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Arsberetning 2011/2012 for DPS’s udvalg for screening og klinisk genetik

Udvalget har aftholdt 2 mgder. Udvalgets medlemmer, incl. associerede medlemmer var i perioden
Kurt Christensen, Stense Farholt, Susanne Kj@rgaard, Finn Jonsbo, David Hougaard, Bent
Ngrgaard-Petersen og Allan M. Lund (formand).

I perioden har vi fortsat overvaget effekten af de anbefalinger vedr. neonatal screening, som blev
udmeldt fra Sundhedsstyrelsen og implementeret med virkning fra 020209. Screeningen har
forlgbet uproblematisk og den ggning, som vi initialt sa i antal af falsk positive er nu bremset op,
saledes at falsk positiv raten er pa et niveau som tidligere (dvs. ca. 0,03 %). Indfgrelsen af screening
for biotinidasedefekt, tyrosinemi og adrenogenitalt syndrom har ligeledes forlgbet uden problemer.

Screening for carnitin transporter defekt (CTD) pa Faergerne har fortsat veeret et hovedpunkt i
udvalgets arbejde i perioden (se sidste arsberetning). Aktuelt har vi bla qua den ivarksatte screening
kendskab til >140 Feringe med sygdommen, dvs. en hyppigheden af CTD pa Fergerne, der er langt
hgjere end andre steder i verden. Efterhanden er en meget stor del af befolkningen pa Fergerne dog
blevet screenet og antallet af nydiagnosticerede med CTD er nu faldende. Der har ikke varet
yderligere dgdsfald efter iverksattelse af screening og instituering af behandling med L-carnitin.
Der er ivaerksat Ph.D.-forlgb pa Fergerne for at beskrive CTD og screeningen. Et afggrende nyt
arbejde med pavisning af betydelig overdgdelighed blandt CTD patienter efter indtag af pivaloyl
holdige antibiotika har fgrt til forbud mod anvendelse af disse antibiotika pa Fergerne.

Neonatal screening for CF har fortsat veeret diskuteret i udvalget. Udvalget har pa baggrund af
danske CF-centres synopsis vedr. det kliniske screeningspotentiale (se tidl. arsberetning) og en
vurdering af screeningsmetodikker og udenlandske data om screening for CF néet til den
konklusion, at screening for CF i Danmark synes velbegrundet ud fra den betragtning, at en samlet
vurdering af ovenstaende data bringer screeningspotentialet for CF pa hgjde med andre screeninger,
der allerede er indfgrt i DK, dvs ligger pa > 75-percentilen i den ACMG-score-matrix, der
anvendes. Vi forventer snarligt at indsende en anmodning til Sundhedsstyrelsen.

SCID har veret diskuteret som ny kandidat til at indga i rutine screeningen. Udvalget har modtaget
en klinisk vurdering af screeningspotentialet fra KMT-teamet pa RH, som er positiv. Udvalget er i
gang med at vurdere de mere screeningstekniske forhold.

IV A er en god screeningskandidat ifglge Sundhesstyrelsens tidligere rapport, men har ikke kunnet
indfgres pga for store falsk positiv rater. Der er nu udviklet teknik, hvorved falsk positiv raten kan
nedbringes, hvorfor vi forventer, at screening for IVA snarligt kan iverksettes.

Galaktos@®mi blev ved gennemgangen 1 Sundhedsstyrelsen taget af screeningspanelet, pga hgj falsk
positiv rate, for sene resultater i forhold til klinisk debut og darlige behandlingsresultater i forhold
til kognitive langtidsprognose. I dag ggr ®ndrede screeningsomstendigheder, at resultatet indlgber
tidligere og antallet af falsk positive kan begrenses betydeligt. Samtidig har en opggrelse af
diagnose tidspunkter i Danmark pavist en ret sen diagnosealder pa ca. 3 uger, ofte pa et tidspunkt,
hvor barnet er i leversvigt. Der er saledes et &ndret beslutningsgrundlag for screeningspotentialet
vedr. galaktos@mi. Udvalget undersgger nu om der er nye forhold omkring den kliniske prognose
og vil ud fra det vurdere, hvordan screeningspotentialet er i dag.
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Som navnt i tidligere arsberetning savner organisationen for neonatal screening for hypothyreose til
dels en overordnet struktur. Vi har saledes kun meget begreensede data om, hvordan det gar disse
bgrn pa langt sigt, da tilbagemeldinger til den centrale screeningsinstans (SSI) generelt mangler.
Der mangler saledes en central klinisk koordination og opfglgning séledes, som man har det for
PKU og andre medfgdte stofskiftesygdomme og hvis vigtighed er pointeret i neonatal
screeningsrapporten fra Sundhedsstyrelsen. Det samme galder i en vis udstrekning for CAH-
screeningen. Udvalget har i perioden faet bgrneendokrinolog Kurt Christensen med i udvalget og vi
arbejder pa en Igsning af problemet.

Uddannelsesmessigt er udvalget fortsat involveret ved undervisningen pa U-kursus for klinisk
genetik, neuropadiatri og padiatrisk nefro-urologi.

Allan Meldgaard Lund
Formand for DPS udvalg for Klinisk Genetik og Screening
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