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Allar nidanfyri vidgjgrdu sjikur
eru arvadar gjggnum autosomal
tad vil siga, gen, i0 verdur stadfest
4 einari av teim 22 ,vanlign®
kromosomunum, ikki 4 X- ella Y-
kromosomunum og vid recessive
tvs. hvar bert tey, vid ongum frisk-
um geni, visa eina fullfiggjada
mynd av sjikuni.

I nekrum av sjokunum kunnu
heterozygotisk ( ella berarar, tvs.
tey vid bert einum broyttum geni)
hava smerri trupulleikar. Fia

eir berarar eitt barn, eru qtlitini
yri at barnid feer sjikuna 1 av 4.
0% av bgrnum hjd hesum pari
erda berarar og 25% faa tveer (t-
dvar av vanligu fragreidingini.

Flestu sjakurnar hava ymisk
jukueydkenni vid szer. Hetta
kann vera orsakad av, at mong
onnur enzym eru uppi i, sum
kunnu vera éjgvn i virkni fri ein-

Vidfedd evnaskiftis-
brek i Fogroyum

Birgit Sivertsen tir Klaksvik hevur sjikuna GSD IIT A. Her er hon sum 1
dra gomul avmyndad saman vid systkinabarninum Rakul ddrvenn hon for {
kostvidgerd.

um perséni til annan. Teer fyrstu
fyra sjokurnar eru égvuliga sjdld-
samar adrastadni i verdini vid
einum tittleika, sum er minni enn
ein av 100.000. Tann fimta sjikan
er ikki kend adrastadni og tykist
vera eindgmi 1 Faroyum, ti kallad
»Foroyska sjakan®.

1 Glycogen storage disease
flokkur III A

1.1 Alternativ nevn

Forbes disease, Cori disease, de-
brancher deficiency, amylo-1,6-

glucosidase deficiency. Stytt: GSD
IIT A,

1.2 Lysing av virkisbreki
Partur av sukur og kolhydratir, 13
ikki verda nytt beinanvegin, veréa‘
goymd sum glycogen, oftast { livr-
ini, men eisini i beinagrindar- og|
hjarta vgeddum. T4 bl6dsukurid
fellur, verdur glycogenid aftun
gjert um til glucosu. Mong ymisk
enzym eru neydug i hesi prosess.
Tvey av teimum, 1,4-1,4 glucan-
transferase og amylo-1,6 glucosi-




Birgit og Rakul eitt dr eftir, at
Birgit var farin i kostvidgerd.
Andlitid hjd Birgit er tyouliga

dase eru sera litid virkin hja per-
sé6num vid GSD IITA. Sostatt
kann goymda glycogenid bert
verda lutvist upployst. Bléo-
sukurid hevur lyndi til at verda
lagt, hja summum sera ldgt.
Aminosyrur frd proteinum eru
nyttar til at framleida glucosu og
til at gera blédsukurid stpdugt.

1.3 Klinisk sjikueydkenni

Hja bgrnum:

Ovurstér livar, framstandandi bik-
ur, ovurfeitur kroppur og dukku
andlit, lyndi til hypoglycemia, hypo-
tonia { veddum, seinkad rerslu-
menning, seinkadur vgkstur, nor-
mala sdlarliga menning. Onkurs-
vegna vikna sjikueydkennini
munandi { kynblUningini. Men na-
greiniliga orsekin til henda bata,
er ikki kend enn.

Hj4 vaksnum:

Myopata (upp til 100%), cardio-
myopata (50%), nakad stor livur,
vidhvert adenomas {i livrini (10%).

1.4 Hovudsvidgerd

Blédsukurid eigur at verda hildid
imillum 3.3 og 6.6 mmol/l (um
pattina > 2.2 mmol/l). Fgodi, i0
inniheldur kolhydratir, id verda
upptiknar spakuliga, tvs. fgdi vid
ldgum gilycemiskum indeksi er
best. Maltidirnar eiga at vera smad-
ar og tittar. Umleid 20 til 25 % av
kalorium eigur at stava frd pro-
teinum.

