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Uppskriftsbok — DNA \W
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Viokao pinkubarnaskreening

Hvat?

e {legukanning fyri fyra sjukur, id kunnu vidgerast.
e Menna nyggjan kanningarhatt.

Hvi?

e [skoyti til PKU kanningina.
e Hvussu god er verandi skreening?
e Styrkja granskingarumhvegrvid i Féroyum.



Viokao pinkubarnaskreening - sjukurnar

CTD /Primary carnitine deficiency (PCD)

Holocarboxylase syntase defekt (HLCS)

Cystisk fibrosa

[Glykogen goymslubrek (GSDIlla)

05-10-2023



Sjukurnar eru monogenetiskar vio vikjandi arvagongd
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Ba0i foreldur skulu vera berarar.
Y,
D 4 0 \
Sjuk bgrn arva tvey eintgk av
mutationini.
Y,
0 . . . \
Barn vid einum eintaki av
mutationini eru friskir berarar.
Y,




Standard pinkubarnaskreening (PKU)

PKU kannar fylgjurnar av
mutationum i ilegunum.

Kanningin hevur til
endamals at finna viofgddar
sjukur, id kunnu vidgerast.

e Mongdin av evnhum i blodinum verdur
kannad, eitt nu karnitin.
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[legukanningin kannar
ileguna beinleidis.

e Eru mutationir til stadar? Til dgmis teer, id
elva til CTD?
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Endamal

Urslit fra PKU = arslit fra ilegukanningum?

Biligar ilegukanningar i Fgroyum?

05-10-2023



Tittleikin av sjukunum i Fgroyum er haggur

CTD

— 1:300

— 1:100.000

HLCS

—  1:1700

— 1:100.000

Cystisk fibrosa

—  1:1775

—  1:4800

Glykogen
goymslubrek

—  1:3600

— 1:100.000

Hvi siggja vit ymsar sjukur vido hggum tittleika i Faroyum?
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Faroyingar eru taett skyldir

Folkatal 1327, 1600, 1650 og 1720-2014
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llegupulja llegupulja

Faroyska ilegupuljan er einshattad.
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Faroyska ilegupuljan er einshattad

CTD HLCS Cystisk fibrosa Glykogen
goymslubrek
— 5 mutationir — 1 mutation — 1 mutation — 1 mutation
(58
— (>150) — (>30) —  (>1700) — mutationir/76
familjur)

Til ber at ilegukanna fyri viokomandi fgroyskar mutationir!
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Hvussu kanna vit?
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Strekkid av DNA, har mutationin kann vera, verour kopierad og avlisio.

Hatturin kallast small molecule — molecular inversion probes (smMIP)
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Fyribils drslit fra pinkubarnaskreening

CTD (N32S)

| =1 av1000

Berarar:
~]1av 16

=6 %

Tittleiki:

Cystisk fibrosa
og HLCS

Berarar:
=~ 1 av 25

=4 %

Tittleiki:

| =1av2500

Glykogen

goymslubrek

Berarar:
~ ] av 28

= 3,6 %

Tittleiki:

| =1av3000

N32S, sum elvir til CTD, er vanligasta mutationin.
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Samandrattur
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Fyribils hagtgl um tittleikan av sjukunum er nu roknad ut fyri gott 1000 bgrn.
y
)
Higartil hava PKU kanningin og ilegukanningarnar samsvarad.
J
) ™
llegukanningar kunnu veel gerast i Feroyum vid hesum hatti — undirtgkan er géd, og tad er
lutfalsliga biligt.
- y
( )
Framhaldandi viokad pinkubarnaskreening hevdi tryggjad barnum vid glykogen goymslubreki
skjota diagnosu og vidgerd og hevdi verid eitt gott iskoyti til CTD, HLCS og cystiska fibrosu.
\_ J
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