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* Register for retinala degenerationer
Patienternas register 98% undersékta
SUS/Lund

* Brown-Vialetto-Van Laere syndrome-2
Progressiv dovblindhet ataxi vid brist pa
riboflavin

* Vitamin A terapi vid retinitis pigmentosa
Samlad vetenskaplig fakta om denna terapi
samt informationsblad

Sten Andréasson



Register for arftliga nathinnesjukdomar1990 — 2018
3500 patients 98% undersOkta spec mott 6gonkliniken SUS
DNA bank > 3000 skriftligt godkédnnande av var patient
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B N Oversikt av resultat fran
familjer fran Svenska RP-
registret

* ARRP - autosomal rec RP

 ADRP - autosomal dom RP

e X — kd RP

e LCA-tidigformavRP __>

e CORD -omvand RP

 ACHM - avsaknad av tappfunktion

 VMD2 o STGD1 - initialt paverkan av makula, gula flacken
* XLRS - Skikt bildningen i nathinnan retinoschis

 USH - Synhorsel handikapp

 Ovriga syndrom
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Oversikt av resultat fran

familjer fran Svenska RP-
SKANE registret

LCA 10 - CEP290

 LCA -tidig form av RP
11 manader

. CEP2%0

RP 27 - NRL
LCA 1-GUCY2D
< LCA 2-RPE65
LCA 3 - SPATA7
LCA4-AIPL1
LCA 8 - CRB1
[CA 10 - CEP290
LCA13-RDH12 [
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Uppfoljning - Register retinala degenerationer —Vitaminer B12

forskninag
Visual Field Goldman Best corrected
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« Brown-Vialetto-Van Laere syndrome-2 (BVVLS2)

* Progressiv ataxia,

» Synnedséattning

» Grav horselnedsattning

* muskelsvaghet,

 |Ibland andingsporblem

» SLC52A2, som kodar for riboflavin transporter 2 (RFVT2).
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Visual Field Goldman

Best corrected

oD, - = - (o1} visual acuity
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Oral therapy for riboflavin transporter deficiency - What is the regimen of choice?

Gorcenco S, Vaz FM, Tracewska-Siemiatkowska A, Tranebjzerg L, Cremers FPM, Ygland E, Kicsi J,
Rendtorff ND, Moller C, Kjellstrom U, Andréasson S, Puschmann . Parkinsonism Relat Disord.
2018 Oct 15. pii: S1353-8020
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A-vitaminbehandling vid RP

Svenska RP-foreningen

https://retinanytt.se/a-vitaminbehandling-vid-rp/
Vitadral droppar, 30,2 mg/ml (retinolpalmitat), férpackning 50
ml. Licenspreparat.
Godkand av lakemedelsverket som licenspreparat

Enda behandling, som vetenskapligt madjligen
kan hindra progressen a av RP.
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Vitamin A FFB 2018

UPDATE ON RESEARCH FOR RP TREATMENT:

VITAMIN A PALMITATE, OMEGA-3-RICH FISH
AND LUTEIN
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A-vitaminbehandling vid RP
Vilka skall behandlas?



