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Fyrsti flokkur hevur fingid
fleiri undirvisingartimar,
og hoast lerarar inn i
millum spela eitt sindur,
so er fyrsta skuladrid ein
ov stor broyting fyri bern-
ini. Skulakarmarnir kring
fyrsta flokk eru skipadir
soleidis, at mest faest burt-
ur Ur vid, at nemingurin
situr 1 fridi og lurtar fyri
sidani at arbeida eina letu.
Enn er tvileraraskipanin
ov veik, og stovurnar ov
trongar til at broyta hesa
sidvenju. Tiverri siggja vit
eisini, at nyggir skular
byggja stovur, sum eru
minni enn 60 fermetrar.
Slikt er stak 6heppid. Prat-
10 gongur tidum um skula-
blnar namingar, men alt
ov sjaldan spyrja vit, hver
skuli er nemingabugvin.
Tad krevur veruliga stora
arbeidsorku fra leerarum at

faa 22 sjey ara gomul bern
at trivast 1 eini skulastovu 4
45 fermetrar. Tad ger ikki
uppgavuna leettari, at
skiftid fra barnagardi til
félkaskulan er so dgvus-
ligt.

Eitt lagaligari skifti
Barnid hevur bruk fyri
einum lagaligari skifti enn
tad hevur i dag. Eitt laga-
ligt skifti verour best framt
vid, at beedi namsfredingar
og laerarar taka ser av
teimum seks, sjey ara
gomlu i felag. Vid einum
slikum samarbeidi kundi
na&mingurin sloppid at
ment seg { tryggum menn-
andi kermum, har hann
kendi seg seeddan og sam-
stundis fekk hoskandi
fakliga avbjoding. Allar
misskiljingar um ov vana-
ligar leeruhaettir, snevur-
skygnar eygleidingar,
manglandi tidarkarmar,
manglandi fyrireiking o. a.
kundu lerarar og nams-
frodingar i felag mana i
jordina. Lerarar og nams-

fredingar kundu givid
n@mingunum eitt trygt og
fjelbroytt menningarstedi,
sum javnan vard endurmett
ur ymiskum sjonarhornum.
Hetta atti at givid eina
g60a mynd av n@mingin-
um og tiskil eisini eitt gott
grundarstedi til komandi
skulaar at bygt 4.

Okeypis skulaskylda
Faa seks aragomul
meguleikan at koma innum
skulagatt eigur hetta at
verda gjort sum okeypis
skulaskylda. Fyrst ta kann
servitanin, sum er um
flokkin, veruliga leggja
namsfrediligar og fakligar
menningaratlanir fyri
bernini, sum komandi
skdlaar kunnu byggja
vidari 4. Hetta er eisini
besti meguleikin fyri at faa
flokkin at virka sum ein
veruligan part av skula-
skipanini. Verdur tad
soleidis at seks ara gomul
koma i skula eigur hetta
sjalvsagt at verda uttan
foreldragjald. Ta0 er ikki

reett at krevja gjald fra
foreldrunum fyri eitt kravt
tilbod.

Tillaga undirvising

Vid at hava badi nams-
fredingar og lerarar inni i
stovuni, hevur barnid
meguleikan at mennast a
nerum gllum menningar-
stodum. Hetta verdur ein
stor hjalp og kemur at gera
at skipanin kann hjalpa og
menna 4 rettum stad og til
rottu tid. Eisini kemur
tillagada undirvisingin at
hjalpa leerarum og nams-
fredingum at finna megu-
ligar trupulleikar og at
seta, um neydugt, servid-
gerd i gongd alt fyri eitt.

Innihaldio
Leerusetningurin fyri tey
seks, sjey ara gomul eigur
at at byggja a tad arbeidid
barnagardurin ger,
somuleidis sum at hann
eigur at fyrireika barnid at
koma i fyrsta flokk. Vel
ma ansast eftir at vit ikki
flyta malini fyri fyrsta

flokk eitt ar nidur. Ta er

einki vunnid.

Nidanfyri standandi
punkt eiga, saman vid
@Orum, at faa innivist i
einum skuladegi fyri seks,
sjey ara gomul bern:

* Bornini eiga at mennast
vid upplivingum mals-
liga og faa fost hugtek,
so tey 4 henda hatt
stimbrast at bruka malid
fjolbroytt.