Regluligt eftirlit vid bgrnum:
Bi6dsukur lysing umleid einaferd
um vikuna hjé smdum og sjakum
bgrnum, eins og t4 umstgdurnar
broytast (td. barnid byrjar i barna-
gardi) og einaferd um manadin, td
alt er stgdugt.

Bl6droynd (livur, feitt, nyru,
veddar) umleid einaferd um 4arid.
Ultraljédkanning av livur og nyr-

um einaferd um 4rid. Hjarta-
kanning vié ECG, ECHO umleid
einaferd um 4rid. Eftirlit vid
vokstri (tyngd, haedd, ummal 4
hgvdi) eina til fyra ferdir um arid.
Tannlzknakanning fyri gktan
caries vanda. Fleiri kanningar um
dbendingar eru.

Hjé vaksnum: hjarta (ECG,
ECHO), ultraljédkanning av hv-
ur, veddafunktién, bléd (livur,
feitt, hjarta, nyru, a-fetoprotein)
umleid einaferd um Arid, um eing-
ir trupulleikar eru.

1.5 Sjukugreining

Sjukan, id uppstendur vegna
mutation, vard eydmerkt { 1999
(kromosom 1 hja p21).T'ad er ikki
longur neydugt at gera eina livur
biopsi fyri at mata virkni av en-
zymunum. Ein litil bl6droynd elia
ein turkadur bléddropi verdur
kannad 4 serligum pappiri. Hesin
hattur verdur nyttur til kanning
fyri phenylketonuria (PKU ella
Follings sjaku). Tey, i® hava tvey
avrit av mutatiénini, hava sjak-
und.

1.6 Sjukueyokenni hjd berarum
Eingi kend.

1.7 Tittleiki i Feroyum

Teir fyrstu tilburdirnir véru
sjukugreinadir seinast i 60'unum
(Jensen et al., 1975).

Utfrd hesum, kundu sjey sjikling-
ar vid hesi sjiku, verid funnir i
Feroyum { hesum tidarskeidi.

Tad naesta barnid vard sjiku-
greinad 1 1995. Sidan t4 eru fimm
onnur bgrn fgdd vid sjikuni. Ein
kanning, av tilvildarligt valdum
6navngivnum royndum fra fer-
oyskum nyfgdingum, visti, at ¢ av
272 pinkubgrnum véru hetero-
zygot fyri GSD IIT A (Santer at
al., 2001). Sostatt kann ein av
hverjum 30 feroyingum rokna vid
at vera berari av sjakuni. [ minsta
lagi ein av 3.600 nyfgdingum (av
royndum seinastu 10 4rini upp til
eitt av 860 bernum) verdur foddur
vid glycogen storage disease flokk-
ur IIT A.

2 Carnitine transporter
deficiency

2.1 Alternativ nevn

Carnitine uptake disorder. Stytt:
CTD ella CUD

2.2 Lysing av virkisbreki
Carnitine er allastadni { ndttaruni,
serliga négv i veddavevnadi hji
heegri verum, og ein minni nggd {
grgnmeti.

Hj4 menniskjum fer biosynthe-
san fram { livur og nyrum. Carni-
tine er umrddandi fyri at nidur-
bréta langradadar feittsyrur, ti tad
ger flutningin av langradadum
feittsyrum  tvgrturum  innaru

nr. 1-2003



Birgit og Rakul 7 dra gamlar, Ni
sast tkki d andlitinum, at Birgit
bagir nakad.

mitochondrisku hinduna lettari. {
mitochondrivnum verda langrad-
adar syrur evnaskiftar igjggnum P-
oxidatién fyri at elva stérar nggdir
av ATP, sum verdur nytt i gllum
gllum evnaskiftis
kroppinum. Ein annar hgvuds-
leiklutur hj4 carnitine er at studla
burturbeining av endogeniskum og
exogeniskum syrum, sum vanliga
eru eitrandi, ella { hvussu er slag
av burturkasti i kroppinum, men
hesar syrur kunnu verda ttskyldar
giggnum urinid, td teer koma i
samband vid carnitine.

