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Grein / CTD i Fereyjum

Fréttir af freendum -
sjukdomurinn CTD i Feereyjum

Kristin Fareyjar og Island byggdust 4 svipudum tima 4 LSH i Porshofn um ad tekin yrdi upp ny-
Hafsteinsdottir og 4 svipadan hatt. Hungursneyd og farsottic  buraskimun i Fereyjum fyrir 7 sjukdomum
lifeindafracdingur dundu yfir Islendinga med jofnu millibili og  vegna erfdagalla, CTD var einn beirra. Til-
S?fsz':a?r:g;gzl;g var talid a(*)/ landid bari um pad bil 50 puas- lagan lenti i nefndum og bad var ekki fyrr
Rannséknarsvios und ibua. I Fereyjum var minna um slikar  en arid 2009 ad donsk heilbrigdisyfirvold

Landspitalans / busifjar en einhvern tima a sidustu 1000  gafu ut fyrirskipun um ad skylt vari ad skima
Hringbraut. arum komu fram stokkbreytingar 4 litningum  fyrir CTD hja o6llum nyburum i Fareyjum.
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hja fjolskyldum i Fereyjum sem nud er verid
a0 rannsaka.
Sjukdomar sem finnast e.t.v. i einum af

A fundi i danska heilbrigdismalaraduneytinu
28. agust sama ar var akvedid ad bj6da dllum
Fereyingum upp a skimun fyrir CTD [2]. Pa

Hulda hverjum 100 pasund ibtum i 6drum I6ndum  hafdi margt gerst sem betur hefdi matt fara i
Snorradéttir hafa na0 ad liggja i ®ettum i Fereyjum svo ad  tengslum vid CTD i Faereyjum.
lifeindafradingur algengi peirra er med 6likindum. Par 4 medal Arid 2007 birtist grein i timaritinu
starfar 4 Kliniskeri jiikdo i d. slimseigjusjik I of Inherited Metabolic Di fri
lifefnafradideild eru sjikdomar eins og t.d. slimseigjusjik- Journal of In er1/te etabolic Disease e ir
Rannsoéknarsvids domur, sjukdomar vegna stokkbreytinga a  Lund et al. en i beirri grein er greint fra
Landspitalans / SUCLA2 geni (stundum kalladir Faereyjaveik-  rannsokn sem hafdi verid gerd til pess ad
Hringbraut. in), efnaskiptasjtkdomurinn Holocarboxy-  komast ad nidurstodu um hvort porf veri
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lase Synthetase Deficiency (HLCSD) og Carni-
tine Transporter Deficiency (CTD). CTD er
A- litnings vikjandi erfdagalli sem veldur rosk-

a nyburaskimun fyrir CTD 1 Fereyjum. Allir
sjuklingar sem hofou verid greindir med
CTD sidan 1995 voru med i rannsokninni. I

Elin un a fituefnaskiptum vegna stokkbreytingar  greininni er getid um 11 sjaklinga ur 5 fjol-

Rasmussen a SLC22A5 geni og einkennist m.a. af of lagu  skyldum sem greindust med CTD. Sjukdoms-

lifeindafraedingur karnitini 1 likamanum [1]. einkenni pessara einstaklinga voru misjofn,

starfar 4 syk}afrméld?ﬂd Arid 1995 var 4ra manada barn lagt inn sumir voru einkennalausir, adrir veikari og
Landssjukrahussins, ’

Porshofn, Fereyjum.

elin-ras@post.olivant.fo

Lykiloro:

Karnitin, karnitinskortur,
karnitinferja, Carnitine
Transporter Deficiency.

a Landssjukrahuasio (LSH) i Porshofn vegna
mikilla uppkasta. Vid nanari skodun komu
fleiri sjukdomseinkenni 1 1j6s s.s. vodvaslapp-
leiki, lifrarstekkun og lagur bl6dsykur. Barn-
inu elnadi soéttin eftir komu a sjikrahisio
og lést par. Starfandi barnaleknir vid LSH,
Ulrike Steuerwald, lagdi sig fram um ad finna
astedu fyrir dauda barnsins. Hun fékk ad
lokum stadfest a0 um hafi verid ad reda arf-
genga sjukdominn CTD [2].

