—— OPF@LGNING PA LUXTURNA

Sadan er
det gaet
Anna
Simonsen

@Bjensygdommen RPEG5-relateret nethindedystrofi betgd i mange ar, at Anna
Simonsen ville blive blind omkring 30-arsalderen. Men med den revolutionerende
genterapi Luxturna, der kom pa markedet i 2018, var der pludselig hab forude.
Sammen med Bjenforeningen keempede Anna Simonsen og hendes familie for, at
Luxturna skulle godkendes som standardbehandling herhjemme, hvilket skete i
april 2020. Pa det tidspunkt havde familien Simonsen dog igangsat en plan B.

AF Anna Simonsen oc Redaktionen roto Privat

FORARET 2020 bragte VRN

OM SYNET historien om den
dengang 16-arige gjenpatient Anna
Simonsen og den banebrydende
genterapi Luxturna, der kan
standse den seerlige gendefekt
RPEG5-relateret nethindedystrofi,
som Anna Simonsen beaerer.

Sygdommen, der i daglig tale kaldes Lebers
eller Lebers Kongenitale Amaurose (LCA),
forer ubehandlet til blindhed hos patienterne i
30-arsalderen.

Problemet var dengang, at Medicinradet, der
tager stilling til ibrugtagningen af ny medicin,
fandt, at Luxturna med en pris pa mere end fem
millioner kroner per patient var for dyr. Derfor
blev behandlingen i fgrste omgang afvist som
standardbehandling for danske patienter.
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Det svar accepterede Anna Simonsen og
hendes familie imidlertid ikke. | et samarbejde
med @jenforeningen og den jeevnaldrende pige
Camille Christensen med samme diagnose
lykkedes det at fa rejst en stgrre mediekampagne
og en politisk debat om preemisserne for
Medicinradets afggrelse. | kombination med en ny
aftale med det internationale leegemiddelfirma
Novartis om en justeret prismodel, hvor der
kun betales, hvis behandlingen har effekt, farte
mediekampagnen til, at Medicinradet i april 2020
godkendte Luxturna som standardbehandling -
et stort gennembrud for de 33 patienter, der har
sygdommen herhjemme, og hvis fremtid afhang
af behandlingen.

P& det tidspunkt var Anna Simonsen
imidlertid pa vej fra Drager til London. Pa
grund af usikkerheden om, hvorvidt Luxturna



ville blive godkendt i Danmark, havde hun og
hendes far, Jens-Jacob Simonsen, besluttet
at flytte til England. Her havde man som det
forste europaeiske land, og f@r den danske
afvisning i 2019, besluttet at tilbyde Luxturna
som standardbehandling gennem det offentlige
sundhedsvaesen. Det var ikke nogen nem
beslutning for familien Simonsen, men fordi
Anna Simonsens far var sa heldig at finde et
job i London, og hendes mor og andre bidrog
gkonomisk, kunne det lade sig gare. Alle
anstrengelserne gav heldigvis pote, og 6. og 20.
juli 2021 blev Anna Simonsen behandlet med
Luxturna pa Moorfields Eye Hospital i London.
VARN OM SYNET har i den forbindelse faet
lov til at gengive Anna Simonsens dagbog op
til og efter operationerne, som du kan leese i
det falgende, hvor du ogsa far en opfglgning fra
to af de i alt 11 danske patienter, der er blevet
behandlet med Luxturna pa Rigshospitalet i
Danmark.

Anna Simonsens dagbog

for og efter Luxturna

MAJ 2021

EEmh 24 maj2021
24 Forundersggelse

| dag var min far og jeg pa Moorfields-hospitalet
for at fa foretaget simple gjenundersggelser.
Derudover blev jeg booket til mgrke- og
synsfelttest, og professor Henderson, der skal
operere mig, fortalte lidt om nogle af de andre
genterapier mod RP, som Moorfields er med til
at udvikle blandt andet til patienter med Bardet-
Biedl syndrom. Jeg skrev ogsa under p3, at jeg
accepterer risikoen ved operationen.

