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Aniridi - spgrsmal og svar
fra 1st European Conference on Aniridia
8.-10. juni 2012 i Oslo

Sommeren 2012 ble den fgrste europeiske kongressen om aniridi arrangert i
Oslo. Her finner du et utvalg spgrsmal som ble stilt av brukerne som deltok
pa kongressen. Sparsmalene ble diskutert og besvart av fagpersoner fra inn-
og utland. Generell informasjon om aniridi kan du lese her.

1. Hvaer arsaken til at noen far aniridi?
Sa langt man kjenner til skyldes aniridi en medfadt forandring (genfeil) av
PAX6 genet, lokalisert pa kromosom 11. PAX6 genet har en viktig funksjon
tidlig i fosterutviklingen nar gyet dannes. Den medfgdte forandringen kan
enten veere nyoppstatt eller arvet fra en av foreldrene som selv har aniridi
(familiger). Dersom en person har aniridi er det 50 % sjanse for at barnet
arver genfeilen og far aniridi (autosomal dominant arvegang).

2. Hvor viktig er det a bruke solbriller ved aniridi? Kan det
framskynde gra steer hos barn dersom man ikke bruker solbriller?
Solbriller er hovedsakelig for at det skal veere mindre ubehagelig med
skarpt lys, og pavirker i liten grad utviklingen av gra steer.

3. Kan noen av gyeundersgkelsene til personer med aniridi veere
skadelige for gyet?
@yeundersgkelser er ikke skadelig for aniridi-gyet. Men det kan oppsta
mild irritasjon i 1-2 dager etter en undersgkelse. Den undersgkelsen som
oppleves mest plagsom, er undersgkelse av netthinnen (retina).
Undersgkelse av netthinnen er ikke skadelig.

4. Lys oppleves sjenerende og blir pa netthinnen lenge etter at lyset
er slukket. Hvorfor? Hva kan gjgres?
Det kan skyldes innvekst av blodkar pa hornhinnen. Det er pga de defekte
stamcellene. En myk bandasjelinse, som er laget for & beskytter og
hydrerer hornhinneoverflaten, kan hjelpe
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5. Bgr man unnga a bruke kontaktlinser?
Dette er et vanskelig spgrsmal. Ved a bruke en myk bandasjelinse over tid
kan man forhindre den stadige irritasjonen pa hornhinna og oppleve
bedring av symptomer som lysgmfintlighet og irritasjon av gyet. Pa den
andre side er det risiko for infeksjon ved bruk av linser samt at
oksygentilfgrselen til hornhinnen kan bli redusert. Det anbefales ikke a
bruke linser for & korrigere synet da en vanlig kontaktlinse irriterer mer enn
sakalte bandasjelinser som brukes for & hindre irritasjon.

6. Dersom det ikke er noen problemer med gyet, er det da ngdvendig
a bruke kunstig tareveeske i form av gyedraper forebyggende?
Det er ikke ngdvendig & bruke kunstig tarevaeske forebyggende. Det vil for
eksempel ikke motvirke eller utsette komplikasjoner som rammer
hornhinnen, men det kan virke lindrende pa overflaten av gyet ved tarre
agyne.

7. Hvorfor skal man ikke bruke gyedraper med konserveringsmidler?
Konserveringsmidler kan skade overflaten pa hornhinnen hos personer
som bruker mye gyedraper. Personer med aniridi er ekstra utsatt for & fa
slike skader pa hornhinnen. Dette er spesielt viktig ved Aniridi og grenn
steer (glaukom).

Konserveringsmiddelets oppgave er a holde drapene fri for bakterier. Ved
a bruke sma engangspipetter med sterile gyedraper uten
konserveringsmidler lgser du dette problemet.

8. Kan man gjgre stamcelle transplantasjon ved et allerede
hornhinne transplantert gye?
Det er mulig, men det vil da foreligge en risiko for gkt irreversibel skade pa
hornhinnetransplantatet over tid. Det aller beste er a gjgre stamcelle
transplantat far, eller samtidig med, hornhinne transplantasjonen

9. Hvorfor blir donor-hornhinne avstgtt, men ikke kunstige
hornhinner som er transplantert?
En donorhornhinne kan avstgtes fordi den kommer fra et annet menneske.
Kroppen kan reagere mot dette vevet som kommer fra et annet menneske
og lage antistoffer mot donor-hornhinnen. Dette kalles en avstgtning.
Kunstige hornhinner er et fremmedlegeme, og det gir andre problemer enn
avstgtning, for eksempel infeksjon.
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10. Hvorfor trenger man medisin ved limbal (ytterkanten av
hornhinnen) stamcelle transplantasjon? Og hva slags medisin er
dette?

Ved limbal stamcelletransplantasjon tar man limbalt vev (enten celler eller
limbalt transplantat) fra et annet menneskes gye og injiserer dette i
ytterkanten av hornhinnen. Dette gj@r at avstgtningsfaren her er mye
starre enn ved hornhinnetransplantasjon, slik at man ma bruke systemisk
iImmunsupresjon (omtrent som hos nyretransplanterte).

11. Hvaer autolog serum behandling?
Autologt serum lages ved at det tappes blod fra pasienten selv. Ut fra dette
blodet lages det et serum, og selve serumet blir oppbevart i
agyedrapeflasker. Hittil har det veert vanlig i Norge a bruke serumet hos
pasienter som, av andre grunner en aniridi, har sveert tarre gyne. Nye
rapporter indikerer at pasienter med aniridi ogsa kan ha glede av dette for
a motvirke tarre gyne

12. Kan autolog serum behandling stoppe, eller forsinke, innvekst av
blodarer og redusere overflatesar pa hornhinnen og vevsskade i
hornhinnen?

