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Sedan den senaste IMI Genetics Report 2019 har forskningen om genetiken kring myopi 6kat snabbt. Tusentals
genetiska varianter ar nu kopplade till synfel, vilket ger nya insikter om hur 6gat vaxer och varfor vissa utvecklar hog
myopi medan andra inte gor det.

Nya studier bekraftar att myopi har en stark genetisk komponent, men gener samverkar med miljé och livsstil. Hog
utbildningsniva, omfattande nararbete och begransad utomhustid kan forstarka den genetiska risken. Nya "polygena
riskpoang" (flera inblandade gener) visar potential att férutsaga vilka barn som I6per hogst risk att utvcekla myopi
nar de kombineras med miljéfaktorer, aven om de annu inte ar redo for klinisk anvandning.

Stora internationella studier har avsldjat gener som &r involverade i de biologiska processer som formar 6gat,
inklusive gener for reglering av dgats storlek, nathinnesignalering, neuroutveckling och omformning av extracellulara
matriser. Forskning om sallsynta genetiska varianter har ocksa identifierat mutationer som dverlappar med nathinne-
och bindvavssjukdomar. Detta visar nar genetisk testning kan hjalpa till att identifiera syndromrelaterade eller
hogriskfall av myopi.

Forskning om epigenetik (hur miljon férandrar genuttryck) visar hur faktorer som ljusexponering, dygnsrytm och
inflammation kan "sla pa" eller "stanga av" vissa gener som paverkar ogontillvaxt.

Sammanfattningsvis ror sig faltet fran att upptacka gener till att forsta hur de fungerar och interagerar med miljon.
Denna kunskap kommer s& smaningom att stédja individanpassad myopiprevention och behandling. Kliniker bor
vara medvetna om att dven om genetiska verktyg annu inte ar en del av rutinvarden, formar de den framtida
riktningen for tidig riskidentifiering och riktad intervention.

Viktiga insikter for kliniker

Gener och miljé samverkar: Genetisk risk forstarks av miljo- och livsstilsfaktorer som nararbete,
utbildningsintensitet och begrédnsad utomhustid.

Polygena riskpodng visar lovande mojligheter till tidig identifiering av barn med hogre risk, men de ar annu inte
redo for klinisk tillampning.

Tester for sallsynta varianter kan hjalpa till att identifiera fall av syndromisk eller svar myopi kopplade till nathinne-
eller bindvavssjukdomar.

Epigenetisk och molekyléar forskning visar hur faktorer som ljusexponering, sémn och inflammation kan paverka
dgontillvaxt genom genreglering.

Klinisk oversattning dr pa vag: Att forstd genetiska mekanismer kommer att mdjliggéra mer personliga
férebyggande och behandlingsstrategier i framtiden.
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ERKANNANDEN

En fullstandig lista 6ver IMI:s arbetsgruppsmedlemmar och kompletta IMI-white papers finns pa myopiainstitute.org. Publicerings-
och dversattningskostnaderna for den kliniska sammanfattningen stéddes av donationer fran BHVI, ZEISS, Essilorluxottica,
CooperVision, Alcon, HOYA, Théa, och Oculus.
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