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Faeringer i Danmark testes for genetisk defekt

Nu har alle faeringer bosat i Danmark mulighed for at lade sig screene for den
genetiske defekt CTD; en arvelig og sjeelden sygdom, der ubehandlet kan fgre til
pludselig ded.

Feeringer i Danmark kan nu lade sig screene for den genetiske sygdom CTD, der uopdaget kan
fore til pludselige dedsfald [Foto: Colorbox])

\ Artiklen er skrevet af

Oluva Ellingsgaard

Alle feeringer i Danmark kan nu fa lavet en blodpreve, som kan bestemme, om man har den genetiske defekt Carnitine Transporter
Deficiency, CTD. En defekt, der ubehandlet kan lede til pludselig dgd i meget ung alder.

Efter en reekke dedsfald pa Fereerne, der kunne forbindes med CTD, fik alle feeringer pa Feergerne i november 2009 mulighed for at tage en
test for sygdommen. Her nogle méneder senere har op mod en tredjedel af gernes beboere allerede benyttet sig af muligheden. Og nu kan
feeringer i Danmark ogsa lade sig screene.

Unormalt hgj forekomst af CTD blandt fasringer

»De forelgbige erfaringer fra Fergerne indicerer, at sygdommens forekomst har veret vaesentligt
Jensen, Afdelingsleege pa Center for forebyggelse, Sundhedsstyrelsen.




Det skgnnes i gjeblikket, at mere end én ud af 1.000 feeringer er ramt af CTD-sygdommen. Men det er et tal, der forandres i takt med, at
feeringerne bliver screenet.

Til sammenligning ligger Rigshospitalets incident-tal for CTD pa 1:100.000 af alle nyfadte. Dvs. at sygdommen er 100 gange sa hyppig pa
Fergerne som i Danmark.

Men da der bor mange feeringer i Danmark, har Sundhedsstyrelsen efter anmodning fra de feergske myndigheder valgt at henlede de
praktiserende legers opmerksomhed pa den seerlige risiko for uerkendt CTD blandt tilsyneladende raske personer med faergsk
afstamning.

»Vi har ikke nogle tal for hvor mange henvendelser, der har veeret endnu, men vi mener, der er en stor opmarksomhed omkring det,« siger
Peter Saugmann.

\ Fakta

LAS OGSA

Mellem 1.april 2003 og 1. februar 2009 blev alle foraeldre til nyfedte bgrn tilbudt en sdkaldt 'udvidet PUK-test, hvor barnet blandt andet
ogsd blev screenet for CTD.

Og siden 2. februar 2009 er CTD-screeningen nu blevet en del af den rutinemaessige blodprave, der tages pd alle nyfedte i
rigsfeellesskabets tre lande.

»Vi har dog ikke planer om en aktiv kampagne,« fortaller han.

Hjerne, muskler og hjerte kan pavirkes af CTD

CTD er en arvelig sygdom med sékaldt 'autosomal recessiv arvegang'. Det betyder, at man skal have arvet to syge gener - et fra hver foraelder
- for at blive syg.

Hos mennesker med CTD heemmes cellernes energiproduktion fra fedt, og derfor bliver de potentielt mest sarbare organer i en siédan
situation de mest energiforbrugende, det vil eksempelvis sige hjerne, muskler og hjerte.

Da sygdommen ikke har veeret kendt pa Feergerne sa leenge, og den alle andre steder er meget sjeelden, har man ikke de store erfaringer
med den. Derfor er der stadig meget, man ikke ved CTD, og der skal derfor laves flere undersggelser og videnskabelige studier af
sygdommen.

CTD er nem at behandle

Hos nogle bern med CTD har sygdommen vist sig i form af darlig trivsel, tilbagevendende infektioner og slaphed af musklerne eller nedsat
muskeltonus, men i andre tilfeelde er sygdommen fuldsteendig uden symptomer.

Det er meget vigtigt for dem, der bliver konstateret syge, at de kommer i behandling med det samme. Og samtidig er behandlingen enkel.

Der kraeves blot en tilfgrsel af stoffet carnitin i sa stor meengde, at blodets koncentration af frit carnitin normaliseres. Hvis bern med CTD
far carnitin regelmeessigt, udvikler de sig fuldstaendig normalt.

\ Kilder

e Sundhedsstyrelsens informationsside om CTD

e Heilsumdlarddid - information om CTD
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http://www.sst.dk/Nyhedscenter/Nyheder/2010/CTD_Screening.aspx
http://www.hmr.fo/get.file?ID=3870

\ For lidt genetisk variation bag hgj forekomst af CTD pa Faergerne

Arsagen til at sygdommen er s& hyppig p& Faergerne skyldes med stor sandsynlighed gernes isolering:

Faergerne er placeret midti Nordatlanten, og grigets befolkning stammer fra norske immigranter i det 8. drhundrede. Befolkningen
var i mange ar stabil og I& pd grund af alvorlige epidemier og sparsom ud- og indvandring p& omkring 4.000-4.500 mennesker.

Men sidst i 1800-tallet og til i dag er befolkningstallet vokset hurtigt fra 9.000 til de omkring 48.000 mennesker, der bor pd @erne i dag.

Denne historiske og geografiske baggrund ébner op for den mulighed, at der kan veere en Founder-effekt for arvelige metaboliske
sygdomme blandt den feergske befolkning. Founder-effekten er det tab af genetisk variation, der opstar, nar en ny befolkning
grundlasgges af et mindre antal individer fra en sterre befolkning.
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Foretraekker du at se historierne udfolde sig i levende billeder? Sa tiek vores seneste videoer, eller fglg Videnskab.dk pé YouTube.
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Fraekke tvillinger slar deres mor ihjel i makaber azteker-myte
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Pd& med horebofferne!

Luk gjnene, og lad forskernes viden stremme ind ad gregangen. Her finder du Videnskab.dk's seneste podcasts.

Fraekke tvillinger slar deres mor ihjel i Helene fik en hjerneblgdning som 43- Episk myte saetter vikingerne i et nyt Sovnrx
makaber azteker-myte arig: »Min hjerne har glemt alt« lys - og fortzeller atypisk Odin-historie nar ber
om be
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