Da vi var feerdige, besggte vi Friends of
Moorfields-shoppen, hvor vi kebte merchandise,
sa jeg har nogle minder fra denne helt centrale
begivenhed i mit liv. Jeg gleeder mig til at komme i
gang med behandlingen.

Do not join
until 15mij
your appc
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JUNI 2021

e 2. juni 2021
2 Morketest

| dag var vi igen pa Moorfields for at fa foretaget
morketest. Testen foregik i merke med et seerligt
udstyr, hvor jeg skulle se efter lysglimt med for-
skellige farver. Der var en del ventetid i mgrke og
lidt tekniske problemer med udstyret, men det gik
fint alligevel. Alle pa Moorfields er utroligt flinke,
og det er altid en god oplevelse at komme der.

£Emh 14, juni 2021

14 Kur af steroider

I morgen skal jeg tage en Covid-19-test og starte
pa min medicin for operationen. Den bestar af en
skrap kur af steroider, der er immundampende,
sa jeg ikke efterfolgende far en immunreaktion, og
forebyggende mavepiller, sa jeg ikke far mavesar
af steroiderne.

JULI 2021

£mmh 6. juli 2021

6  Forste operation

Mit venstre gje, som er det darligste, skal
behandles i dag! Det bliver speendende. Jeg skal
i fuld narkose, sa jeg har ikke spist siden klokken
seks i morges. Jeg haber og tror, at det hele
kommer til at ga godt.
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e 7 jui2021
7/ Sengeliggende

| dag har jeg primeert ligget i sengen derhjemme.
Jeg far gjendraber i det opererede gje, sa der ikke
gar infektion og inflammation i det. Lige nu kan jeg
kun se med det ene gje, da det opererede er slgret
pa grund af den gasboble, som de har brugt til at
lgfte glaslegemet vaek fra nethinden. @jet er ogsa
redt og gor lidt ondt, men jeg trgster mig ved, at
professor Henderson sagde, at operationen var
gaet godt. | det hele taget var det en god oplevelse
i gar, hvor alle var sgde og hjeelpsomme.

e s juli 2021
8  Ventetid

| dag har veeret stille og rolig. Jeg far gjendraber
fire gange om dagen og oplever ikke den store
forandring, men gjet er dog mindre rgdt. Det ger
stadig ondt, sa jeg glaeder mig til, at det heler lidt
mere. Lige nu er det godt, at jeg farst skal starte
pa David Game College igen til september.

e 15 juli 2021
15 Kontrol

Vi har veeret pa Moorfields til en kontrol af det
venstre gje. Alt er, som det skal vaere, og jeg er
begyndt at kunne se nogenlunde normaltigeni
forhold til det, jeg plejer. Der er ikke sa meget at
lave, nar synet er darligt, men jeg herer podcasts,
0g jeg gar nogle ture sammen med min far.



emmh 19, juli 2021
19 synet er tilbage

Mit syn er normalt igen, og jeg laver de samme
ting, som jeg plejer. Der er ikke sa meget sendring
at fornemme i forhold til fgr operationen, men

det er jo stadig tidligt i forlgbet, og den farste
operation var pa mit darlige gje. Jeg har besluttet
ikke at have for hgje forventninger til at forbedre
mit syn, for jeg ensker ikke at blive skuffet
bagefter. Det vigtigste er at fa stoppet, at mit

syn gradvist bliver darligere, og hvis det lykkes,
er det en keempe succes. | morgen skal jeg
opereres pa det hgjre gje, der er mit bedste. Det
er spaendende, og jeg er sikker p3, at det kommer
til at ga lige sa godt som med det venstre.

emmh 1. juli 2021
21 Lettelse

Operationen af det sidste gje er ogsa gaet godt, og
jeg er lettet. Jeg har ligget ned hele dagen, hvilket

er lidt kedeligt. @jet er ligesom sidste gang lidt
redt og gor lidt ondt, men det gar nok snart vaek.

