"Mit liv er abenbart
ikke pengene vaerd”

Anna Simonsen er fgdt med gjensygdommen RPEG5-relateret nethindedystrofi.
Sygdommen ggr, at hun over tid mister synet for til sidst at blive blind.
Sidste ar vurderede Medicinradet, at den eneste behandling, der i dag findes mod
sygdommen, er for dyr for Danmark. Den melding betyder, at Anna Simonsens
familie risikerer at skulle ga fra hus og hjem for at fa rejst penge nok
til at behandle ét gje i USA.

AF Anne Mette Steen-Andersen Froto Peter Bondo Gravesen

EG HAR SVART ved at fore- Anna er tydeligt bergrt af at skulle szette ord pa
stille mig min fremtid... Kan fremtiden. For det er sveert for hende at skulle
jeg fa en uddannelse? Kan jeg forholde sig til en fremtid, hvor hun risikerer

fa det job, jeg snsker? Kan jeg ikke at kunne se.

fa bern? Jeg frygter, at

jeg ikke kan fa mine Synet forsvinder

drgmme opfyldt. - Anna er fgdt med den arvelige gjen-
Det gor ondt at taenke pa. Vi har P sygdom RPEG5-relateret nethin-
kun ét liv, og jeg vil ikke leve et liv, i : %\ dedystrofi, som skyldes en fejl
hvor jeg hver morgen vagner og " i det gen, der hedder RPEBS5.
taenker: Hvorfor er det sadan her, RPEG65-genet er afggrende for,
jeg lever?” at de lysfelsomme sanseceller

Ordene kommer fra 16-arige i gjets nethinde fungerer, som

Anna Simonsen. Hun sidder roligt de skal. Nar RPE65-genet er
i lLeedersofaen ved siden af sin defekt, gar sansecellerne
far, Jens-Jacob Simonsen, til grunde, hvilket fgrer
i stuen i huset i Draggr. til tab af synsfelt
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efterfulgt af tab af det centrale syn, det vil sige
evnen til for eksempel at laese, kare bil og

lave handarbejde. Mennesker med RPEG5-
relateret nethindedystrofi bliver blinde, nar de
er omkring 30 ar. Genfejlen er meget sjaelden.
Anna er én ud af 30, der er diagnosticeret med
sygdommen i Danmark.

Jens-Jacob Simonsen blev opmaerksom
pa, at der var noget galt
med Annas syn, allere-
de da hun var ganske fa
maneder gammel. Anna
stirrede ofte ind i lyset
fra lamperne, og da
hun begyndte at kunne
stavre rundt i huset pa
sine sma ben, faldt hun
ofte over legetpjet pa
gulvet. Da Anna var fire
ar gammel, fik hun undersggt sit syn pa Statens
@jenklinik. Efter at have foretaget analyser af
hendes nethinde kunne laegerne konstatere, at
Anna havde en arvelig nethindesygdom. Og ved
hjeelp af en gentest blev det senere slaet fast,
at der var tale om RPEG5-
relateret nethindedystrofi.

"Jeg har, sa leenge jeg kan huske, fglt mig
anderledes end de andre bgrn. Jeg fik tildelt
hjeelpemidler i skolen. Jeg havde en masse
specialudstyr ved mit skrivebord, som skulle
hjeelpe mig med at se det, der blev skrevet
pa tavlen. Og jeg gik med briller. Jeg er aldrig
blevet mobbet, men det var tydeligt for alle
omkring mig, at jeg ikke var helt som de andre
born,” forteeller Anna og fortseetter:

Nethindedystrofi

RPEG5-realteret nethindedystrofi
kaldes i daglig tale ogsa Lebers eller
Lebers Kongenitale Amaurose (LCA) -
hvor 'kongenital’ betyder medfagdt og
'amaurose’ betyder blindhed. LCA hgrer
til sygdomsgruppen Retinitis Pigmen-
tosa (RP), men viser sine alvorlige fglger
tidligere end ved andre RP-varianter.

Jeg har, sa laenge
jeg kan huske, folt
mig anderledes

end de andre bgrn.

"Pa et tidspunkt besluttede jeg mig for, at jeg
ikke ville have det sadan! Min gjensygdom
betyder, at der er ting, jeg ikke kan selyv, for
eksempel tager jeg aldrig offentlig transport
til steder, jeg ikke har vaeret far, og hvis det er
maerkt, bevaeger jeg mig ikke rundt alene - for
jeg risikerer at falde eller fare vild. Men jeg har
besluttet mig for, at min sygdom ikke skal have
lov til at definere mig og
mit Liv."

