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Hvao er retinitis pigmentosa?

Retinitis Pigmentosa (RP) er nafn sem notad er um
nokkra arfgenga hrérnunarsjukdéma i sjonhimnu
augans. Sjonhimnan er ljosnaemur taugavefur aftast
i auganu. Einkenni RP tengjast haegfara hrérnun &
stofum og keilum. Med timanum missir félk sjonina, i
mismiklum meeli po.

Hvad er sjonhimna?

Sjénhimnan i auganu pjénar svipudum tilgangi og
filma i myndavél. Ljésinu er beint i brennidepil a
bennan ljésnaema vef og framkallar par mynd af pvi
sem horft er a.

Sjénhimnan samanstendur af tveimur I6gum, einu
punnu og 6dru pykku. Punna lagid er litarefnislag

(e. Pigment Epithelium) og pykka lagio, sem
samanstendur af mérgum frumulégum, er nethimnan
(e. Neural Retina). Eitt lag i nethimnunni inniheldur
margar milljénir fruma sem kallast ljdsnemar

(e. Photoreceptors) og geta peir skynjad ljos.



Nokkrar milljonir ljésnema sem kallast keilur (e. Conei)
eru stadsettar i midju sjdonhimnunnar. bzer gera okkur
kleift ad greina liti og smaatridi, til deemis vid lestur.
Ut frd midjuhluta sjénhimnunnar eru um 120 milljonir
staflaga ljésnemar sem kallast stafir (e. Rods). beir
gera okkur kleift ad greina dauft ljos og hreyfingar og
nytast pvi best i rokri. Slik sjén kallast jadarsjon og er
mikilvaeg pegar farid er um.

Pegar ljos fellur & ljdsnemana, hvort heldur um
keilur eda stafi er ad reeda, myndast sma rafhledsla i
frumunum sem berst upp sjontaugina og alla leid til
sjonstodva i heila.



Hvaod veldur RP?

Vitad er ad margir mismunandi arfgengir paettir valda
RP. Allir RP sjukdomar eiga pad hinsvegar sameiginlegt
ad haefni sjdbnhimnunnar til ad taka & méti ljdsi
minnkar. Vandamalid getur att raetur sinar i ymsum
hlutum sjénhimnunnar, en po fyrst og fremst stoéfum
og keilum.

Hver eru einkenni RP?

Algengasta fyrsta einkenni er nattblinda, pad er
erfidleikar med ad sja vid sleema lysingu, t.d. utandyra
um kvold eda i illa lystu herbergi. Annad einkenni

er prenging a sjonsvidi, par sem sjontap verdur til
hlidanna eda ad ofan eda nedan. betta endar oftast
med svokalladri rorsyn (e. Tunnel vision) og pydir ad
starfsemi stafanna hefur skerst.

I sumum RP tengdum sjikddmum tapast midjusjon
fyrst. Fyrstu merki um pad eru erfidleikar vid lestur eda
framkvaemd athafna sem krefjast skarprar sjonar. Allir
RP-sjukdoémar eru stigvaxandi, en hradi hrérnunarinnar
er mismunandi milli einstaklinga.

I moérgum tegundum RP er glyja fra bjortum ljidsum
vaxandi vandamal. Sumt félk finnur pé ekki fyrir pessu
fyrr en sjukddmurinn hefur stadid lengi.



Hvernig erfist RP?
RP getur erfst & prennan hatt:

Rikjandi erfdir

(e. Autosomal dominant inheritance)
petta er mynstur af erféum par sem vitad er ad RP er
i fiolskyldunni og hefur ahrif & baedi karla og konur.
Likurnar & ad barn erfi RP fra foreldri sem er med
sjukdéminn eru 50%.

Vikjandi erfdir

(e. Autosomal recessive inheritance)
Venjulega er engin fjélskyldusaga um RP, en ef tveir
berar sem syna engin augljés einkenni eignast barn eru
25% likur & ad barnié fai RP.

Kynbundnar erfoir

(e. X-linked inheritance)

petta er erfdamynstur par sem adeins karlmenn

fa sjukdominn en kvenkyns fjolskyldumedlimir eru
arfberar. Sumir berar geta préad med sér milt form af
RP. Sem dzemi, ef karlmadur hefur X-linked RP munu
synir hans ekki préa med sér RP en allar deetur hans
munu verda berar.