£mmd 29 juli 2021
29 For hojt tryk

Vi var til kontrol pa Moorfields i dag, hvor de
kunne male, at mit tryk i venstre gje er for hgjt.
Det var en kedelig nyhed, men leegen fortalte
heldigvis meget hurtigt, at det er en udbredt
reaktion pa de steroiddraber, jeg far, og at det
blandt andet er for at tjekke trykket, at jeg gar
til kontrol. Sa jeg feler mig i gode haender. Jeg

RPEGS5-relateret
nethindedystrofi

RPEB5-relateret nethindedystrofi er en sjeelden
gjenlidelse. | daglig tale kaldes den ogsa
Lebers eller Lebers Kongenitale Amaurose
(LCA), hvor 'kongenital’ betyder medfgdt, og
'amaurose’ betyder blindhed. | Danmark kender
vi 33 patienter med diagnosen, der ubehandlet
farer til blindhed i 30-arsalderen.

fik tryksaenkende medicin med det samme og
gjendraber med hjem, der skal holde trykket nede.
Dem skal jeg bruge indtil naeste kontrol om knap
to uger.

e 31 uli 2021
31 Venindetur
| dag sa jeg for forste gang siden operationerne

min veninde Molly. Det var superhyggeligt. Vi gik
rundt i London, og vi spiste frokost sammen.

AUGUST 2021

A 12. august 2021
12 sidste kontrol

| dag var vi til den sidste kontrol pa Moorfields med
professor Henderson. Alt var godt, og mit tryk i
venstre gje er normalt igen. For fgrste gang kunne
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jeg se det gverste bogstav pa den synstavle, som og et par kilometer fra

jeg har kigget pa ved alle mine forundersggelser — hendes hjem, sa hun

og jeg sa det endda i halvdarligt lys! Oveni, at jeg kan ga til og fra skolen.
sikkert ikke bliver blind, kan det nu endda veere, at Studierne fylder meget, da
mit syn bliver bedre, end det var. Jeg kan nu igen hun gerne vil leese videre
dyrke sport, som jeg plejer, og jeg kan flyve til pa et universitet.

Danmark for at se min mor og mine veninder. Pa David Game

College bruger hun

Epilog en computer med lidt

Anna skal ikke laengere regne med at blive blind forsterret skrift, men

som 30-arig. Hun laeser business, psykologi, hun laeser i de almindelige laerebgger uden
tekstildesign og matematik pa andet ar pa David hjeelpemidler. Til forskel fra fgr operationen kan
Game College, der ligger taet pa Tower of London hun nu se frem til at fortseette studierne med

8@@ Sadan er det gaet andre patienter

hvilket jeg ikke kunne far pa for eksempel
Navn: restauranter, hvor der ofte er mgrkt med stearinlys.
Om aftenen behgver jeg for det meste heller ikke
at blive ledsaget laengere eller famle mig frem
med haender og fadder. | skolen er jeg gaet fra
skriftstgrrelse 70 til 20 pa computeren og kan nu
Dato for behandlinger: leese de papirer, som leereren deler ud. Det er kun,
11. og 18. november 2020 hvis jeg skal leese i lang tid, at jeg bruger en CCTV-
skaerm (forstgrrelsesskaerm), men jeg er ikke
afhaengig af den laengere. Nu bruger jeg bare mine
gjne eller et par laesebriller.

Alder: 18 ar

Hvad betyder det for dig?

Jeg fgler mig meget mere normal, og det gor, at
jeg ikke behgver at vaere 'hende den handikappede'.
Nu kan jeg bare vaere Camille. Jeg er lige startet
pa en ny skole, og der har jeg fortalt, at jeg

ikke ser sa godt, men det er langt fra lige sa
graenseoverskridende som tidligere.

Er der noget, der fortsat er udfordrende?
Jeg er stadig staerkt svagsynet og har for eksempel
sveert ved at genkende ansigter, sa jeg leerer folk at
kende pa stemmen.

Hvilke forandringer har du oplevet?