* Bornini eiga at leera at
lurta, geva gaetur og
samstarva, so tey latt
koma upp i tad felags-
arbeidid, sum skula-
arbeidid er skipad i og
soleidis verda fyrireikad
til skalan.

* Bornini eiga at kunna
okja hugtaksligu buning-
ina vid upplivingum,
leiki, speaeli og skapandi
virksemi og 4 henda hatt
mennast malsliga

* Bornini eiga at faa eitt
sterkt sjalvsvirdid og
g60an hug at lera

* Bornini eiga at leera at
samstarva

* Bornini eiga at faa godar
leeruumstedur, so at tey
innan tryggar karmar
javnt og samt faa
avbjodingar at kanna
umheimin og kanna seg
sjalvi

* Bornini eiga at faa
meguleika at undrast, at
faa greidi 4 og at gerast
bilsin

Bruagvin ma figgjast
I trongum tidum er torfort
at faa pening til nyhugsan,
men ein ilega i bern okk-
ara vil altid verda skilagdo.
Minnast skal t6 til at innan
félkaskulakarmarnar er
ikki peningur tekur til at
figgja enn eitt skalaar. Har
manglar i sum er. Skal
dygdargdda brugvin byggj-
ast millum barnagard og
skula ma peningur faast
inn i skipanina adrastadni
fra.

Annars verdur talan um
eina bjarnatenastu.

Karnitintransporterdefekt
Hos to feereske bern

Denne artikel kunne man
leese 1, Ugeskrift for Leger
den, 6. december. 2004.
Antaget den: 21. april 2004
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& Kursusreservelaege:
Henrik Simonsen

Karnitintransporterdefekt
(CTD) er en autosomalt
recessivt nedarvet fejl i
karnitin stofskiftet, der
kompromitterer betaoxida-
tionen af langkadede
fedtsyrer. Dette giver en
latent energimangeltilstand
som kan vaere dedelig. Vi
beskriver den kliniske
debut hos to feereske bern
med CTD.

Sygehistorier

I: En 14 maneder gammel
feerosk pige blev slgj med
opkastninger og anoreksi. |
det folgende degn havde
egen lege mistanke om
akut gastroenteritis og
otitis media og satte pati-
enten i behandling med
pivampicillin. I lebet af
nogle timer forverredes
billedet dog med opkast-
ninger og tiltagende slov-
hed, og patienten blev akut
indlagt. Hun blev tiltag-
ende somnolent, hypoton
og iltkreevende. Det tilkom
generaliserende kramper.
Blodglukosekoncentra-

tionen var umadelig lav. Fa
minutter senere opstod der
asystoli. Forseg pa gen-
oplivning var forgaves.

Postmortelle mikrobio-
logiske og retskemiske
undersggelser viste nor-
male forhold. En obduk-
tion viste svare steatose af
leveren. Urinen indeholdt
dikarboxylsyrer. Der var en
meget lav koncentration af
karnitin i blodet. Acyl-
karnitinprofilen i afdedes
phenylketonuria (PKU)-
kort fra biobanken pa
Statens Serum Institut
viste sver depletering af
samtlige karnitinfor-
bindelser. Patienten var
homozygot for N32S-
mutationen i OCTN2-
genet.

II: En fire maneder gam-
mel, tidligere rask faeresk
pige blev akut indlagt pa
grund af opkastninger og
nedsat veeskeindtagelse
igennem et dogn. Afforing-
er var normal og tempera-
turen var pa 38,0. Gen
objektive undersogelse
viste, at hun var lettere
dehydreret og havde
hepatomegali. Patienten
blev pludselig ukontaktbar
med overfladisk respiration
og bradykardi. Blod-
glukosekoncentriationen
var pa 1,6 mmol/l. Der
blev givet glukose og
karnitin intravengst,

Sig tina meining
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hvorved patienten rettede
sig respiratorisk og
cirkulatorisk. Karnitin
gives rutinemeessigt ved
symptomer pa CTD pa
Faroerne, hvor syg-
dommen er hyppigt fore-
kommende. Efter 12 timer
var patienten tilbage til sin
habitualtilstand. Peroral
karnitinbehandling blev
opretholdt.