I jantar 2007 barst bréf til ,heilsumala-
radsins“ i Fereyjum fra nokkrum leknum

Mynd 1. Byggingarformiila L- karnitins.

hafdi sjukdomurinn dregid nokkra til dauda.
Greinarhofundar drogu pa alyktun ad hlutfall
arfbera sjukdomsins i Fereyjum veeri um 1:18
og leiddu par med ad pvi likur ad enn vari
par ad finna nokkra 6greinda einstaklinga [1].

Karnitin og karnitinferja
Efnafraedilegt heiti karnitins er 3-carboxy-2-
hydroxy-N,N,N-trimethyl-1-propanaminium
hydroxide, sja mynd 1. Pad er algengt efni
1 nattarunni en pad var fyrst einangrad og
greint i kjoti arid 1905 en padan er nafn pess
dregid (carnis/caro (lat.) = kjot). Mikilvaegi
karnitins vard hins vegar ekki ljost fyrr en
upp ur 1950, pa i tengslum vid rannsoknir a
mjolmadki (Tenebrio molitor). Pad vard fyrst
pekkt undir flokkuninni vitamin Bt par sem
t-i0 stendur fyrir tegundaheiti mjolmadksins.
Karnitin er stereoisomer, L- og D- karnitin,
en pad er adeins L-karnitin sem er virkt,
D-karnitin er 6virk spegilmynd pess. Karnitin
er fjorgilt ammoniumsamband med OH hopi
og er bvi vatnssxkid og er myndad Ur aminé-
syrunum lysini og methionini i lifur og nyr-
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um. Auk peirra eru C vitamin, jarn og vitaminin B1, B3 og
B6 naudsynleg vi0 myndun karnitins i likamanum. Eitt af
morgum hlutverkum karnitins er ad ferja langa acyl-hopa
fitusyra Gr umfrymi inn i hvatbera til f-oxunar en fitusyrur
komast ekki inn i hvatberana nema med bindingu vid
karnitin.

bar sem karnitin er med alkoholhop og inniheldur
kofnunarefni er pad vatnsleysanlegt og skilst hratt at
ar likamanum. Helmingunartimi pess er talinn vera um
17 klukkustundir pannig ad likaminn parf stédugt ad
framleida eda fa til sin nytt karnitin ar fedunni. EOl-
legur einstaklingur faer um pad bil 75% af karnitinporf
sinni ur fedunni og framleidir hin 25% ur proteinum i
fedunni. Mest er af karnitini 1 lamba- og nautakjoti asamt
mjolkurvorum en litid sem ekkert 1 avoxtum og greenmeti
[3]. Péttni karnitins i voOvafrumum dyra og manna er
20-50 sinnum meiri en i plasmanu og pvi parf einhver
virk ,ferja“ ad sja um flutning pess inn i frumurnar. Pessi
ferja er kollud carnitine transporter eda karnitinferja og er
i framuhimnum. Annad hlutverk bessarar karnitinferju er
a0 sja um endurupptoku karnitins ar frumpvagi (primary
urine) [4].

Sjukdomurinn CTD

Eins og adur segir er péttni karnitins mest i voOvafrumum
en verdur ekki audveldlega mald 1 peim heldur er studst
vid malingar a karnitini 1 blodi til greiningar a sjukdomn-
um en lagt karnitingildi i bl6di getur bent til CTD.
Arfberar malast med laegra karnitingildi en peir sem hafa
ekki pennan litningagalla par ed karnitinferjuflutningur-
inn er adeins um helmingur af edlilegri starfssemi [5] en
einungis peir sem erfa pennan galla fra badum foreldrum
fa sjakdominn.