Allerede fa dage efter operationen pa det forste Hvad kan du nu se frem til,

gje begyndte jeg at kunne se med brug af mindre som du ikke kunne for?

lys, og hurtigt efter kunne jeg se derhjemme Jeg planlzaegger en udvekslingstur til USA til naeste
med lys fra almindelige lamper frem for de store ar, hvilket jeg ikke turde fgr operationen. Men med
lamper pa op til 1200 lux, som vi ellers har haft udsigt til, at jeg formentlig kan se resten af livet,
haengende. Jeg har faet haengt lyskaeder op pa sa har jeg faet mod pa det, ligesom jeg nu ogsa ter
mit veerelse og kan nu se i 'hyggebelysning’, planlaegge min fremtidige uddannelse til lzerer.
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brug af ganske fa hjeelpemidler. Det sakaldte
'smartboard’ (en interaktiv tavle) i matematik er
stadig en udfordring, men Anna Simonsen kan se
det pa sin egen computer, hvor hun kan zoome
ind pa tavlen.

Anna Simonsen er stadig svagsynet
og markeblind, men det er tydeligt, at der
er sket forbedring siden 12. august 2021.
Hendes nystagmus (gjenrystelser) er blevet
mindre udtalte, og hun kan ogsa se bedre pa
afstand, ned ad trapper og nar belysningen
skifter fra marke til lys som i for eksempel
undergrundsbanen, hvilket alt sammen er med

Navn:

Alder: 22 ar

Dato for behandlinger:
2. 09 9. december 2020

Hvilke forandringer har du oplevet?
Allerede fa uger efter operationerne oplevede

jeg, at farver pa for eksempel fjernsynet sa
anderledes ud og var mindre gra end fgrhen,

hvor jeg ofte havde sveert ved at skelne farver fra
hinanden og se kontraster. De store lLamper, som
vi havde haengende derhjemme for at give ekstra
lys, begyndte at bleende mig, ligesom solen ogsa
blev skarpere. Tidligere gik jeg ikke med solbriller,
men nu kan jeg ikke leve uden. Nar jeg gar i

til at gore hendes hverdag lettere. Nar hun
skal sent hjem om aftenen fra veninderne, kan
hun altid tage en taxa, og sadan er hun blevet
god til at finde lgsninger, der ggr, at hun nu
kan leve et mere frit liv, fuldkommen som sine
jeevnaldrende. Fremtiden tegner derfor pa alle
mader lys for Anna Simonsen.

Laes eller genlees VAERN OM SYNETs
interview med Anna Simonsen fra 2020 her:
e ojenforeningen.dk/annasimonsen

butikker eller tager offentlig transport, behgver
jeg ikke laengere gaette mig til, hvad der star pa
skiltene, men kan selv finde rundt.

Hvad betyder det for dig?

Jeg har faet meget mere frihed. Jeg skal ikke
leengere skynde mig hjem inden, at det bliver
morkt, eller fa andre til at ledsage mig i marke.
Tidligere sagde jeg ofte nej til at tage med til for
eksempel fester, fordi de tit foregar i dempet
belysning. Nar jeg skulle pa restaurant med
mine venner, matte vi altid veelge de marke
restauranter med stearinlys fra. P4 den made
folte jeg mig ofte i vejen eller til besvaer, men
nu kan jeg deltage pa lige fod med mine venner
og uden, at de skal tage hensyn til mig. Jeg
kan ogsa tage til de ridesteevner, jeg har lyst til
nu. Fgr kunne jeg kun deltage i dem, hvor der
var lys nok, sa jeg var sikker pa at kunne se de
bogstaver, som man skal ride efter.

Er der noget, der fortsat er
udfordrende?
Nej, det er der faktisk ikke noget, der er.

Hvad kan du nu se frem til,

som du ikke kunne fgr?

Jeg kan begynde at tage livet mere afslappet,
fordi jeg ikke er bange for at miste synet. Inden
jeg blev opereret, folte jeg, at jeg skulle na det
hele pa den halve tid, som for eksempel at vinde
DM i dressurridning, fa mit eget ridecenter og
komme ud og se verden. Alt det har jeg ndet, sa
nu skal jeg nyde, at jeg fremover kan tage tingene
med ro.
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https://ojenforeningen.dk/annasimonsen

