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Viokaod pinkubarnaskreening - granskingarverkaetlan

Hvat?

— Nyfgdingar verda genkannadir fyri fyra sjukur, 10 kunnu vidgerast
— Alt arbeidi verdur gjart i Fgroyum

— 644 bgrn blivu tilmeldadi fyrsta arid

— Verkeaetlanin heldur & i tvey ar afturat

Hvi?
— Fyri at betra um fgroyska pinkubarnaskreening

— Fyri at menna fleiri granskingarhaettir i Fgroyum

Hvat hevur hetta at tyda fyri folk i Fgroyum?

— Starri tryggleiki, ta reedur um at finna og vidgera bgrn vid avisum genetiskum sjukum



Faroyski tarvurin

Kanningar av nyfgdingum i Fgroyum fylgja danskari skra (PKU)

Faroyingar hava hggan tittleika av fleiri sjukum, i0 eru sera sjaldsamar i
Danmark

Glykogen goymslubrek, 10 hevur hggan tittleika i Fgroyum, er ikki vio i
PKU pinkubarnaskreeningini



Mutationirnar eru faar i tali

CTD: 5 mutationir (>150)

Holocarboxylase syntase defekt: 1 mutation (>30)

Cystisk fibrosa: 1 mutatién (>1700)

Glykogen goymslubrek: 1 mutation (58 mutationir/76 familjur)

Til ber at ilegukanna nyfgdingar fyri viokomandi, fgroyskar, mutationir!






Genkanningar i Fgroyum

Nyggjur kanningarhattur i Fgroyum
Fyrsta genkanning av sinum slag i Fgroyum, har alt verdur gjgrt a INOVA
Fyrstu ferd glykogen goymslubrek verour kannad hja gllum nyfgdingum

Biligur og dygdargodur kanningarhattur
— Fleiri mutationir kunnu leettliga leggjast afturat

— Fleiri 200 mutatiéonir kunnu kannast i einum, i 144 royndum i senn
Hoskar seg veel, ta tilfarid ikki er ragvusmikio

Hoskar seg veel til biopsiir



Strekki av DNA verda fangaod vio probes
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Strekki imillum armarnar verdur kopierad. Sostatt verda gll gki av ahuga fangadi og sekvenseradi
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Fleiri enn 50 einstgk DNA myl skulu lesast




Single-molecule-tag guided
assembly of consensus reads
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Veruligar mutationir siggjast i gllum eintgkum
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