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Hver eru markmioin?

Ad komast, eins fljétt og verda ma, ut ar
rannsoknarstofnum med fyrirbyggjandi  me oferdir
og leekningar fyrirall  a pa sem eru med arfgenga
sjonhimnusjukdéma (RDs ).

Ad na markmidunum?

Leidangurinn byrjar & visindalegum sénnun
meginreglna (AProof of Prin
ad i rannsoknarstofum hefur verid synt fram &

ad tiltekin medferd virkar & tilraunadyr og er

ad 6llum likindum haettulaus ménnum.

Visindamenn hafa unnid gott starf i grunnrann -

soknum og feert okkur mikla vitneskju um edli
sjonhimnusjukdéma T par med talid mogulegar
medferdir.

bessi vinnaerbyggd8 gena frbHum I annig a#fé

Litum a hluta af peim arangri sem nadst hefur i RD
genafreedunumé .

1990: fyrsta RP gena stokkbreytingin finnst. Breytingin
fannst i sjonhimnu (rhodopsin) geni af Dr. Humphries og Dr.
Dryjaand Dr. Berson.

NuUna: Hafa fundist yfir 160 gen sem stokkbreytast og valda
RP og 6drum sjaldgeefum sjonhimnusjukdémum (RD).

pad er almennt litid svo & ad um helmingur stokkbreytinganna
sé pekktur.

Gen fageetra sjukdoma

Mest af sjaldgeefum arfgengum sjonhimn usjukdémum eru almennt taldir tilheyra
RP fj6lskyldunni.
Enn i sérstakir undirflokkar eru:

1 Usher i 9 gen eru pekkt sem stbkkbreytast og leida til mismunandi forma
af Usher Syndrome.

1 Bardet -Beidl i 13 gen pekkt.

1 LCA'T 16 gen pekkt sem stokkbreytingar i leida til allt ad 70% af
vandamalum sem tengjast LCA.

1 Nokkrar adrar stokkbreytingar eru pekktar T s.s. einsog ABCA4

stokkbreyting i Stargardt sjukdémnum.



Framfarir i frumu liffraedi

Fyrir 1990: Nanast engir moguleikar & pvi ad heegja & hrérnuanrferli

libnsn emanna og enginn skilningur & hvaad olli pvi ad ljdsnemar déu pegar RP
atti i hluti.

Arid 1990: Fundu Dr. Steinberg og Dr. LaVail fyrstu natarulegu peettina sem

haegdu & hrornunarferli og dauda ljosnaemu frumanna. Pa voru peir kalladir

AGrowt h Facteorr ok cenmi FhYbetra nafn Neurotrephic Age
Survival Agento.

Nuna: Er vitad ad pad er sameiginlegt ferli sem veldur dauda ljosnaeemu

frumana, T a#H er kallaHR fAApoptosiso erHa AProgramn
Neurotrophic Agents kemur i veg fyrir Apoptosis ferlio. Petta er i dag
kall aH: iNeuroprotectiono.

Grundvallar visindi, samantekt
Visindamenn hafa i dag stadfest mikilveega grundvallarpekkingu vardandi gena -
og frumuliffreedi sjdnhimnusjukdéma (RDs).

Margar af genastokkbreytingunum eru pekktar. Einnig eru pekkt sameinginlegt
ferli (apoptosis) sem lei#rwir til frumu daufa og
survival agentso sem hbgja § frexelinu

Dyramaodel fyrir marga af RD sjukdémunum eru pekkt.
petta er mikil veegt par sem sampykki fyrir medferdar
tilraunun med félk er audveldar ad fa ef fyrir liggur ad
dyratilraunir hafi verid arangursrikar.

Byggjandi a pessum upplysingum, hvada mégulegu
medferdum og leekningum ma pa buast vio?

Adur en talad er um tiltekna r medferdir, pa er mikilveegt
ad skilja mismunandi tilfelli og sjukdéms adsteedur, sem
munu vera radandi um hverskonar medferdum er haegt

aod beita.




Fyrstu sjukddomsadsteedurnar
Pegar nanast allir ljésnemarnir eru daudir og heettir ad virka.

Hér byggir medferdin a ad skipta Gt
daudum ljosnemum eda a.m.k fa virknina
peirra aftur i gang.

pPetta ma gera mead:
1) Stofnfrumu igraedslu
2) Rafeinda gerfisjén (Artificial Vision)

3) Sjonreenum ljésrofum
Optical Photoswitchs

1) Stofnfrumu igreedsla

The Promise of Stem Cell Research

Stofnfrumur eru frumur sem hafa pa eiginleika T Bpereriil
s B and Toxicity Tests € —> Beuady Deivsiopmant

ad geta breysti i margskonar fullvaxta frumur | Cuturod hrtpotot

eins og t.d. ljdsnemafrumur. ,,mmfmm_w

Stofnfrumur sem veeru graeddar i sjonhimnuna
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geetu pvi mogulega endurnyjad paer ljosneemu fm ey s e
frumur sem veeru daud  ar oo
Framtidoar medferaoir?
R
Stofnfrumu rannséknir eru skammt & veg
komnar. bad liggur t.d. ekki fyrir ad heegt sé ad
skapa ljosn aema eiginleika i stofnfrumum.
Oryggissjonamié eru mjog mikilvaeg, porf era

frekari rannsoknum yfir lengri tima.

