Lebers hereditara
optikusneuropati

Lebers hereditdra optikusneuropati ér en
mitokondriell sjukdom som framst paverkar
nathinnan och synnerven. Personer med sjukdomen
kan f& en allvarlig synnedséattning i det centrala
synfdltet. | enstaka fall kan andra delar av centrala
nervsystemet drabbas.

Uppskattningsvis finns 200 personer med Lebers hereditira
optikusneuropati i Sverige. Tillstdndet dr vanligare hos mén
an hos kvinnor. Sjukdomen é&r &rftlig, men alla anlagsbérare
utvecklar inte symtom.

Symtom

Sjukdomen visar sig vanligtvis mellan 15 och 35 ars élder.
Det centrala seendet forloras inom nagra veckor, vanligtvis
utan smérta. Hos de flesta paverkas forst det ena 6gat och
nagra veckor eller ménader senare dven det andra.

Gradvis kan synen fortsitta att forsaimras under en tid,
varefter det sker en stabilisering och hos en del sa
smaningom en viss forbattring. Synen blir dock i regel inte
helt aterstalld.

Personer med sjukdomen kan i séllsynta fall ocksa ha
snabba, ofrivilliga 6gonrorelser (nystagmus), koordinations-
storningar, ofrivilliga muskelsammandragningar, skakningar
och/eller epilepsi. Aven muskelsvaghet och kinselstdrningar
kan forekomma.

Orsak

Lebers hereditdra optikusneuropati orsakas av en fordndring
ien av tre gener i mitokondriens eget DNA, mtDNA.
Mitokondrierna &r smé enheter i cellerna dér olika kemiska
reaktioner dger rum for att omvandla energi till former som
kroppens olika organ kan anvénda. Fordndringen sitter ned
mitokondriens férmaga till energiomvandling. Det dr framst
gangliecellerna i nithinnan och synnerven som drabbas.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Lebers hereditéra
optikusneuropati. Insatserna inriktas frimst pa att
kompensera for synnedsattningen.

Lakemedlet idebenone har en viss positiv effekt och kan
anvéndas for behandling av sjukdomen. Tendensen till
fortsatt forsdmring av synen minskar och fargsinnet bevaras i
hogre grad. Skyddet verkar finnas kvar i flera ar efter att
personen slutat att ta lakemedlet. Troligen har man storst
chans att fa effekt av idebenone om det tas s snart som
mojligt efter insjuknandet.

Personer med synnedséttning behdver synhabilitering for
att fa hjélp att anvénda sin synforméga eller léra sig tekniker
som kompenserar for synnedséttningen.

Rokning och alkohol i stora méngder kan 6ka risken att
insjukna med synnedséttning.

Det ar viktigt med psykologiskt stod.

Resurser
For utredning av mitokondriella sjukdomar finns tva
centrum 1 Sverige: Karolinska Universitetssjukhuset
i Stockholm och Sahlgrenska Universitetssjukhuset
i Goteborg.

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

Samhallets stodinsatser

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

Intresseorganisationer
* LHON Eye Society
* SRF, Synskadades Riksférbund

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

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

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

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