Annas gjensygdom
betyder, at hun er neer-
synet, farve- og natte-
blind. Hendes gjne er
meget falsomme over
for sollys, og hendes
kontrastsyn er steerkt
nedsat. Det betyder for
eksempel, at hun ikke
kan se teksten pa tavlen i klassevaerelset, selv-
om hun har sine kontaktlinser i.

Vrede og skilsmisse

Jens-Jdacob nikker og smiler, mens hans datter
taler. Han er stolt af hende. Stolt af, hvordan
hun med oprejst pande og en evne til at foku-
sere pa nuet formar at skubbe sin gjensygdom
til side og fa det bedste ud af hver dag. At Anna
er sa steerk og klog, som hun er, det giver mig
hab og optimisme, konstaterer han. Selv har
Jens-Jacob haft sveaerere ved at acceptere
situationen.

"At fa Annas diagnose foltes som et granat-
chok. Det pavirkede mig massivt, og jeg reage-
rede voldsomt. Jeg blev utrolig vred. Jeg lod
min frustration og afmagt ga ud over Annas
mor og storebror. Nar jeg teenker tilbage, er jeg
sikker p3, at jeg blev skilt fra Annas mor pa den
konto,” fortaeller Jens-Jacob og fortseetter:

"l dag ved jeg, at vreden var udtryk for en
umoden made at tackle sorgen. Inden Anna fik
diagnosen, havde jeg s@gt pa nettet og fundet
billeder, der illustrerede, hvordan det var at
leve med et indskraenket synsfelt. Det skraeemte
mig meget. Et er selv at fa en diagnose ... Men
nar det er dit barn ... Det er bare ... Jeg elsker jo
Anna sa hgjt og vil hende alt det bedste i livet.”

Nar Anna er hos Jens-Jacob hver anden
uge, bruger de ikke mange minutter pa at tale
om Annas sygdom. Her er fokus pa at have det
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hyggeligt i hinandens selskab. Sygdommen
dukker for det meste kun op i samtalerne, nar
det fra tid til anden er ngdvendigt for Jens-
Jacob at fa afklaret praktiske anliggender: Kan
du selv cykle hjem fra mor, efter at solen er
gaet ned? Kan du finde tilbage til hotelveerelset
pa egen hand? Osv.

"Nar jeg er i mine vante miljger og rutiner,
taenker jeg ikke sa meget over mit syn. Men
i nye miljger kan det vaere udfordrende. For
eksempel havde jeg svaert ved at finde rundt,
da vi var pa skiferie, hvor konturerne i det hvide
snelandskab flad sammen for gjnene af mig.
Jeg teenker ogsa over, hvordan jeg skal sige til
nye mennesker, at jeg ser darligt. Det er en af
ulemperne ved at have en usynlig sygdom - jeg
skal selv gore opmaerksom p4, at der er noget
galt hver eneste gang. Det er anstrengende,”
siger Anna.

Behandling afvist

Indtil sidste ar eksisterede der ingen behand-
linger til RPEB5-relateret nethindedystrofi.
Men i 2019 lancerede medicinalvirksomhe-
den Novartis leegemidlet Luxturna (voretigen
neparvovec). Luxturna er en genterapi, der
virker ved at overfgre arvemateriale til nethin-
den, som koder for normalt RPEB5-protein. Det
er en engangsbehandling, der ggr nethinden

i stand til at danne normalt RPE65-protein,
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hvilket genopretter funktionen af sanseceller-
ne i nethinden og forhindrer, at sygdommen
udvikler sig til blindhed. Luxturna er godkendt
af de amerikanske — og de europzeiske laege-
middelmyndigheder, men i Danmark har
Medicinradet afvist Luxturna som standard-
behandling med begrundelsen, at laegemid-
let er for dyrt. Medicinradet er et rad under
Danske Regioner, hvis opgave er at vurdere,
om nye laagemidler kan anbefales som mulig
standardbehandling, samt udarbejde felles
regionale behandlingsvejledninger.

"Jeg har laenge vidst, at der var en be-
handling pa vej. Jeg har fulgt forskningen teet.
Den viden har veaeret et meget vigtigt lys i mer-
ket. Jeg har hele tiden kunnet sige til mig selv:
Lige om lidt kommer kuren,” siger Jens-Jacob
og fortseetter:

"Det er sveert at beskrive den fglelse, der
ramte mig, da jeg leeste Medicinradets afgo-
relse om Luxturna. Alt det, vi havde habet p3a,
blev kastet pa gulvet ... Det var forfeerdeligt
at skulle give beskeden videre til Anna. Det
virker s& meningslgst. Sa uretfeerdigt.”