Skortur a karnitinferju vegna stokkbreytinga i SLC22A5
geni verdur til pess ad flutningur karnitins inn i vodva-
frumur er verulega skertur og sama er ad segja um endur-
upptoku karnitins ar frumpvagi nyrnanna.

Einstaklingar med CTD hafa eitthvad af virkum
karnitinferjum og geta pvi nytt karnitin ef peim er gefio
meira en nog af pvi. Medferd vid sjukdomnum er pess
vegna folgin i pvi ad vidhalda harri péttni karnitins 1
bl6di med ofurskommtum af karnitini svo ad eitthvad
af pvi komist inn i vodvafrumurnar. Til pess ad halda
péttninni svo harri parf sjuklingur ad taka inn karnitin
a0 minnsta kosti 4 sinnum a solarhring. Algeng inngjof
er 100 - 200 mg/kg a dag. Um eitt og halft ar tekur
a0 fylla vodvafrumurnar af karnitini og pa fyrst finnur
sjuklingurinn verulegan mun a sér [6].

Par sem CTD er ordinn pekktur sjukdomur i Fereyjum
hafa lzknar CTD i huga ef ung born eru 16gd inn a
sjukrahuis vegna uppkasta enda var sjukdomurinn talinn
koma fram hja ungum bérnum. I mildari tilfellum sjik-
domsins geta einkennin hins vegar komid fram sidar a
®vinni. Hja unglingum og ungu folki er birtingarmynd
sjukdomsins stodug preyta, sarsauki i vodvum og vodva-
ryrnun. Nai einstaklingar med pennan erfdagalla full-
ordinsaldri an alvarlegra einkenna getur sjukdomurinn
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hellst yfir pa i kjolfar fostu eda veirusykingar. I verstu
tilfellum geta sjuklingar ordid bradkvaddir [1].

Haustido 2008 fluttist tvitugur piltur fra Sandey i
Fareyjum til Kaupmannahafnar og fékk inni a4 stadenta-
gardi par. Hann var alltaf preyttur og illa vinnufer og
hafdi gengid milli lekna 1 morg ar an pess ad fa sjuk-
démsgreiningu. I Kaupmannahofn fékk hann karnitinmael-
ingu. Karnitin i bl6di hans maldist 3 umol/L en vid-
midunarmérk eru 24 - 64 umol/L. Akvedid var ad pilturinn
skyldi fara a karnitinmedferd en tveimur dogum adur en
medferdin skyldi hafin kom brodir hans ad honum latnum.
Bredurnir hofou alla tid haft somu sjukdémseinkenni og
kom nu i 1j6s ad brédirinn sem eftir 1ifdi var med CTD.
Systir peirra bradra hafdi latist 9 arum adur eftir r6d
hjartastoppa. Rannsokn a lifsynum fra henni stadfesti
a0 hun hafdi einnig verid med CTD. Sorg og reidi fodur
peirra systkina vard ekki hamin pegar hann komst ad pvi
a0 banamein uppkominna barna hans hafdi verid pekkt
danarorsok i Fereyjum 1 15 ar og ad jafn einfold medferd
og karnitininntaka gaxeti tryggt sjuklingunum edlilegt lif
[2]. Hann gerdi Orlog barna sinna kunn med skrifum i
fjolmidla og krafdist skyringa a hegdun heilbrigdisyfirvalda
i sambandi vid CTD sjukdominn [7].

Sidla sumars 2009 greindust tvar uppkomnar systur
fra Sandey med CTD og attu ad fa karnitinmedferd. En
adur en af henni vard eda 2. agust d6 Onnur systirin
skyndilega. Hun reyndist vera med hjartastekkun. Systirin
sem eftir 1ifdi var pa strax 10g0 inn a LSH i Porshofn, var
sett 1 karnitinmedferd og for heim skommu sidar.