Hj4 friskum f6lki, verdur carni-
tine transporterad fr4 tarmi til bl60
og aftur til vgddakyknur. Carnitin
transporturin er avgerandi fyri, at
carnitin innihaldid i veddakykn-
um, kann vera 2.500 ferdir hacgri
enn i tarminum, er i lagi.

Persénar vid CTD vanta henda

prosessum {

fgrielka. Hj4 hesum pers6num er
carnitine innihaldid { veddum tad
samad sum { bl6di og tarmi. L4gt
innihald av carnitine i hjarta- og

beinagrindar-vgddum vidfgrir
tarnada P-oxidatién av feitt syr-
um, 10 hevur vid szer at vgddarnir
gerast veikir og ti ikki tola venjing.
Ofullfiggjada endur-uptgkan av

carnitine i nyrunum - vanliga eis-
ini eftirgjgrt av carnitine flytara -
forir vid ser tap av carnitine
igipgnum urinid. Hetta vidfgrir at
carnitine stadi { kroppinum gerst
alsamt leegri.

2.3 Klinisk sjukueydkenni

Tad eru tveer tydningarmiklar

kliniskar lysingar av CTD:

1) akut encefalopati (Reve-like
syndrome) vanliga fbirt av var-
andi svgltan ella spyggju. Eyo-
kenni fyri encefalopati eru
svpvnloysi, coma, sidan apnea
og krampar, 10 fgra til at sjak-
lingurin doyr. Sjikueydkenn-
ini stadfestast hjd bgrnum fra
3 méanadum til uml 2,5 4ar.
Veikt hepatomegalia kann
stadfestast. Barnid var vanliga
meira ella minni normalt til
fyrsta herdindi, onkuntid hev-
ur vantandi trivnadur verid
stadfestur.,

2) Hin lysingin visir seg vio til-
takandi cardiomyopata.
Sjikueydkennint kunnu stad-
festast imillum 1 og 7 dra ald-
ur.

Ulrike og Birgit avmyndadar
seinasta summar. Hyggur ti vel,
sert th, at Birgit hevur eitt sindur
av biki.



Vis ECHO s=zst hypertrofi
og dilatatién og nidursett tgm-
ing av vinstra ventrikh.

Veikleiki i beinagrindar
vgddum er stadfest.

2.4 Hovudsvidgerd

50 - 200 mg/kg/die carnitine pr.os.
i minst 4 skamtum. Umganga at
fasta yvir longri tid. Tittar maltidir
vid kolhydratum, id hava langa tid
um at forbrenna. Umganga langr-
adadar feitt syrur { fgdi.

2.5 Sjukugreining

Urslit, av kanning av CTD, visir
sera lagt innihald av plasma carni-
tine (lacgri enn 10 umol/L) og eina
sking av Utskiljingini av carnitine
{ urininum.

Bert ein partur av smdbgrnun-
um vid CTD verda varnadi (upp-
dagadi) vid, at turkadir blédplettir
verda kannadir.

Ti er molekylu/genetisk greining
tann tryggasti mdtin at stadfesta
CTD hj4 feroyskum nyfgdingum.
Mutati6nin, sum er funnin hj4 fgr-
oyskum sjtklingum, vard eyd-
merkt i 4r 2000 4 kromosomum
5q31.2-32 (Christensen E et al:
2000).

2.6 Sjikueydkenni hjd
heterozygotum
Nggdir av leysum carnitine { plas-
ma hji berarum er sera ymiskt.
Er nggdin av leysum carnitine 14g,
(serliga t4 talan er um vedda ella
cardiologisk sjukueydkenni, men
eisini t4 talan er um gastroentero-
ligisk sjukueydkenni), tykist at-
skiftingin av carnitine at vera var-
islig. Utskiljanin av carnitin gkist
serliga, td talan er um strongdar
umstgdur sum fgsta (td. ddrenn
skurdvidgerd), spyggju og virus-
sjiku. (Pons R et al, 1995).
Heterozygot kunnu faa aldurs-
relaterad cardiomyopathia (cardi-
ac hypertrophy). Ti er best vid
reglulignm ECHO. ECG kann
eisini vera neydugt hjd vaksnum
(td. 5 hvert ar til 40 dra aldur,
sidan mgguliga oftari, um kann-

ingararslitid er 6vanligt, og cardio-
logileekni metir tad vera neydugt.
(Koizumi A et al, 1999, Xiaofei E
et al, 2002 og Cederbaum SD,
2002).

