[image: image1.png]



RP- Registeret
 af Thomas Rosenberg


RP registeret – hvad et det godt for?

Læserne af RP-Nyt har sikkert bemærket, at der i hvert nummer er en tilmeldingsblanket til RP registeret, men der er sikkert også mange, som ikke er klar over, hvad en tilmelding nu også er godt for.

Det er der i hvert fald 4 gode grunde til

· Registeret er af stor betydning for, at der også i Danmark foregår en aktiv forskning omkring RP 

· Registeret giver adgang til dialog med den enkelte RP patient

· Det er vigtigt at kende problemernes art og omfang for at kunne argumentere overfor politikere og myndigheder

· Centralisering af viden om RP sygdommene er vigtig for at opbygge og vedligeholde en høj faglig ekspertise på området.

Dansk Blindesamfund var sponsor for RP registeret 

I anledning af DBS’ 75 års jubilæum i 1986 bevilligede forretningsudvalget med den fremsynede formand, Svend Jensen, i spidsen 1 mill. kr. til oprettelse af et dansk RP register. Opgaven blev overdraget Statens Øjenklinik, der som de synshandicappedes centrale øjenklinik havde særlig gode forudsætninger for at løse den. I over 100 år frem til 1980 var den danske Blindeforsorg centraliseret og næsten alle, som i de yngre år blev ramt af alvorlige øjensygdomme, blev undersøgt af Øjenklinikkens læger. 


Starten var tung

Målsætningen var, at registrere alle danske tilfælde af RP siden sygdommen blev ”opdaget” for 150 år siden. Det første, der skulle gøres var at lave en ”drejebog” over hele projektet. Drejebogen skulle herefter godkendes af adskillige myndigheder, herunder det daværende Registertilsyn. Det næste var at finde en person, som kunne stå for det praktiske arbejde. En ung øjenlæge, Marianne Haim, påtog sig denne opgave som led i et disputatsarbejde.

I løbet af de første par år opbyggede Marianne registeret ved at gennemgå i tusindvis af patientregistre og lægejournaler på landets øjenafdelinger, døveskoler og andre institutioner for handicappede, og alle landets øjenlæger blev bedt om at medvirke. Samtidig skulle der opbygges et edb system til indtastning af de mange data. Øjenklinikken stillede lokale og sekretærhjælp til rådighed, og én af lægesekretærerne, Anne Munk blev knyttet til arbejdet. Anne Munk har siden været ansvarlig for arbejdet med registeret. 

Marianne Haims opgave kom til at omfatte kendte RP tilfælde til og med 1989, og da registreringen var tilendebragt, omfattede RP registeret i alt  1.890 personer.

Videnskabelig aktivitet

Grundlaget for Marianne Haims doktordisputats, som blev forsvaret i 2002 var 7 videnskabelige artikler, som analyserede hyppigheden og sammensætningen af RP sygdommene i Danmark. På det tidspunkt eksisterede der kun ganske få opgørelser i verden, og den danske er nok den grundigste, som nogensinde er foretaget i en veldefineret befolkning. 

Siden da har RP registeret været udgangspunkt for ca. 30 videnskabelige arbejder, som er offentliggjort i internationale tidsskrifter. Pladsen tillader ikke en nøjere omtale af indholdet i alle disse artikler, men der har været fokus på RP og hørenedsættelse, særlige RP former som Usher syndrom, Bardet-Biedl syndrom, choroideremi og natteblindhed. Mange artikler handler om genetiske analyser, og danske familier og patienter har i flere tilfælde været afgørende for fundet af nye RP gener. 

Undervejs har målet været, at kende den nøjagtige genetiske årsag (mutation) hos så mange RP patienter som muligt. Denne indsats har ført til et værdifuldt samarbejde med en lang række genetiske forskningsinstitutioner, og gennem disse internationale kontakter er der skabt et netværk, som har været medvirkende til, at holde lægerne på Statens Øjenklinik á jour med udviklingen. 

Kendskabet til den konkrete genetiske årsag til RP har umiddelbart størst betydning for genetisk rådgivning af den enkelte patient og dennes familie, men kan på længere sigt blive afgørende, når der skal vælges en behandling. Samtidig bidrager hver enkelt mutation til at uddybe forskernes kendskab til sammenhængen mellem genforandringen og sygdommens symptomer, der som bekendt varierer stærkt fra person til person 

Registrering med og uden samtykke

Et samtykke til at blive registreret er ikke påkrævet, hvis de personfølsomme oplysninger, som RP registeret indeholder, alene anvendes til forskning og kun bliver viderebragt i anonymiseret form, dvs. uden at de involverede personers identitet kan spores. Alligevel har jeg som registeransvarlig altid ønsket, at indhente et samtykke, fordi det i mine øjne er rimeligt, at man selv er klar over, hvor man er registreret. 

I dag får RP registeret ikke automatisk kendskab til alle de, der får diagnosen RP. Det betyder, at der er mange huller i registreringen, som vi får hjælp til at udfylde igennem selvregistreringerne. Det skriftlige samtykke er desuden vigtigt for at vi efterfølgende kan bede den øjenlæge eller øjenafdeling, der har undersøgt den pågældende om en journalkopi. 

Den måske vigtigste grund til at udfylde tilmeldingsskemaet er nok, at det giver mulighed for en dialog mellem RP registeret og den enkelte patient. Vi kan sende den pågældende et spørgeskema, og vi kan også senere henvende os, hvis vi vil informere den pågældende om kommende projekter eller eventuelle muligheder for at deltage i kommende behandlingsforsøg.


Efterskrift

Vi har i mindst 20 år ventet på en behandling for RP. Jeg forstår godt, hvis man ind imellem mister håbet, alt imens synet forringes år for år. Ikke desto mindre er vi i dag betydelig nærmere målet end for blot få år siden. Ingen ved blot nogenlunde, hvornår de behandlinger, som i øjeblikket er på forsøgsstadiet, kan blive taget i brug. De mest sagtmodige trøster sig med, at ”kommer det ikke mig til gode, kan det nok hjælpe mine børn, børnebørn eller andre”. Det korte af det lange er, at de nemme løsninger ikke eksisterer. Kun forskning, forskning og atter forskning kan føre os frem til behandlingsmetoder i fremtiden.

De vil komme en dag, og jeg kan kun tilslutte mig  RP gruppens holdning om at bevare optimismen.





