vid LHON
drabbas de nervceller, ganglieceller, som kopplar om
signalerna fran nathinnans tappar och stavar till syn-
nerven. Gangliecellernas langa nervutskott, axoner,
leder synimpulserna via synnerven fran néthinnan till
hjarnans synbanor och vidare till syncentrum. Tap-
parna finns framfor allt i den gula flacken och deras
funktion &r viktig for detaljseendet, synskérpan, och
for fargseendet. Bade synskarpan och fargseendet
paverkas nar tapparna forlorar sin kontakt med syn-
centrum i hjarnan. Men det finns ett begransat antal
tappar kvar i periferin som man kan anvéanda for
lasning med hjalp av forstoring och for att orientera
sig i omgivningen.

Stavarna finns i nathinnans periferi och star for
morkerseendet och bidrar till funktionen i det perifera
synfaltet. De ganglieceller som formedlar impulser
fran stavarna och tapparna i nathinnans periferi fung-
erar ofta ganska bra vid LHON.

LHON &r orsakad av flera olika mutationer och
man kan fa symtom vid olika aldrar. Synnedséttnin-
gen varierar, fran enstaka individer som kan kora bil
till att inte ha ledsyn.

Arftligheten ar komplicerad

Vi vet mycket om LHON men fortfarande finns
manga fragetecken. LHON arvs fran en mor till alla
hennes barn medan man inte kan fora det genetiska
anlaget vidare. Ungefar tre ganger sa manga pojkar
som flickor far synnedsattning. Hos de flesta bryter
symtomen ut som unga vuxna i aldern 15 - 35 ar.
Nagra fa kan dock vara dver 65 ar och nagra kan fa
LHON redan som barn. Det finns tre "vanliga” muta-
tioner och en stor mangd mycket ovanliga mutationer
som kan ge LHON. Aven andra typer av arftlighet
kan forekomma. | vissa familjer finns det bara en
person med diagnosen, medan det i andra familjer
finns ett flertal.

Vanliga fragor

Vad ar det som utléser LHON och darmed nedsatt
synformaga? Hur kan jag undvika sadant som
utldser sjukdomen? Det vet vi inte sakert. Man ar
overens om att rokning okar risken att synnedsatt-
ning bryter ut och bor darfor undvikas. Eventuellt
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finns dven en dkad risk vid intag av stora mangder
alkohol, men det sambandet ar inte vetenskapligt
bevisat.

For att kunna svara pa fler av dessa fragor har
LHON-registret anvants for att samla in information
om levnadsvanor. Det har visats att andelen rokare
ar hogre bland de som utvecklat synnedsattningen
an vanligt i Sverige, samt att det finns en okunskap
om att rékning ar en riskfaktor for att utveckla
synnedsattning.

Ny kunskap kravs for att I6sa flera gator kring
LHON: Varfor kommer synskadan framfor allt hos unga
vuxna? Varfor drabbas vissa i en familj och inte an-
dra? Varfor ar det sa stor skillnad mellan kvinnor och
man? Hur kommer det sig att LHON i regel endast
drabbar nathinnan nar mitokondrierna finns i alla
kroppens celler?

LHON kan visserligen 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
dock mycket sallsynta.

Arftligheten

LHON é&rvs pa médernet eftersom fostrets mitokondrier och
deras mtDNA kommer endast fran moderns &gg.

Till hbger: En kvinna som bér pd en LHON-mutation i mtDNA
fér mutationen vidare {ill alla sina barn. Inte alla som bér pa en
LHON-mutation far symtom, dock har alla en viss risk for det.
Det &r oftare mén som utvecklar symtom.

Till vénster: En man som bér pa en LHON-mutation i mtDNA
kan inte féra mutationen vidare till sina barn.



Centrala bortfall i nathinnan
Hur man genomfor bra rehabilitering, syntraning och
andra kompensatoriska tekniker tillsammans med
forstorande optik och elektroniska hjalpmedel finns det
ingen specifik beskrivning av for personer med den
hér diagnosen. Ofta far personer med LHON centrala
synbortfall och behdver trana excentrisk fixation och
|ara sig anvanda flera andra hjalpmedel. Men framfor
allt 1ara av andra i samma situation. Det ar viktigt att
man hittar andra "som ar som jag” for att ge varandra
rad och stod.