Sjaklingar vid CTD eiga at um-
ganga at taka ymisk slgg av heili-
végi, eitt nd antibiotica (td. b-lac-
tam-antibiotica). Grundin til hetta
er, at dvisur heilivdgur minkar um
tad frammanundan l4ga innihald-
i0 av leysum carnitine vid at blok-
era ella tarna carnitin flytarum.
Hartil er gagnid av heilivdginum
minni hjd hesum persénum, or-
sakad av, at upptgkan { nyrunum
ikki er ngktandi. Upptgkan av
carntin i tarmunum er litil, og
tiskil er eisini litid av carnitin i
plasma. (Ganapathy ME et al,
2000, Wagner CA et al, 2000 and
Ohashi R et al, 2001).

Adrenn vidgerd vid valproic
syru, eigur CTD og ldagt plasma
carnitine innihald at verda Gtihyst
hja foroyingum.

Vidgerd til kvinnur vid barn,
sum frammanundan hava A4tt
barn vid CTD, ella pgr har bzedi
foreldrini eru heteroxygot fyri
CTD er: 1.25¢ carnitine um dagin
til kvinnan hevur 4att. Hetta er fyri
at fyribyrgja, at mamman fer
sjukuelvandi l4agt plasma av
virkna flutninginum av carnitine
fra modir til barn.

Barnid eigur at verda vidgjgrt
vid carnitine, til brekid er utihyst.
(Wu X, 1999 and Wilken B et al,
2001).

2.7 Tittleiki ¢ Foroyum
Tann fyrsti tilburdurin vard sjoku-
greinadur 1 1995, Eitt systkin hjd
sjiklinginum var deytt i 1989, Tad
er 6gvuliga sannlikt at CTD var
orspkin til at barnid doydi. Tvey
onaur bprm eru stadfest sidan t4,
einaferd eftir at tad var deytt, ti-
verri. (Christensen E et al, 2000).
Fyri at meta um tittletkan av
berarum sum hava CTD-brekid {
Fgroyum, er ein kanning sett i
verk av Rikissjakrahdsinum.

3 Holocarboxylase synthetase
deficiency

3.1 Alternativ novn

Multiple carboxylase deficiency.
Stytt: HCS deficiency, MCD.

3.2 Lysing av virkisbreki

Fyra karboxylasa vid virki i ym-
iskum rasum av evnaskifti gerast
virkin av, at biotin (vitamin H) er
bundin at teimum. Holocarboxy-
lase synthetase hevur dbyrgdina
fyri hest mekanismu. Tey f¥ra
carboxylases eru vid i glucosu-
framleidsluni fré aminosyrum og
feittsyrum og 1 syntesuni av feitt-
syrum og catabolismuni av fleiri
aminosyrum.

Ovirkni av HCS vidferir 6gvus-
liga acidosu og ketosu. Ammoniak
blédeitran (hyperammonemia)
kann uppstanda vegna at urin-
cysucvklus verdur hemmad av
acidosu og ketosu. Henda
blédeitran vidforir heila gdem.

