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1. Bakgrund och syfte

Optikusnervshypoplasi (optic nerve hypoplasia, ONH) ar en medfédd synnervsmissbildning som
innebar att synnerven ar tunn och det &r en vanlig orsak till synnedsattning och blindhet hos barn.
Barnen har ofta ocksa andra neurologiska funktionsnedsattningar och hormonella brister, men
forekomsten av dessa ar okdnd, i synnerhet for dem med ensidig eller mildare sjukdom. Vart mal &r
att kartlagga férekomsten av en- eller dubbelsidig ONH hos barn i Stockholms lan samt att identifiera
i hur stor omfattning barnen har motoriska svarigheter (tex cerebral pares), intellektuell
funktionsnedséttning, beteendeavvikelser/autism och hormonella brister. Dessutom eftersoker vi
genetiska avvikelser som kan férklara ONH och bidra till forstaelse for hur detta uppkommer.

2. Metod

Vi har etablerat en kohort av barn med ONH (alla med diagnosen boende i Stockholms lan)
bestdende av 79 barn och ungdomar med ONH. Av dessa har 53 patienter genomgatt
ogonlakarundersékning, barnneurologisk undersékning samt screening for beteendeavvikelser.
Dessutom har vi genomfort neuropsykologisk testning samt provtagning fér hormonell och genetisk
analys. Ytterligare 13 patienter medverkar genom journalstudier.

3. Resultat

Vi fann en férekomst av ONH hos barn under 18 ars alder i Stockholms 1an pa 17.3/100 000, vilket ar
den hogsta visade forekomsten av ONH och en ovanligt hdg andel patienter med ensidig ONH (45 %).
Barn med dubbelsidig ONH hade oftare och fler beteendeavvikelser. Annu ej publicerade resultat
visar att bade intellektuella och motoriska funktionsnedsattningar ar signifikant vanligare vid
dubbelsidig ONH. | den genetiska delstudien ar DNA insamlat pa 37 patienter och vi har funnit nya
intressanta arvsanlag som misstanks kunna bidra till uppkomsten av ONH och resultaten
sammanstalls nu infor publikation.

4. Betydelse

Resultaten av studierna kommer att ge underlag for ett nationellt vardprogram fér barn med ONH
och kan bidra till att funktionsnedsattningar och hormonella brister upptacks tidigare och kan
behandlas. Val implementerat forvantas vardprogrammet leda till att barn i olika delar av landet
kommer att utredas pa ett vedertaget och likartat satt och att deras livskvalitet dirmed hojs. De
genetiska studierna kan bidra till 6kad kunskap om bakomliggande orsak och att anlagsbéarartestning
och fosterdiagnostik kan erbjudas.

5. Spridning av resultaten

Projektet utgar fran Sveriges stérsta barndgonklinik pa S:t Eriks Ogonsjukhus samt Astrid Lindgrens
Barnsjukhus och det ar ett uttalat mal att resultaten snabbt ska kunna implementeras lokalt och
spridas ut i landet.
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