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

Livsforandring

Att pa kort tid fa en synnedsattning innebar en stor
livsforandring. Sjalvbilden férandras och det galler att
hitta nya strategier for att hantera sin nya tillvaro. Vem
arjag nu?

Man kan bli nedstamd och osaker pa hur framtiden
ser ut. Hur handskas jag med min tillvaro?

Att en person i familjen far en synnedsattning
paverkar hela familjen. Det finns méjlighet till stdd,
bade praktiskt och kanslomassigt, pa syncentraler och
genom var férening LHON Eye Society.

Forsok tanka sa hér:

LHON-foreningen ar vardefull
LHON Eye Society stoder forskning och har néra
kontakt med forskare i Sverige och internationellt.
Vi samarbetar med andra nationella LHON- foren-
ingar, t ex i Storbritannien, Spanien och natverket
www.lhon.org i USA. | vart samarbete utbyter vi
kunskaper och kontakter med varldsledande fors-
kare. Du kan se forelasningar 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. Pa hemsidan finns ocksa fler
filmer om och fér "LHONare”.

Behandling av LHON
Tala med din lakare om alternativa behandlings-
mojligheter.

Férstoring ér ett viktigt hjalpomedel for att klara av
att se text. Pa bilden syns ett forstorande system
(ML-iTAB fran LVI) som kan anvéndas bade for
néra hall och pa avstand.

*Jag ér inte en synskadad person, jag dr en person som ser daligt,
men det ar bara EN del av min personlighet och jag tanker inte med 6gonen.”

LHON Ambassadorer

Foreningen LHON Eye Society har sedan nagra ar en

grupp som vi kallar LHON Ambassadorer. Gruppen
bestar av personer med diagnosen LHON och finns
utspridda dver storre delen av Sverige. Syftet med
denna grupp éar att sprida kunskap om LHON, stddja

varandra, ge tips och rad samt att ge stdd och informa-

tion till personer som har eller nyligen fatt diagnosen
LHON och till deras anhariga.

Ambassaddrerna har kunskap och egen erfarenhet
av att leva med diagnosen LHON, och ar forebil-
der till andra med diagnosen. De kan ge praktisk
information och stéd till dig som har fragor, bade
praktiska och kansloméassiga.

For att fa kontakt med en ambassador kan du
skicka ett meddelande till info@lhon.se
Valkommen att hora av dig.



Vart sitt att se pa LHON

ERIK

Jag ar 38 ar och bor i Géteborg med tva barn och sambo.

Jag har LHON sedan 2009 och ca 5% synskarpa centralt i bada
ogonen. Arbetar som planeringsledare med tillganglighetsfragor
for personer med funktionsnedséttning i Goteborg. Har manga
hobbyer, ett brett idrottsintresse och lyssnar mycket pa poddar.

| manga ar var jag forsiktig utifran synférmagan, men med tiden
allt mer utmanande av granserna och alskar exempelvis numera
att befinna mig i skidbacken.

JEANETTE

Mitt namn &r Jeanette Ledin. Jag ar 44 ar och bor pa landet nagra mil
utanfor Arvika. Jag har en man och tre barn som ar 11, 12 och 18 ar
gamla. Jag fick min LHON diagnos under varen 2017 nar jag var 37
ar gammal. Det blev en valdigt omtumlande tid i min familj. Kénslan
av maktloshet fanns nar jag inte langre kunde kora bil eller ens se hur
mina barn sag ut. Hela det forsta aret var sjalvklart valdigt tufft bade
kanslomassigt och praktiskt. Men sedan kom jag till insikt om att mitt
liv inte alls behdvde bli sdmre men bara lite annorlunda. Da jobbade
jag som forskollarare och kande att det blev svart att utféra mitt jobb
pa det satt som jag 6nskade. Eftersom jag dven ar grundskollarare
valde jag att borja jobba pa mellanstadiet. Det passar mig perfekt.
Med min skarm och forstoringshjalpmedel sa kan jag trots endast 2%
syn utfora mitt yrke aven om en del av det tar lite langre tid an for mina kollegor med full syn.