3.3 Klinisk sjukueyokenni
Mutatiénin, sum er at finna hj4
foroyingum, vidferir eina minking
av virkni hja HCS til umleid 20%
av normala virkninum. Ti kann
HCS trot 1 Fgroyum kallast ein
veikari seint-byrjandi formur av
brekinum. Sjikuey8kennini hjd
foroyskum sjiklingum eru: afebr-
ilir myocloniskir krampar, psycho-
motorisk seinkan, serliga seinkan {
malsligari  menning, vidhvert
laerutrupulleikar og psychososialir
trupulleikar. Vaddahypotonia,
madttloysi og venjingartrupulleikar
er stadfest. Men tad kunnu eisini
vera livshzettislig herindi av evna-
skifti-acidosis vi0 ammoniak-
blédeitran, id vidforir spyggiu og
dglskni, id versnar til coma, heila-
bigdingar, og tachypnea ella Kuss-
maul andadrattur. Henda akutta
sjuka uppstendur ofta brddliga
vegna igerdir ella av haegri protein
inntgku.

HCS trot tarnar eisini immun-
verjuni. Hetta vidfgrur, at sjik-
lingurin er meira utsettur fyri Can-
dida albicans (trgska) og @drum
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sjukuelvandi bakterium, sum kunnu
geva igerd av hudim og lungunum.
i Onnur mggulig sjikueydkenni eru
hartap, sdr vid0 erythematiskum,

¥ rodslutari hud sum  seborrheic
dermatitis ella ichthyosis, ofta
ovurtikio vio Candida albicans.

Illgruni um diagnosu stavar vid-
hvgrt fra 6vanligum lukti at urin-
i inum, liknandi frensalandi.

3.4 Hovudsvidgerd

Biotin 10 til 20 mg/die, vidhvert
eru 40 til 80 mg/die neydug. Ut-
litini eru g60, um ngktandi biotin
verdur givid regluliga.

3.5 Sjikugreining
3 Mutationin hja feroyskum sjuk-
d lingum vard eydmerkt i 2001

[B (ans et al, 2001). Besti hattur at

L sjikugreina er vid DNA greining.
Ovidgjprdir sjiuklingar rskilja
fleiri eydkendar livrunnar syrur

3% (sjgsnum urinid, serliga undir ein-
% um tilburdi av akuttari sjtiku

3.6 Sjukueydkenni hjd
heterozygotum (berarum)

f Hja summum heterzygotum, batn-
ar venjingar tolsemi (toleranca) og
mittloysi eftir at biotine eftirgerd
verdur nytt. Sjikueydkenni hja
nyfgdingum kunnu fyribyrgjast vid
at vidgera mammuna vid 10 mg
| biotin um dagin, medan hon er vid
i barn (Thuy et al, 1999),

3.7 Tittleiki ¢ Foroyum
§ Tann fyrsti tilburdurin var sjiku-
greinadur i 1995. Onnur fyra, fra
tveimum ymiskum familjum, véru
stadfest tl sidst 1 2002.

Fyri at meta um tittletkan av
i berarum i Fgroyum, er ein kann-
8 ing sett { verk av Rikissjukrahiis-
t inum. Tad er sannlikt, at tad eru
| nogvir tilburdir, id ikki eru sjiku-
3 sreinadir enn.

¥ 4 N-Acetylglutamate
synthetase deficiency

4.1 Alternativ nevn

Einki annad navn nytt. Stytt:
NAGS deficiency.

4.2 Lysing av virkisbreki
N-Acetylglutamate synthetasan
catalyserar syntesuna av IN-

Acetylglutamate.
NAGS er neydugt til at virka til
carbamylphosphate synthetasu,

sum catalyserar fyrsta stigi av
urinsyrucyklus. I giggnum urin-

syrucyklus verdur yvirskotsnitro-

geni utskilt dr kroppinum. Um
ngkur metabolisk fording skadar
virksemid i ringrdsini, gkist amm-
oniak innihaldid i plasma og vid-
fgrur ammoniakeitran.

4.3 Klinisk sjiikueydkenni
Mutatién, sum er stadfest i For-
oyum, wvidfgrir eitt fravik av
NAGS vid sera lagum aktiviteti.
Ti vidfgrir foroyski formurin av
brekinum til dlvarsama sjiku hja
nyfgdingum.