Tekist a vid vandann

Nu leddist kvidi ad fereysku pjodinni. Fullordid folk var
a0 deyja vegna efnaskiptagalla sem vitad var ad gekk i
erfoir. Heilbrigdisyfirvold gatu ekki velt malunum fyrir
sér lengur og 28. agust 2009 var akvedid ad skima skyldi
hvert einasta mannsbarn i Fereyjum fyrir CTD [2].

Bidsalur rannsOknarstofunnar 4 Landssjukrahdsinu
fylltist pegar pusundir Fereyinga streymdu ad med Sand-
eyinga i fararbroddi. T jani 2010 var buid ad rannsaka
23.000 manns i Fereyjum og hofou fundist alls 93 med
CTD par af eru 6 latnir einstaklingar. Margir hofou engin
einkenni og hofou ekki ordid fyrir neinum skada [6].
Einnig er verid ad leita uppi blodperripappirssyni sem
voru send til Danmerkur allt fra arinu 1986 med pad fyrir
augum ad finna nybura sem faeddust med erfdagalla sem
nu er skimad fyrir en var ekki gert a pessu timabili.

bess ma geta ad 1 fyrstu var 6skad eftir pvi ad folk kaemi
fastandi i synatoku. Fasta er einmitt mjog haxttuleg fyrir
sjuklinga med CTD par sem verid getur ad vidkomandi
hafi lagt karnitin fyrir og synatakan er framkvamd seinni
hluta dags. Oskum um féstu fyrir synatdkuna hefur pvi
verid haxtt i Fereyjum.

bar sem ekki eru adstedur til pess ad framkvaema
karnitinmalingar i Fereyjum eru synin send utan til
melinga. 1 fyrstu voru pau send til Rikissjikrahussins i
Kaupmannahofn en par var styrkur pess maldur 1 plasma.
St maling er kostnadarsdom og var brugdid a pad rad ad
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Hofnin i Nolsoy gegnt Porshéfn i Feereyjum.

senda syni a perripappir til Screening-Labor i Hannover.
Svorin eru send beint til sjaklinganna. Gallinn 4 pessari
tilhogun er sa ad vidmidunargildi malinganna a pessum
tveimur stodum eru Olik svo erfitt getur reynst ad utskyra
nidurstodurnar. Mzlist karnitin undir vidmidunarmorkum
er viokomandi kalladur inn 4 LSH i Porshofn og lagdur inn
til frekari rannsokna, p.e. syni sent i stokkbreytingaleit a
SLC22A5 geni, og karnitinmedferd hefst strax.

Lokaord

Nyburaskimun fyrir CTD hofst 4 Islandi 1. jantar 2008 og
er gerd a Erfda- og sameindalaxknisfreedideild Landspital-
ans (ESD). Skimunin er gerd med radmassagreini.

Ein islensk kona hefur greinst med CTD en hun
greindist vegna pess ad lagt fritt karnitin maldist hja
nyfeeddu barni hennar. Engin skimun er aztlud fyrir full-
ordna Islendinga par sem CTD er ekki pekkt dinarorsok
hér a landi.

Karnitinmalingar eru gerdar hja Fereyingum sem eru
busettir hér. Afkomendur Fereyinga fa lika malingu ef
peir 6ska pess. Synin eru ymist blodperripappirssyni ar
eyrnasnepli/fingri eda EDTA blod sem sett er a perri-
pappir a ESD.

Ulrike Steuerwald barnalxknir hefur sett fram pa
kenningu ad CTD hafi lengi verid xttgengur kvilli i Faer-
eyjum en ad feduvenjur Fareyinga hafi ordid til pess ad
folk 1ifdi lengi pratt fyrir sjukdominn. Nagur matur var
bar a bordum og maltidir margar med stuttu millibili.

Rautt kjot s.s. kjot af saudfé og grindhval asamt mjolkur-
vorum eru einmitt rik af karnitini. Med breyttum matar-
venjum hafi sjukdomurinn lagst verr 4 pa sem feddir eru
med CTD [6].
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