NOEL

Jag heter Noel Wiksten och ar en kille pa 21 ar med LHON. Jag fick
denna LHON diagnos nar jag var 18. Fick forst hora att det kunde
vara hjarntumar och darefter MS, sa det kunde definitivt ha varit
varre.

Manga tanker att bara for att jag har en synskada ska jag definieras
utav den, men det sager jag nej till, den har inte stoppat mig.

Jag ar en kille som alskar friluftslivet med skogens grona bruna
farger, de graa hdga bergen och en varm god eld.

Utdver skogen sa jobbar jag som bagare, stans gladaste brukar jag
beskrivas som, det ar alltid kul att hora.

Man kan tanka att dessa tva aktiviteter ska vara svart med en syn-
nedsattning. Som synskadad lyckades jag bestiga Kebnekaise samt klara ett godkant yrkesprov utfort av
Sveriges bagare och konditorer.

Bara du har en stark vilja sa klarar du det mesta! Den enda som kan paverka och andra en situation du
hamnat i ar du sjalv. Det &r ett av mina talesatt, solen kommer alltid ga upp imorgon, gor dagen till det du
sjalv vill. Du &r stark och klarar det mesta. Glom aldrig det.

Nu borjar jag ett nytt arbete.




Vart sitt att se pa LHON

JOEL

Jag ar 22 ar och bor i Uppsala. Jag ar engagerad i LHON Eye Society
Sverige och ambassadér sedan nagra ar tillbaka. Mina intressen ar att
trana, vara i naturen och att resa.

Jag var 16 ar nar jag fick LHON och nedsatt syn, det var alltsa under
gymnasietiden. Vilket gjorde att jag fick lagga om forst och framst
studietekniken. Da blev det ljudbdcker och upplasning istéllet for att
|asa sjalv. Efter avklarad gymnasieexamen valde jag att plugga vidare.
Det var basta alternativet for mig. Sa da valde jag att flytta till Uppsala
och borja plugga. Det som jag anser varit en nyckelfaktor for min del,
att bade klara av vardagen och universitet. Man maste vaga testa

nya saker och be om hjalp om man kanner att det behdvs. Efter nagra ars studier i Uppsala kanner jag
aven att vikten av bra klasskamrater ar en framgangsfaktor som bidrar till att lyckas. Jag har haft nytta av
anteckningsstod och andra mojligheter som erbjuds via landets universitet.

KRISTER

Sedan 57 ar har jag, Krister Inde i Karlstad, haft min synnedsattning
pa grund av LHON. Det tog 30 ar innan jag fick min diagnos och det
var valdigt skont nér jag fick den kunskapen. Redan innan jag visste
att det var LHON jobbade jag som synpedagog med att utveckla

och beskriva hur personer som jag sjalv skulle gora for att se sa bra
som mojligt. Om jag ser pa nagot, da férsvinner det, sa darfor ser jag
ovanfor eller vid sidan av det jag vill se. Alla dagar i veckan &r inte lika
bra, men jag ar tacksam for att jag bor i ett land med resurser och som
erbjuder behandling, rehabilitering och hjalpmedel.

VART BASTA HJALPMEDEL

Mobiltelefonen innehaller flera funktioner som gér att
den ar tillganglig for personer med synnedsattning.
Manga specialappar som "Be My Eyes” kan hjalpa dig
att se det du inte kan eller har svart att uppfatta med
dina synrester. Men for att se béattre kan du zooma och
forstora texter med tva fingrar och sedan lasa dem med
Voice Over. Du kan kolla snabbt pa dina notiser genom
att dra med tva fingrar fran skarmens 6vre del och nerat
och fa dem upplasta. Pa syncentralen finns IT-tekniker
som lar dig mer, men ofta sprids de har knepen mellan
oss som ser daligt och anvander mobiltelefonen som
vart basta hjalpmedel. Ring upp nagon pa din kontakt-
lista genom att halla inne hemknappen och be Siri ringa
nagon som du vill prata med eller skicka ett SMS till.
Och vill du veta nar Selma Lagerl6f dog - fraga Siri och
hon svarar dig fortare an det gar att Iasa med dgonen.
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Nagra bra forstoringshjalpmedel