PO hugsanlegur avinningur sé mikill, pa er porf &
mun meiri rannsoknum adur en stofnfrumu -
medferdir geta nyst til ad endurnyja dauda
ljdsnema.




2) Rafeindasjon
Notast vid rafeindabunad sem kemur i stad daud u
ljbsnema na. Honnunin er einfold:

1) Utandli ggjandi myndavél sem nemur ljos
og myndir.

2) Tolvuferli

3) Rafeindamerkjum beint i rod rafeinda leidara
sem tendir eru vid frumur i innri sjonhimnunni.

4) Ad lokum, merkid leitt i sjontaugina sem leidir
pad til heilans sem framkallar myndina.

Kliniskar tilraunir

Second Sight Medical Products hefur graett
rafeindasjén i um 40 sjuklinga i Evrépu og USA.
pessar tilraunir Dr. Mark Humayun hafa gengid
vel og ndd ad endurnyja sma notheefa sjon.
Mikilveegt er ad dryggisatridi hafa verid i gédu
lagi.

Adrir hépar, eins og t.d. hépur Préfessors
Zrenner i Tuebingen eru ad na gédum arangri

med 6drum gerdum af banadi sem geta skilad
almennum medferdum inn nokkurra ara.

Framtidar medoferdir?
Gerfisjonhimnu tilraunir & félki eru nd unnar af nokkrum
hépum, par af premur fyrirteekjum.

Sumar af pessum lausnum aettu ad geta verid fanlegar
innan nokkurra ara.

Enn - teeknina parf ennp& ad beeta toluvert til ad han
bj6di uppa ad pekkja andlit og geta lesio.




2) Sjonreenir ljosrofar (Optical Photoswitches)

Margar dyra og plontu frumur hafa prétein
sem bregdast vid ljosi og senda fra sér
rafmerki.

Sameinda verkfreedi ma beita i dyratilraunum
til ad setja channelrhodopsin sameind inn i
ganglion frumur, sem eru i sjonhimnunni, til
Chlamydomonas er litil ao gera peer [j6 sneemar.

pérunga einfrumungur sem
inniheldur ljonneemt piotein
sem kallast channel

Pessum ljdsmerkjum ma beina til heilans sem
getur mer Kkt Alj-s 80

Framtidar medoferdir?
Grunnvinna 4 ljésrofum er en npéa & byrjunarstigi.

Sumir virka eingdngu a heettulega sterku ljési. Adrir virka & bylgjulengdum sem
geta skemmt sjonhimnuna og virkni annarra er of heeg til ad koma ad notum
fyrir mannsjon.

Samt sem adur pa geetu ljos rofamedferdir gefid notahaefa sjén ef haegt er ad
yfirstiga pessi vandamal.

e Ha

Munum, sjukddmsadsteedur numer

tvo eru:
Pegar enn eru til stadar lifandi ljosnemar i
sjonhimnunni.

Mdogulegar medferdir geta verid:
4) Neuroprotection
5) Andoxunarefni

6) Genamedferd




4) Neuroprotection

7 Days after PDT: PBS vs. CNTF [
st o, a1 ICRTREY i val

CNTF.

Arid 1990 syndu Dr. Steinberg og Dr
LaVai fyrst fram &, i dyratilraunum,
ngttvrul egir
factor o)
hrérnunarferli ljdsnemanna i
sjonhimnunni.

NU er petta kallad Neuroprotection.

I dag hafa margir nattarulegir paettir
verid fundnir i heila, sjonhimnu og

6drum vefjum, sem hamla dauda
ljsnemana. Einn af peim er kalladur

I Pttir

gbtu

Neuroprotection - Kliniskar tilrauni

Neurotech fyrirteekid er me & igangi kliniskar
tilraunir med CNTF & baedi RP and AMD tilfellum.

Med teekni sem kallast: Encapsulated Cell
Technology (ECT),  er neuron -survival paettinum
CNTF komid til sjbnhimnunnar.

ECT byggir a ad litlu hylki er komid fyrir innan
vid augad. | hylkinu eru sérstakar frumur sem
eru lifraedilega hannadar til ad framleida CNTF.

CNTF er sleppt ur hylkinu til sjonhimnunnar  par
sem pad hjalpar til vid ad verja hina r sjuku
ljdsnema frumur.

Framtidoar meoferadir?

Nuverandi kliniskar tilraun ir Neurotech verda bratt yfirstadnar.

Pessar tilraunir aettu ad leida til fyrstu ahrifariku , almenn u og adgengilegu
medferd a gegn moérgum formum af RP og purr AMD (ellihrérnun i augnbotnum)

(
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5) Andoxunarefni - Meodferdir

sjukdémsins i dyrum.

