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All patient cases are real, but names, ages, sex, and pictures may have been altered in order to respect the 
patient and/or family wishes to stay anonymous.

Li-Fraumeni Syndrom

Går i 9. klasse og elsker teater…
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Risiko for børnekræft:

40%
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Hvad fortæller 140.000 voksnes
genetik om kræftrisikoens evolution?

Hvor meget børnekræft
skyldes genetik direkte?

Hvordan kan vi finde risikoen
inden kræften opstår?
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BRCA1 mutationRESTREST mutation
Børnekræft: 

Wilms Tumor

Mutationen nedarves ikke

Voksenkræft: 
Bryst Tumor

Mutationen nedarves
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85 gener forbundet
med markant øget
børnekræftrisiko

50% risiko for 
Wilms tumor
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TAKE-HOME MESSAGES

❖ Genetisk børnekræftrisiko har været udsat for massivt og nu 
målbart evolutionært selektionstryk.

❖ Hvor stor en andel af børnekræftforekomst skyldes genetik?



                                    

                         
                              

                     
                              

              
                              

                         
                     

                     
                     

              
                     

                         
                          

                     
                          

              
                          

                         
                         

                     
                         

              
                         

                         
                     

                     
                       

              
                       

                         
                                

                     
                                

              
                                 

                         
                              
                         

                     
                              
                         

              
                               
                          

                  

                                 

Retrospective necrogenomic cohort (n tumors=140)

Retrospective survivor cohort (n tumors=357)

Prospective cohort (n tumors=663)

1160 tumors

Prospective cohort (n=651)
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Rigshospitalet
Afdeling for Børn og Unge

Grand  Round 2023

Sygdomsdisponerende genforandringer i kræftgener



15.5%

9.4%

Direkte
genetisk
årsag

90% uden
genetisk årsag?
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7.3%

14.5%

10.5%

1% forklaret
2% ikke forklaret

Mutationsrate i evolutionært

trykkede gener:
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TAKE-HOMES

❖ Genetisk børnekræftrisiko har været udsat for massivt og nu 
målbart evolutionært selektionstryk.

❖ Hvor stor en andel af børnekræftforekomst skyldes genetik?



Rigshospitalet
Afdeling for Børn og Unge
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TAKE-HOMES

❖ Genetisk børnekræftrisiko har været udsat for massivt og nu 
målbart evolutionært selektionstryk.

❖ 9.4% af børn med kræft har en underliggende genetisk 
tilstand. Dog tyder den nye evolutionsbaserede analyse på at 
tallet kan være tre gange højere.

❖ Kan vi finde børnekræftforårsagende genforandringer hos 
raske børn?



Died 4 
years of age.



DNA FRA
ÉT 

INDIVIDUAL

INDIVIDUEL 
DNA 

SEKVENTERING

>900.000.000 DKK
>9.000 DKK / individ

~30.000.000 DKK
~100 DKK / individ
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DOUBLE 
BATCHED 

SEQUENCING

 Opstil prøver sv.t. et Excel ark
 Bland DNA fra 48 personer sammen

 Sv.t. rækker
 Sv.t. kolonner

 Sekventér blandingerne
 Krydsreferér for at finde bærere



48

48 2,304
BØRN

VOKSNE

Sekventere 301,824 prøver. I form af 131 matricer.



❖Overgang til klinik. Front-line helgenomsekventering på
alle landets patienter med børnekræft.

❖ Klinik for børnekræftscreening. Sikre enartet og evidens-
baseret follow-up til børn med høj risiko for kræft.

❖ Evolutionær linse. En ny type evidens for 
børnekræftrisiko som nu udforskes i andre lande.

❖ Et spin-off projekt. PREDiSPOSED projektet, der ønsker
at teste 300.000 borgere med en billig genetisk metode.
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