For att underlatta vid lasning eller arbete med sma
detaljer kravs ofta att man kompenserar lag synskarpa
med stdrre text. Detta gar att géra genom forstorning
med mjukvaror i telefonen, fotografera och zooma, i
datorn eller pa nara hall med starka lasglaségon.

En stor bild pa nathinnan gor att man lattare kan
tolka bilden, aven om synskarpan ar lag. Ju mer man
forstorar bilden med starka lasglasdgon, desto narmare
behdéver man halla bilden eller texten.

Det normala lasavstandet pa 30-40 centimeter blir
alldeles for langt ifran nar man har riktigt starka las-
glasdgon och att korta lasavstandet kan vara svart i
borjan.

Nér du bérjar anvanda glasdgon med férstorning
ar det viktigt att du inte lutar dig dver texten och bojer
nacken. Sitter du lange ar det latt att fa nackbesvar och
huvudvéark. Tank pa att alltid halla upp det du tittar pa
framfor dig. Satt t.ex armbagarna pa bordet och hall
tidningen rakt framfor dig for att vila nacken. Det ar aven
viktigt att hela tiden halla texten pa ratt avstand. Flyttar
du den narmare eller langre bort blir det snabbt suddigt.
Borja garna med att halla texten precis framfor nasan
och flytta den sakta ifran dig. D& hittar du snabbt korrekt
avstand.

Vid kraftig forstorning &r det ofta lattare att flytta
texten an att flytta blicken. Ova pa att flytta det du laser
medan du haller blicken stilla. Detta ar sarskilt viktigt om
du anvander en ny fixationspunkt (nar du lart dig titta lite
at sidan nar den centrala delen av synfaltet ar skadad).

For att bli annu battre pa att hitta en ny fixationspunkt
finns hemsidan exfix! Du finner QR-kod och adress pa
sista sidan.

MagniLink fran LVI kan anvéndas fér bade néra och lang hall
och gar att ha med sig till olika platser.

Har finns mycket mer

information om LHON

De hér lasglaségonen innehaller tva linser som i kombination med WWW,lhon Se
anti-reflexbehandling ger bade hég férstoring och bra avbildning av
texten.




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 kravs traning for man mas-
te gora pa ett annat satt. Om man ser mer an 0,1 sa
kan man ofta lsa centralt i nathinnan men aven da
maste man anvanda forstoring.

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

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

Kort Idsavstand kraver att man héller upp huvudet fér att inte fa
ont i nacken.

Vi vill skapa kontakter och kunskaper om LHON

Du som har fatt diagnosen eller ar anhérig, hér gama av
dig er till oss i foreningen. Pa var hemsida, www.lhon.se,
finns filmer med information och personportratt.

LHON Eye Society ar en ideell patientforening
som &r en branschf6rening inom synskadades riks-
forbund i landet.

Vi stodjer medlemmar och forskning och sprider
information om LHON till anhdriga, dgonlakare
och andra intresserade. Om du googlar pa "LHON”
kommer du till Socialstyrelsens rad och manga
internationella natverk och engagerade personer
inom LHON Europe eller www.lhon.org i USA.
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LHON Eye Society
www.lhon.se

www.exfix.se

Svenska LHON-registret

gl

LHONaware.se
www.lhon-registret.se

| samarbete mellan LHON Eye Society och Chiesi Pharma AB

LHON

EYE SOCIETY
En forening for familjer med intresse och erfarenhet av LHON

Pa var hemsida tréffar du fler personer med LHON. Se filmerna med Hampus, Felicia, Susanne och Mathias.
Eller filmerna som heter "LIVET KOMMER TILLBAKA” och "STARKARE TILLSAMMANS"
och forelasningen om excentrisk fixation med Krister Inde.