Det foreligger dessverre lite forskning pa dette. En artikkel (ref. Lopez-
Garcia et.al. Ophthalmology, 2008;115:262-267) viser at autologt serum
gir moderat subjektiv og objektiv bedring i tidlige stadier av skade pa
hornhinnen (keropati), men det er viktig & huske at dette dreier seg om kort
tids oppfalging, og det foreligger per i dag ikke data fra langtidsoppfalging

13. Hvor tidlig bagr man starte med serumbehandling for a oppna
effekt?
Her foreligger det heller ingen vitenskapelig data som kan stgtte noen rad.
Tre amerikanske gyeleger med god kunnskap om tilstanden, varierer i sine
rad. Risiko for bakterieinfeksjon ma tas med i betraktningen ved bruk av
serum. Det er ogsa en belastning at det ma tas blodprgver av pasienten
for a fremstille serum, spesielt ma man tenke pa dette hos barn.

14. Hva er risikoen for & utvikle "aniridisk fibrotisk syndrom” (AFS)
dersom man ikke har hatt operasjoner pa gyet?
Man tror utviklingen av AFS er assosiert med operasjon pa, eller traume
mot, gyet. Man vet imidlertid ikke sikkert hva som forarsaker AFS.
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15. Kan man ta stamceller fra for eksempel munnslimhinne istedenfor
gyet dersom stamcellene i gyet er darlige?
Stamcellene i munnen har ogsa mutasjonen PAX6, sa disse cellene kan
veere like pavirket som cellene i gyet. Forskningen er i gang pa denne
tematikken, men stamceller fra munnslimhinner er ikke i bruk enda.

16. Er det en sammenheng mellom gra steer og grenn steer?
Ja, har man gregnn steer (glaucom) far man lettere gra steer (katarakt).
Vanlig gra steer gir normalt ikke gkt fare for grann steer.

17. Hvor lenge etter at gra staer (katarakt) har oppstatt kan man
operere? Og hvis man venter med operasjon, kan det veere skadelig?
Hos barn over 6-7 ar kan man vente med operasjon til det gir
synsforstyrrelse. Dersom barnet er under 6-7 ar har man lavere terskel for
operasjon siden sma barn ikke er i stand til & rapportere synsforstyrrelse
like godt som stgrre barn og voksne. Grunnen til dette er at utviklingen av
synsbarken i hjernen ikke vil forga normalt og dette vil kunne styrke
indikasjonen for & operere. Det er viktig & ha med seg at det er mange
forhold som spiller inn pa om man velger operasjon eller velger a vente:
om det er gra steer pa begge @yne, hvor mye gra steer, om det i tilegg er
andre gyesykdommer (grgnn steer, hornhinneforandringer osv). Legen vil i
samrad med pasienten/foresatte gjgre en individuell vurdering i hvert
enkelt tilfelle.

Det er viktig & huske at enhver operasjon innebaerer en viss risiko for
komplikasjoner (infeksjon m.m)

Indikasjon for gra steer operasjon generelt er at det er samsvar mellom
synsplager og grad av gra staer. Hos pasienter med aniridi er det mange
andre faktorer som spiller inn. Operasjonsindikasjon vil derfor veere en
totalvurdering basert pa grad av gra steer og andre gyefunn, samt
pasientens synsplager.

18. Bgr man unnga enkelte sportslige aktiviteter om man har grgnn
steer? (glaucom)
Det er ingen restriksjoner i forhold til sportslige aktiviteter. A vaere i aktivitet
og a holde seg i form er bra.
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19. Er det en sammenheng mellom aniridi og overvekt?
Dette er det vanskelig & gi et godt svar pa. | enkelte sma studier er det
rapportert om gkt overvekt hos personer med aniridi sammenlignet med
normalbefolkningen (Netland et.al, J AAPOS, 2011;15(6):562-6) og
interessen for tema er gkende. Det er imidlertid ikke forsket nok pa
sammenhengen til & si noe om arsaksforholdet og hvor stort problemet er.

20. Vet man hvorfor noen mister synet i barne- eller ungdomsarene?
Et aniridi-gye er komplisert og mange forhold kan ha spilt inn nar barn-
eller ungdom blir blinde. Det er viktig & fa individuell oppfalging av gyelege
med kompetanse pa aniridi for a forstd hva som har skjedd. | dag er det
imidlertid ingenting vi kan gjare for & fa tilbake synet.

21. Barnet mitt har fatt diagnosen APD. Hva er det?
APD star for Auditory Processing Disorder, pa norsk kalt auditive
prosesseringsvansker. Det vil si at barnet har normal hgrsel, men har
problem med & tolke og nyttiggjere seg den informasjonen han/hun mottar
I hgrselsinntrykket. For noen kan dette gi seg utslag i adferdsvansker og
emosjonelle- og sosiale vansker.

Statped, fagavdeling hgrsel i den regionen man hgrer hjemme, kan bidra
med utreding og behandling til barn og unge med APD

22. Det er vanskeligste er a fa seg en jobb. Hvem kan hjelpe meg med

dette nar jeg er synshemmet?

Her er noen adresser som kanskje kan hjelpe deg videre:

e Statped, fagavdeling syn i den region man hgrer hjemme i

e Nettsiden http://www.blindiarbeid.no/

e Nav kompetansesenter for tilrettelegging og deltakelse,
http://www.nav.no/Arbeid/NAV+Kompetansesenter+for+tilrettelegging+o
g+deltakelse
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