Barnid verdur fgtt undir nor-
malum vidurskiftum, og barnid
seer Ut til at hava tad gott { umleid
12 til 24 timar. Sidan gerst barnid
sjakt vid eydkennum sum, ilt vid
at taka fgdi til sin, spyggiu, tyngd,
erkvisni og tachypng. Ofta er mis-
tanki um igerd. Um tad ikki faer
vidgerd beinanvegin, doyr barnid
av apng og krampa.

4.4 Hovudsvidgerd

Um vidgerd vid carbamylgluta-
mate verdur givin beinanvegin, er
ein litil mgguleiki fyri at fyribyrgja
at barnid versnar og doyr (Guffon
N et al, 1995).

Vegna vantandi royndir vid fgr-
oyska forminum av NAGS brek-
inum, eru Gtlitini hj4 einum megu-
liga vidgjgrdum barni 6greid.

4.5 Sjukugreining
Sjukan, sum .uppstendur vegna
mutatién, kann stadfestast vid
DINA greining.

Hja nyfpdingum vid Sgreinad-
um hyperammonemia, md rokn-

ast vi0 NAGS breki.

4. 6 Sjitkueydkenni hjd berarum
Eingi kend.

4.7 Tittleiki ¢ Feroyum
Bert ein tilburdur av NAGS breki
er higartil stadfestur { Foroyum.
Mgguliga eru fleiri nyfedingar
deydir uttan at verid sjikugrein-
adir. Mutatiénin, sum er orspkin
til sjikuna { Fgroyum, hevur ver-
13 kend sidan sidst { 2002 og kann
stadfestast vid DINA greining.
Fyri at finna fram til hvussu
nogvir berarar eru i Faroyum, er
kanning av NAGS brekinum sett
i verk.

5 Tann “Feroyska sjakan”

5.1 Alternativ novn

Eingi!

5.2 Lysing av virkisbreki
Brekid ella ofullfiggjada sidan i
~Foroysku sjukuni er ikki kend
enn. Tad synist at vera dysfunk-
tién i mitochondriunum - mest
sannlikt { respiratoriska radnum -
sum vidfprir 6virkid evnaskifti.

5.3 Klinisk sjukueydkenni
Encephalopathia (heilasjika) vid
6gvusligari rerdslutarnan. Sdlarlig
utvikling virkar meiri ella minni
normal. Hyperkinetisk-dystone, tvs.
S6koordineradi og Jkontroleradi,
rerdslubrek. Vaddasjika vid dlvar-
samari nidursettari  vgddamegi.
Tendon reaksjénir ella vpddarek-
feksir eru ikki mgguligar at fda
fram. Sensorineuralur deyvleiki,
vegna at fimriharini { hoyrisnigil-
mum eru évirkin. Hetta kann
hjdlpast vid, at barnid far cochlear
implant. Ophthalmoplegia vid stra-
bismus og/ella ptosis. Vantandi
trivnadur. Ringar livsvénir.

5.4 Hovudsvidgerod
Umganga at fasta, kulda, hitatryst
og manglandi svgvn.

Roynd vid coenzme Q. (Q 10)
Hji bgrnum vid litlari nggd av
carnitine, eigur carnitine at verda
givid sum iskoyti.

5.5 Sjitkugreining
f iptuni bert utfrd khiniskari
gongd.



5.6 Sjiikueydkenni hjd berarum
Eingi kend.

5.7 Tittleiki { Foroyum
Ikki stadfest adrastadni i heim-
inum. T Fgroyum eru { minsta lagi
9 bern vid hesum breki fgdd sidan
1978, men roknast md vid, at ngk-
ur eru deyd, uttan at hava verid
sjukugreinadi. Sostatt er tittleikin
uml. 1 av 2000 nyfedingum.Felags
forfedrarn, hja foreldrum at gllum
raktum bgrnum, livdu umleid ar
1650. Sostatt ma roknast vid, at
mutatiénin er négv utbreidd i for-
oyska félkinum: uml. 1 av 25
kann vera berari!

Arbeidt, vid at finna fram til
sjakuelvandi mutatiénina og geni,
er i menning.
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