Anna supplerer sin far:

"Jeg havde et eller andet sted forberedt
mig selv p3, at det kunne blive et nej fra Medi-
cinradet. Men jeg blev alligevel virkelig ked af
det og skuffet. Mit liv er abenbart ikke penge-
ne veerd,” konstaterer hun.

Anna er fascineret
af kunstveerker

og arkeaeologiske
genstande fra det
antikke ZAgypten.
Derfor besgger hun
og hendes far, Jens-
Jacob Simonsen,
fra tid til anden Ny
Carlsberg Glyptotek
i Kebenhavn.



Anna bliver disse dage fulgt af et
tv-hold fra Danmarks Radio. De

er i gang med at producere en
dokumentarfilm om Annas families
kamp for at redde Annas syn.

Grundet en fortrolighedsklausul er det ikke
muligt at fa at vide, hvilken pris Novartis har
oplyst som nettopris for Luxturna i Danmark,
men apotekernes indkgbspris lyder pa knap 5,2
millioner kroner per patient. Der er altid en - til
tider anseelig — forskel pa nettoprisen og apote-
kernes indkgbspris.

Velfezerdssamfundet skuffer

Anna og Jens-Jacob har ikke accepteret Me-
dicinradets afvisning af Luxturna. Tveertimod.
Sammen bruger de megen tid og mange kraef-
ter pa at plaedere for, at Medicinradet omstader
sin afggrelse. De har blandt andet deltaget i
tv-interview, og Jens-Jacob har faet publiceret
en reekke debatindlaeg om problemstillingen
pa onlinemediet Altinget.dk. Lige nu felger
Danmarks Radio familiens ggren og laden med
henblik pa at lave en dokumentar om deres
kamp for at redde Anna og andre unge med
RPEG5-relateret nethindedystrofis syn.

"Der findes en behandling, som kan redde
mit syn. Bgrn og unge andre steder i verden far
allerede Luxturna. Jeg har ikke givet op — pa
den ene eller den anden made skal det nok
lykkes mig at fa mine gjne behandlet. Det
veelger jeg at tro pa,” siger Anna.

Nar Medicinradet afviser at anbefale et lae-
gemiddel som standardbehandling i Danmark,
indfgres leegemidlet ikke som et alment an-
vendt behandlingstilbud pa landets sygehuse.

"l USA har patienter, som har tegnet en pri-
vat sundhedsforsikring, adgang til Luxturna, og
i Storbritannien er det lykkedes at finde penge-
ne til Luxturna ved at omprioritere sundheds-
udgifterne. Men i Danmark — som ellers bryster
sig af at veere et velfaerdssamfund — kan vi ikke
finde plads i budgettet. Det virker helt barokt,”
siger Jens-Jacob, der tydelig er vred og fru-
streret over situationen.

Han peger p3, at der i Medicinradets beslut-
ningsgrundlag for ny medicin ikke tages hgjde

for de langsigtede konsekvenser af behand-
lingen og de langsigtede samfundsmaessige
besparelser, der kan hentes ved, at unge men-
nesker undgar blindhed og dermed bevarer
muligheden for at varetage et arbejde mange ar
frem.

"Det er en gade for mig, at Medicinradet ikke
kan se, at det er en bedre forretning for Dan-
mark, at Anna bevarer synet, end de fem milli-
oner kroner, behandlingen koster. Luxturna er
en meget dyr behandling, men det er ogsa dyrt
at bygge en Storebeaeltsbro. En enkelt injektion
med Luxturna sikrer livskvalitet og beskaeftigel-
se for unge mennesker, der i dag star til at blive
blinde. Er det ikke veerd at investere i?" sparger
Jens-Jacob retorisk og tilfgjer:

"Jeg kan ikke lade vaere med at taenke p3,
om vi er blevet gidsler i et strategisk spil, hvor
Medicinradet spiller med musklerne over for
bade politikerne og industrien for at vise, at de
tor sige nej til dyr medicin.”