Andoxunarefni - Kliniskar tilraunir
Prof. Theo van Veen gaf RD tilraunadyrum bléndu af

4 andoxunarefnum og haegdi med pvi & hrérnunar -
ferlinu.

Pessi andoxunarefni eru 6ll vel pekkt og bua yfir
Oflugum andoxunareiginleikum. pPessi blanda hefur
fengid nafnio: RetinaComplex.

Byggt & pessum tilraunum, eru na i gangi kliniskar
tilraun & Spani. Bradabirgda nidurstddur lofa gédu,
porf er a frekari ti  Iraunum.

Framtidoar medferdir?
Fyrst parf ad ljuka peim klinisku tilraunum sem nua eru
i gangi med RetinaComplex. Horfur eru gédar!

| framtidinni er mikilvaegt ad profa fleiri andoxunarefni, fyrst i dyrum svo i

monnum.

Eins og er eru margar tegundir af an ~ doxunarefnum sem ma profa

er ad hlyda mémmu og borda greenmetid!

Ad byggja medferd a naeringu, pegar sjon
himnusjukdomar (Retinal Degeneration)
eru annarsvegar, hefur verid umdeilt. Engu
ad siour verdur nana ad taka pann valkost
mjog alvarlega pegar kemur ad forvornum
eda ad heegja a sjukdémsferlinu.

Tveir rannsoknarh6p  ar hafa synt fram & ad
andoxunarefni heegja a framgangi RP

T og mikilvaegt




6) Gena meoferdir

A Gena medferd gengur Ut a ad skipta ut
. stokkbreyttum genum i lifandi frumum
med edlilegri eftirmynd hins stokkbreytta
gens.

Nyja genid endurskapar proteinid sem
vantar eda er skert og virkjar par m ed
ovirka ljosnema.

Langtima jakvaed ahrif genamedferdar i
dyrum med RP, hefur verid stadfest i
tilraunum, jafnvel p6 medferdin hefjist
seinta medgdngutima RP, par sem
umtalsverdur hluti  ljdsnemanna er heettur
aod virka

Gena meoferadir - Kliniskar tilraunir

Ny og spenn andi tidindi eru ad gena medferdir munu ekki eingéngu heegja a ferli
RD sjukdéma, heldur mun medferdin jafnframt geta endurheimt eitthvad af

tapadri sjon.

Fyrir um tveimur ar  um pa héf Dr. Robin Ali fyrstu klinisku tilraunina med gena
medferd. Edlilegu geni, RPE65, var komid fyrir i sjuklingi med sérstaka tegund af
LCA.

Adrar hopar hafa hafid svipadar tilraunir sem ganga vel, sjuklingar sem taka patt
hafa synt merki um ad endu rheimta einhverja sjon.

Framtidoar medferoir?
Fyrst parf ad ljuka tilraununum med RPE65 genamedferdina. Horfur eru godar!

NU er verid ad undirbua tilraunir med nokkrar tegundir af RP, vikjandi, rikjandi
og X -litninga tengt. Einnig sjaldgeefa RD sjukdéma ei ns og:

LCA5 i Lebercillin
Retinoschisis
Usher Syndrome
Choroideremia
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Ni Aur st °Hur é.

Arid 1990 - Engar stokkbreytingar i genum pekktar sem valda RP. Ekkert var
vitad um ferlid sem veldur hrérnun og dauda ljdbsnemanna, og engir peettir sem
haegt geta a hrérnunarferlinu voru pekktir.

I dag i Um pad bil helmingur allra RP stokkbreytinga eru pekktar. Mikid er vitad
um ferlid sem veldur hrérnun og dauda ljdsnemanna i RP og hvernig ma
haegja a pvi ferli.

Einnig i Nokkrar kliniskar tilraunireruigangi med:

9 Neuroprotection
1 Genameodfero ir
 Andoxunarefn i
1 Rafeindasjon
Adrar grunnrannsoéknir & svidi stofnfrumu og frumuliffraedi 0g sjonreenum

lisrofum eru lofandi fyrir kliniskar tilraunir i framtidinni.

Liti#H®H um °xIl é.
| dag er heegt ad medhondla, og i sumum tilfellum
leekna, sjuka ljosnema i dyr um med RP.

Bradlega verdur heegt ad bjéda sjuklingum upp a
virkar med ferdir vido sumum formum af RD.

Neaestu ar munu verda mjog spennandi og arangursrik
fyrir baedi visindamenn og RD sjuklinga .

Litio til baka til - 1990-2 010 é .
Vonandi getum vid sannmae  Ist um ad loksins séum
vid ad komast Ut Ur visindalegu myrkri og

vanpekkingu (1990) og inn i timabil kliniskra

tilrauna (2010).

Petta eetti fljotlega ad skapa medferdir sem munu
geta bjargad eda endurnyja tapada sjon hja peim
sem eru med arfgenga sjonhimnuskukdoma



