AF
METTE WARBURG

PROFESSOR, DR.MED.

m VS - 4-2007

@jensygdom hos barn
kan pavise anden sygdom

De fleste gjensygdomme er forbundet med zldre generationer.
Men ogsa nyfedte og spaedbgrn kan vaere udsat for synstruende
sygdomme. De kraever en seerlig ekspertise at forebygge og
helbrede - i stigende grad i tveerfaglige miljger. Herved afslgres
undertiden helt andre sygdomme uden for gjenregionen.




lvorlige gjensygdomme

rammer ogsa nyfadte

Det er en fantastisk udvikling,

der er foregaet de sidste 15-20

ar i diagnostik og behandling
af gjensygdomme hos voksne. Med nye
instrumenter er diagnosen og den kirur-
giske behandling blevet sa sikker, at man
kan operere inde i gjnene. Det er ikke helt
sjeeldent, at modne og ldre mennesker far
synsnedszettelse. De velkendte eksempler
er gra steer, gren steer og alderspletter pa
nethinden (AMD). Man taenker sjaeldent
pa, at nedsat syn ogsa kan ramme nyfgdte
og smabgrn, fx for tidligt fadte barn, hos
hvem nethindens blodarer kan vokse ukon-
trolleret.

Mange bgrnesygdomme viser sig
ogsa i gjnene

Der er rigtig mange barnesygdomme (pae-
diatriske sygdomme og syndromer), der
0gsa viser sig i gjnene, og det er netop i
relation til disse syndromer, at paediatrisk
oftalmologi er blevet en vigtig hjeelpedi-
sciplin for bgrnelaeger og et centralt udvik-
lingsomrade for barnegjenlaeger.

Det begyndte for omkring 30 ar siden,
farst og fremmesti England, men blev hur-
tigt samlet op af amerikanske og skandi-
naviske gjenlaeger. Sdledes blev den farste
videnskabelige forening af barnegjenlaeger
udenfor England oprettet for 25 ar siden
ved et skandinavisk mgde i Oslo efterfulgt
af mader hvert andet ar i Danmark og de

andre nordiske lande. Disse m@der har vaeret
umadeligt frugtbare, iseer fordi gjenlaegerne
har samarbejdet med genetikere, neurolo-
ger og audiologer (grelaeger). Det har fort
til pavisning af nye, ikke tidligere kendte
syndromer savel som en dybere forstaelse
for sjeeldne syndromer, der kan optraede
hos b@rn med forandringer i haender eller
fedder, hjerneskader eller hos bgrn med
et specielt udseende. En af de tidligste
opdagelser blev gjort i 1934 af Fglling, der
beskrev den sygdom (PKU), som ubehandlet
giver udviklingshaemning, epilepsi og gra
steer. Siden de aendringeriarveanlaeggene,
der forte til sygdommen, blev fundet, er alle
nyfadte screenet for PKU, sa dizetbehandling
kan begynde straks.

Antallet af syndromer kraever software
for at stille den rette diagnose

Der er beskrevet s mange medfgdte syn-
dromer, at det ikke er muligt for den enkelte
gjenlaege at saette sig ind i eller blot at
huske dem alle. Da symptomer og under-
s@gelsesresultater skyldes defekter i mange
forskellige organer, er det ofte ngdvendigt
at bruge store computerprogrammer for at
finde frem til den rette diagnose.

Videnspredning via fagskrifter afgaren-
de for behandling og forebyggelse

Flere af de nyfundne bgrnegjensygdomme
er beskrevet af danske og andre nordiske
gjenleeger, og det er karakteristisk, at ndr en
sadan sjeelden sygdom farst er beskrevet i
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fagtidsskrifter, bliver den hurtigt opdaget
hos patienter i andre lande og lidt efter lidt,
forer den samlede viden til en forklaring
af drsager. Det er forlgberen for en praecis
behandling eller forebyggelse. Der er forsket
i udefrakommende arsager til syndromer.
Bade alkohol og visse typer medicin (fx
thalidomid) kan give hjerne- og gjenskader
hos bgrn, nar de indtages af deres mgdre
under graviditeten.

Genteknologi er ngglen til gjensymp-
tomernes betydning for sygdomme
De fleste af de nyligt erkendte og sjaeldne
sygdomme skyldes arvelige forandringer,
som pavirker den normale vaekst hos fostre
og viser sig som medfgdte misdannelser
eller som arvelige gjensygdomme, der kan
bryde alvorligt ud i teenager-alderen eller
senere. For alle disse syndromer gaelder
det, at den moderne undersggelsesteknik
af og viden om arveanlaeggene har veeret
absolut nedvendig for at forsta, hvorfor
gjnene deltager i symptomerne. Det er
afgerende for arvelighedsforskerne, at de
forskellige syndromer med sikkerhed kan
adskilles fra hinanden, og hertil bidrager
bgrnegjenlegerne med deres kliniske un-
dersggelser.
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Samarbejde mellem gjenleaeger og an-
dreleegefaglige specialer er en stigende
ngdvendighed

Det kreever bl.a. en opmaerksom kliniker
at opdage hgrenedseettelse hos ganske
sma bern og kunne adskille hgrehandicap
med retinitis pigmentosa (en alvorlig net-
hindesygdom) fra andre syndromer med
nedsat hgrelse eller fra andre syndromer
med retinitis pigmentosa . Dertil kommer,
at hgrehandicap med retnitis pigmentosa
kan veere forarsaget af mindst 9 forskel-
lige aendringer i arveanlaeggene, som har
forskellig prognose. Nar man forstar, hvilke
a&ndringeriarveanlaeggene, der fordrsager
syndromerne, og hvordan de er opstaet,
kan det blive muligt at behandle netop den
forandring, som helt praecis giver symp-
tomerne. Her ligger de store opgaver for
fremtiden. Barneoftalmologi omfatter altsa
et meget stort antal meget sjeeldne til-
stande, som ofte behandles i samarbejde
med andre specialleger. Barnegjenlaegerne
har derfor i de sidst 10-15 ar veeret ngdt til
at specialisere sig i andre sygdomme end
de klassiske kirurgiske gjensygdomme,
men trods den rivende udvikling er dansk
paediatrisk oftalmologi pa hejde med in-
ternationale forhold. @



