Zavod za slepo in slabovidno mladino v Ljubljani

POVZETEK SEMINARJA O BARVNI SLEPOTI (AKROMATOPSIJI)

Simptomi: fone Peee ]
. = 10 1
%k akromatopsija (=barvna slepota) g wor b
o o € 120 [N b
% hemeralopija/fotofobija (= dnevna slepota)  : .| ¥ 5d8" 1
%k  slabovidnost (~10%) 8 4 ]
% nistagmus (z leti se izbolj$a) gl i
. b I
% globinska predstava [ -~
07‘0505010301:)!(‘)0107‘0_3'0_4'_0;0_6‘0703090
TEMPORAL fovea NASAL
ECCENTRICITY in degrees  Qgterberg, 1935
Diagnoza:
ERG(elektroretinografija) OCT
™1
[
®1
t
=0
[
= |
g ot
= [
- 2
!
-1
‘r
[
o 1
1; Scotople Wil 0 @B Plash
.m ; ; 1 % 1 Ll A 1L 1 ' % Ll ; 1 J
0 ® 100 o 00
rilpccnds

Gensko testiranje

Genetics of Rod Monochromatism

Postopek:
1. napotnica (starSi + otrok)
2. narocCite se na genetski ambulanti

Gene Populations Location Incidence

élajmerjeva 4 CNGB3 Pingelapese and Irish 8q21 50%
kontakt: dr. Karin Writz| CNGA3 Denmark Jews of Iraq, 2q11 25%
01-5226171 /014320024 Iran and Morroco
genetika.ambulanta@.gmall.Com GNAT2 Europeans of Italy and 1qQ13 2%
3. zavarovalnica mora odobriti Denmark
4. vzorec posljejo na kliniko v Oregon PDEGC NSt Dkt 10q24 20

These four genes may account for about 79% of cases.




Zdravljenje:

%k Genetska terapija: AGTC (Applied Genetic Technologies Corporation): 19.11.2012
objavljena novica, da so si zagotovili $37,6 M za razvoj genetske terapije za paciente a
akromatopsijo. Z AAV (adeno-associated virus), sintentiCno proizvedenim virusom na
mreznico vnesejo ACHM gen, ki se aktivira na neaktivnih fotoreceptorjih ¢epnic (uspesno
preizkuseno Ze na 50ih pacientih z Leberjevo boleznijo ter na psih z akromatopsijo)

%k CNTF Klinicha Studija na NIH (National Institute for Helth): implant CNTF (ciliary
neurotrophic factor) se z operacijo vstavi na mreznico za CNGB3 tip akromatopsije (faza I/
lI: preizkuSanja varnosti). CNTF je naravna kemikalija, ki aktivira deovanje ¢epnic, ki so na
mreznici prisotne, vendar ne funkcionirajo

%k  zizvornimi celicami

ZAGOVORNISTVO: aprila 2012 ustanovljena Achroma Corp, neprofitna organizacija
namenjena zbiranju sredstev za podporo raziskav v namen zdravljena akromatopsije
(www.achromacorp.org)

Pripomocki:

soncna ocala

kontaktne lec€e s filtri (x 500 EUR)

monokular

mobitel (fotoaparat nadomesti monokular)

Apple: MAC OS X (zomiranje, inverse) iPAD (Kindle/ibooks, Color ID, GoodNotes ...)
alternativa: ZoomText (PC)
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VEC o pripomog¢kih: Youtube - Rob Cancilla: Adaptive Technology
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ivljenje z akromatopsijo:

umetnost (Meghan Sims, Jay Lonewolf, Neil Harbisson; eyeborg)

glasba (John Kay, Ken Kase, Karl Schwonik)

Sport (Staci Manella, Rachael Scdoris)

literatura (Ellen Tomazsewski: My Blindy Girl, Oliver Sachs: Island of the colorblind)
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Pomembne povezave:

%k  www.achromatopsia.info (Low Vision Center in Indiana)

%k  Facebook: Achromatopsia Support Network, Achromatopsia
% Yahoo: Achromatopsia-Group

kontakt nina.konvalinka@gmail.com
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