Behandling i USA

| forbindelse med afvisningen af Luxturna gjor-
de Medicinradet det klart, at det er villigt til at
se pa Luxturna igen, hvis Novartis vender retur
med en ny pris pa genterapien. Forhandlingerne
mellem Novartis og Amgros pagar i hemmelig-
hed, og derfor er det lige nu umuligt at spa om,
hvorvidt de to forhandlingsparter kan komme
hinanden i mgde inden for den naermeste
fremtid.
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Ifelge Medicinradets fagudvalg for gjensyg-
domme har 19 ud af de 30 danske patienter
med RPEB5-relateret nethindedystrofi til-
straekkelig meget syn tilbage, til at behandlin-
gen med Luxturna kan have effekt. Luxturna
har kun effekt, sa laenge ikke alle sanseceller-
ne i nethinden er gaet til grunde. Det faktum
betyder, at Anna og Jens-Jacob ikke kan vente
for evigt.

"Vi giver alt, hvad vi har i os i 2020, og haber
pa, at det kan veere med til at rykke ved Medi-
cinradets afggrelse. Hvis ikke det er tilfeeldet,
sa har vi besluttet os for, at jeg seelger mit hus,
Annas mor szlger sin lejlighed, og mine foreel-
dre laner penge i deres hus. Pa den made kan
vi skrabe de godt tre millioner kroner sammen,
det koster at tage til USA og fa Annas ene gje
behandlet,” fortaeller Jens-Jacob.

Han har allerede haft en ejendomsmaegler
til at se pa huset, sa han ved, at finansieringen
er pa plads, hvis det skulle komme dertil. Anna

far behandlingen pa den ene eller den anden
made, fastslar han.

"Det er helt forkert, at vi i et rigt og moderne
samfund som det danske, er ngdt til at saelge
alt, hvad vi ejer, for at tage til udlandet og fa
behandling. Og teenk pa dem, der ikke er lige sa
privilegerede som os. Dem, som ikke kan finde
pengene til behandlingen. Det kan ikke vaere
rigtigt, at mennesker med alvorlige sygdommes
behandlingsmuligheder skal afhange af, hvor
mange penge de har stdende pa bankkontoen,”
slutter Anna.

Dokumentaren om Anna Simonsen bliver
sendt pa DR i foraret. Jens-Jacob Simonsens
debatindlzeg kan laeses online pa Altingets
hjemmeside. Anna Simonsen og Jens-Jacob
Simonsen har desuden medvirket i et indslag i
programmet 'Go’ Aften LIVE' pa TV 2. Det kan
tilgas via TV 2's hjemmeside.

Tekst: Anne Mette Steen-Andersen / Molecule Consultancy

Medicinradets afggrelse om Luxturna

| 2019 afviste Medicinradet at anbefale Luxturna som standardbehandling.

| anbefalingen fra lyder det:

"MEDICINRADET anbefaler ikke Lux-

turna som mulig standardbehandling til

patienter med arvelig RPE65-relateret
nethindedystrofi. Medicinradet vurderer, at prisen
pé Luxturna er urimelig hgj. Medicinréadet leegger i
forbindelse med vurderingen af prisen vaegt pd, at
der er vaesentlig usikkerhed om langtidseffekter og
eventuelle langtidsbivirkninger ved behandlingen.
Medicinrddet har overvejet alvorlighedsprincippet,
men selv dette princip kan ikke legitimere den me-
get hgje pris.”

| anbefalingen lyder det videre:

"Den sundhedsgkonomiske analyse inkluderer kun
laegemiddelomkostninger, administrationsomkost-
ninger og monitoreringsomkostninger. Dermed kan
omkostningerne til bade Luxturna og ingen aktiv
behandling potentielt vaere underestimeret. Det har
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ikke vaeret muligt for virksomheden eller Amgros
at kvalificere omkostninger i den kommunale
sektor i forbindelse med synstab. Inden for
Medicinradets rammer er det ikke muligt at
inddrage omkostninger vedrgrende tabt arbejds-
fortjeneste i en sundhedsgkonomisk analyse.”

| den gskonomiske analyse fra Amgros (indkgbs-
selskabet, som indkgber medicin til danske
sygehusapoteker og sygehuse), der indgar i
Medicinradets beslutningsgrundlag, oplyses det,
at leegemiddelomkostningerne for Luxturna er
5.151.000 kroner. Budgetkonsekvenserne vil det
forste ar, Luxturna er pa markedet i Danmark,
veaere 21 millioner, mens de andet og tredje ar vil
vaere 42 millioner kroner, og 10 millioner kroner
fierde ar. Fra &r fem og fremefter estimeres bud-
getkonsekvenserne at vaere fem millioner kroner
hvert andet ar.



