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Vejledning vedrgrende CTD (Carnitin Transporter Defekt)
blandt feeringer bosat i Grgnland.

Den 1. juli 2010

Baggrund

CTD (Carnitin Transporter Defekt) er en re-
cessivt arvelig sygdom, der i nogle tilfeelde
kan findes hos tilsyneladende raske personer
med fergsk baggrund. Pa baggrund af to ny-
lige tilfeelde af pludselig uventet ded pa Feer-
gerne, er der dbnet for, at borgere pa Fearger-
ne kan blive screenet for sygdommen. De
forelgbige erfaringer indicerer, at sygdom-
mens hyppighed pa Faergerne er relativ hgj (1
ud af 1000), mens den er ekstremt sjeelden i
andre lande.

Da ganske mange feeringer er bosiddende i
Grgnland, kan sundhedsdistrikterne i den
kommende tid komme ud for, at nogle af dis-
se personer (familier) vil henvende sig med
gnske om at fa afklaret, om de har uerkendt
CTD.

Landslegeembedet finder der er beleg for
ogsa at tilbyde feringer (person med to ferg-
ske foreeldre) bosat i Grenland en mulighed
for undersggelse for CTD, og har truffet aftale
med Sundhedsledelsen her om.
Landsleegeembedet gnsker tillige at henlede
sundhedsdistrikternes opmeerksomhed pa den
seerlige risiko for uerkendt CTD blandt tilsy-
neladende raske personer med fergsk afstam-
ning.

Kortom CTD

Ved Carnitin Transporter Defekt (CTD)
heemmes cellernes energiproduktion fra fedt
(beta- oxidationen af fedtsyrer)

Hos personer med CTD, som spiser og drik-
ker normalt, kan kroppen skaffe sig den for-
ngdne energi ved forbraending af iseer sukker
og andre kulhydrater. Men hvor en person
poa. f.eks. opkastninger ikke kan indtage fo-
de, risikerer den pagaldende at komme i
energiunderskud, fordi cellerne ikke er i stand

til at skifte over til fedtsyreforbraending. De
potentielt mest sarbare organer i en sadan
situation vil vere de mest energiforbrugende,
dvs. hjerne, muskler, og hjerte. Bgrn med
sygdommen vil vere serligt udsatte ved in-
terkurrent sygdom der ledsages af opkastnin-
ger og/eller manglende fgdeindtagelse, fx
omgangssyge. Hos voksne kendes eksempler
pa et mere snigende forlgb med isar pavirk-
ning af hjertemuskulaturen. | det fergske
samfund, hvor sygdommens natur ferst blev
kendt i 1995, er der over en Kkortere arreekke
set flere dgdsfald.

Behandlingen er enkel, nemlig tilfgrsel af
carnitin i sa stor mangde, at blodets koncen-
tration af frit carnitin normaliseres. Hvis bgrn
med CTD tager carnitin regelmassigt, synes
de at udvikle sig fuldstendigt normalt og
uden starre risiko end andre bgrn for at blive

syge.

Hos patienter med CTD bgr pivampicillin
(Pondocillin), pivmecillinam (selexid) samt
epilepsimidlet Valproat undgas, idet disse kan
reducere kroppens indhold af carnitin. Indtil
afklaring af CTD status hos en person af feer-
gsk afstamning har fundet sted bar legen ved
valg af antibiotika veere opmarksom pa, at
pivampicillin (Pondocillin) uden videre kan
erstattes af amoxicillin, samt at pivmecillinam
(selexid) kan erstattes af sulfametizol 1 gr x 2
i tre dage (ukomplicerede urinvejsinfektio-
ner), eller ciprofloxacin 500 mg x 2 (kom-
plicerede urinvejsinfektioner) justeret efter
dyrkningsresultater i overensstemmelse med
sedvanlig praksis.

Undersggelse for CTD
Asymptomatiske personer kan tilbydes under-
sggelse for frit carnitin (blodpreve). Det er
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ikke ngdvendigt at mede fastende til undersg-
gelsen. Prgvetagningen er simpel, men det er
vigtigt at prgven indsendes som tgrblodprave,
dvs. at blodspot afsattes forskriftsmaessigt pa
serligt indrettet filterpapir, som kan rekvire-

rer fra:
Sekretariatet
Klinisk Biokemisk og Immunologisk afdeling
Statens Serum Institut
Artillerivej 5 2300 Kgbenhavn S.
TIf: +299 3268 3362

Der kan ogsa anvendes et almindeligt PKU-
kort (bade til barn og voksne) hvor man over-
streger ”"Barnets CPR” og i stedet skriver
CTD.