Pad eru 50% likur & ad hver af pessum daetrum muni
eignast son med sjukdominn og 50% likur a ad daetur
peirra muni vera berar. betta erféamynstur getur verid
erfitt ad greina i fjdlskyldu par sem engir synir hafa verid
til stadar i nokkrar kynslddir, par sem gallada genid geeti
hafa borist med kvenkyns berum og sidan haft ahrif a
karlkyns barn.

Hvenaer kemur RP i ljos?
Pad er engin regla um pad, en i flestum tilvikum koma
fyrstu einkenni RP fram milli 10 og 30 ara aldurs.



Er haegt ad greina RP med augnskodun?
paer tegundir af RP sem valda tapi & midjusjon

koma i 1jés pegar folk & i erfidleikum med ad lesa &
sjonprofstoflur. Tap & jadarsjon er ekki eins augljost pvi
vidkomandi geeti lesid sjonprofstoflur augnlaeknis arum
saman.

Best er ad greina sjukddminn med gdédri skodun hja
augnlaekni. Peir nota taeki sem kallast augnspegill til ad
sja inn i augad. Venjulega sja peir appelsinugult sveedi
sem kallast augnbotn. begar einstaklingur er med RP er
yfirbordid brotid med svortum eda briunum klumpum af
litarefni.

Onnur prof eru til sem maela sjdnsvidid og haefnina til ad
adlagast myrkri. Morg fleiri prof eru til, svo sem prof il
ad kanna starfsemi sjonhimnu med pvi ad meela rafbod i
henni vid ljdsareiti.



broar folk sem er med RP med sér
skymyndun a augasteini?

Margir sem eru med RP préa med sér skymyndun a
augasteini i kringum midjan aldur. Pegar hun hefur nad
akvednu stigi geeti augnlaeknirinn maelt med pvi ad
augasteinarnir séu fjarlaegdir, sérstaklega ef pad hefur
ahrif & pa sjon sem hefur ekki ordid fyrir skemmdum af
voldum RP. I stad augasteinsins kemur yfirleitt igreeddur
gerviaugasteinn eda sérstok gleraugu.

Eftir adgerdina mun einstaklingur hafa RP afram,
en ef sjonhimnan hefur ekki enn skadast of mikid
batnar sjonin oft verulega.

Er RP bara augnsjukdomur?

Ja en pad eru adrir sjukdémar sem folk med RP getur
erft. Eitt deemi um petta er Usher-heilkennid, par sem
folk préar med sér baedi heyrnarskerdingu og RP.



Er haegt ad medhondla RP?

RP er afleiding rangra upplysinga fyrir gerd og starfsemi
sjonhimnunnar sem verda vegna medfeeddra galla

i arfberum (genum). Enn sem komid er hefur engin
medferd fundist sem laeknar eda stédvar préun RP.

Samhaefdar rannséknir um allan heim hafa sétt i sig
vedrid sidustu aratugina. Morg af peim genum sem bera
abyrgd @ morgum tegundum RP hafa verid stadsett og
gallar peirra einangradir. Visindamenn hafa rannsakad
margar adferdir. Medal annars ad proa 6rugga adferd til
ad koma réttu erfdaefni til peirra fruma i augnbotninum
sem eru med gallad erfdaefni. Ymislegt bendir til ad slikt
geti adstodad vid endurvoxt fruma.

Jakvaed proun hefur einnig verid i tengslum vid
stofnfrumurannsdknir og igraedslu a sjonhimnufrumum.
pessar rannsoknir eru a frumstigi og pad geeti tekid morg
ar adur en pessar nyju adferdir verda adgengilegar sem
medferdarurraedi.
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Hafio samband vio okkur

Starfsfolk Midstodvarinnar er avallt reidubuid

ad svara spurningum og fyrirspurnum. Vid hvetjum
alla til ad hafa samband vid okkur ef einhverjar
spurningar vakna um malefni blindra, sjénskertra
og daufblindra og pjonustu og radgjof vid notendur,
adstandendur og/eda fagfolk.

Hvar erum via?
Pjonustu- og pekkingarmidstddin er a 5. haed
i Hamrahli® 17 i Reykjavik.

Hvenaer er opio?
Midstddin er opin alla virka daga fra kl. 9 til 16.

Timapantanir i sima 545 5800
hja radgjofum, augnlaekni og sjonfraedingum.

Nanari upplysingar a www.midstod.is

Nanari upplysingar ma einnig fa a heimasidu
Midstodvarinnar, www.midstod.is.
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