Prgven indsendes til Klinisk Biokemisk afde-
ling pa ovenstaende adresse.

Resultat af screeningsundersggelsen fremsen-
des til rekvirerende sundhedsdistrikt, og ved
screeningspositivt fund orienteres umiddelbart
Klinisk Genetisk Afdeling, Rigshospitalet.
Denne afdeling tager kontakt til sundhedsdi-
striktet og forklarer hvorledes den diagnosti-
ske opfelgning sker, herunder om fornyet
blodprave evt. er pakrevet. Safremt diagno-
sen CTD bekraeftes ved mutationsanalyserne
pa Rigshospitalet (konfirmatorisk fund) vej-
leder Klinisk Genetisk Afdeling desuden
sundhedsdistriktet om carnitin-behandlingens
iveerksattelse idet den kliniske opfaelgning
herefter bgr finde sted i samarbejde med Kli-
nisk Genetisk Afdeling.

Alle undersggte bgr informeres om, at et ne-
gativt fund ved selve screeningen ikke ude-
lukker, at vedkommende evt. kunne veere rask
beerer af en enkelt genmutation (heterozygo-
ti). Undersggelsens formal er saledes alene at
pavise eller udelukke sygdommen CTD.

Hvem behgver ikke ny undersggelse?

Med mindre serlige forhold (fx symptomer)
indicerer andet, kan felgende oplysninger
veere nyttige ved overvejelse af indikation for

blodprgvetagning hos en person af feaergsk
afstamning, som gnsker spgrgsmalet om uer-
kendt CTD afklaret:

Enhver person som er fgdt for udgangen af
1985 er som udgangspunkt ikke screenet, og
gnsket afklaring forudseetter derfor ny blod-
prgvetagning jf. ovenstaende. | relation til alle
gvrige kan fglgende oplyses:

1) Den rutinemassigt tilbudte blodprgve fra
nyfgdte (PKU) har siden 2.februar 2009 au-
tomatisk omfattet undersegelse for CTD,
dvs. disse bgrn ma som udgangspunkt an-
tages allerede at veere blevet screenet. For-
@ldrene ber dog, safremt de er i tvivl om
“heelblodprgven” faktisk blev taget, rette
henvendelse til fadestedet. Hvis der heref-
ter fortsat er tvivl, skal barnet betragtes
som ikke-screenet.

2) | 6-ars perioden 1. april 2003 - 1.februar
2009 blev der givet et "udvidet” tilbud til
alle foreeldre i Grenland, Fargerne og
Danmark om, at blodprgven fra deres ny-
fedte barn (den rutinemassige “PKU-
preve”) ogsa kunne blive undersggt for en
reekke medfedte stofskiftsygdomme herun-
der CTD. Langt de fleste foreldre — men
ikke alle — tog imod dette tilbud, og som
udgangspunkt er barnet derfor sandsynlig-
vis allerede screenet for CTD. Safremt for-
&ldrene er i tvivl herom, kan de rette hen-
vendelse til fodestedet. Hvis der herefter
fortsat er tvivl, skal barnet betragtes som
ikke-screenet.

3) Personer, som er fagdt efter 31.december
1985 men for 1. april 2003, med fedested
pa Fergerne og af en mor med faerask per-
sonnummer, er omfattet af en igangvaren-
de retrospektiv undersggelse for CTD med
anvendelse af de pa Statens Serum Institut
opbevarede PKU-blodpragvekort, som blev
taget ved barnets fadsel. Den retrospektive
undersggelse, som gar fra yngre mod eldre
argange, forventes afsluttet i indeveerende
halvar.



Hvor kan feringer fa yderligere infor-
mation om CTD?

Et righoldigt fergsksproget informationsma-
teriale er tilgengeligt pa det fergske landssty-
res hjemmeside www.hmr.fo.

Hvor kan sundhedsdistrikterne fa yder-
ligere information om CTD?
Dansksproget oplysning om sygdommen kan
findes pa Statens Serum Instituts hjemmeside
vedrgrende blodpraver for nyfadte
http://www.ssi.dk/sw60486.asp.

Endvidere vil der pa ovenstaende link til
www.hmr.fo ogsa kunne findes dansksproget
informationsmateriale.

Ved serligt behov kan der rettes henvendelse
til Landsleegeembedet pa:

e-mail: nun@nanog.gl eller

telefonnummer: +299 345192.
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