Parakliniske under-
sogelser viste normale
elektrolytter og infektions-
parametre. Heemoglobin
blev malt til 5,0 mmol/l, og
leverfunkitionsparametrene
var pavirkede med
alaninaminotransferase
(ALAT) pa 769 U/,
basiske fosfataser pa 1.260
U/l og bilrubin pa 73
mmol/l. Undersegelser for
viral hepatitis gav negative
resultater. Der blev fundet
adenovirusantigen i faeset
men ingen patogene
tarmbakterier. Urinen
indeholdt dikarboxylsyrer ,
og under substitutions-
behandling blev der fundet
steerkt forhejet udskillelse
af karnitin. Screening af
barnets PKU-kort viste
universelt depleteret
acylkarnitinprofil. Patient-
en var homozygot for
N32S-mutationen i
OCTN2-genet.

Diskussion
Karnitin dannes ved

endogen biosyntese og
indtages med kosten.
Karnitin er nedvendig for
transport af langkadede
fedtsyrer over mitokondrie-
membranen. Ved svar
karnitinmangel kompro-
mitteres denne proces og
dermed betaoksidationen.
Fedtsyrer er vigtige
energisubstrater for hjerte
og skeletmuskulatur. CTD
skyldes destruktive muta-
tioner i OCTN2-genet som
koder for plasmamem-
brantransporteren for
karnitin. Karnitin kan
derfor ikke reabsorberes i
nyretubuli, og resultatet er
tab af karnitin fra
organismen. Den cellulare
optagelse er endvidere
kompromitteret, og celler-
nes indhold af karnitin
bliver for lavt til at opret-
holde sufficient betaoxida-
tion.

Symptomerne ved CTD,
er resultatet af mangelfuld
forbraending af langkaedede
fedtsyrer. De akkumuleres
og forarsager steatose i
leveren. Energimangel
giver encefalopati og
myopati spendende fra
hypotoni til sveer kardio-
myopati. Der kan klinisk
skelnes mellem en tidligt
debutterende form (1.
méned-2 &r), hvor hypo-
ketotisk hypoglykami og
encefalopati er dominer-
ende symptomer (begge

sygehistorier) samt en
senere debuterende form
(1-7 ar) med progredier-
ende kardiomyopati og
proksimal muskelsvaghed.
Behandling af akut dekom-
pensation hos patienter
med CTD er glukoselil-
forsel, mens daglig
behandling bestar af
karnitin givet peroralt.

I begge sygehistorier var
der insufficient kalorie-
tilforsel og har formentlig
udlest de metaboliske
kriser. I den forste
sygehistorie blev der
desuden givet pivampicillin
til patienten. Pivalatdelen
af pimpicillin udskilles
overvejende som konjugat
til karnitin. Den i forvejen
lave mangde af karnitin i
kroppen blev dermed
yderligere reduceret,
hvilket sandsynligvis drog
til det fulminante forleb.

CTD synes at vaere
hyppigt forekommende pa
Faergerne og ber vere en
differentialdiagnose hos
alle feeraske bern med
uforklarlig hypoglykaemi,
pavirket cerebral funktion,
kardiomyopati/myopati
eller leveraffektion.
Udredningen indbefattet
metabolisk screening af
urinen, bestemmelse af
plasmakarnitin og OCTN2-
genotype. Neonatal
screening for CTD kan
foretages ved tandem-

massespektrometrisk
maling af acylkarnitin-
profilen pa PKU-kort,
hvilket for tiden afpreves i
Danmark og pa Fereerne.

Mine konklusioner

Er, at jeg prover pa, at
danne mig et billede af to
leeger, der har brugt rigtig
megen tid og kraefter pa, at
forske og skrive en artikel,
som faktisk siger alt om
den livstruende sygdom
CTD, og som ville have
gjort en umadelig stor
forskel, hvis den var
udgivet pa Ferogerne.
Fordi, sa ville den feraske
befolkning have faet den
mulighed i 2004, som de
forst fik 1 2009, at alle
feeringer kunne fa den
samme undersagelse for
CTD. Hvad var sa tanken
bag denne artikel, som kun
skulle berige andre leeger
og andre forskere, og ikke
en hel nation, alle de
48.000, der bor pa Feroe-
erne?

Ser man bort fra, over-
drivelsen af de mange
fremmede ord, s er denne
artikel absolut verd at
leese, fordi den siger alt om
den livstruende sygdom,
Carnitin Transporter
Defekt — CTD.

John Jensen,
Esbjerg den. 4.3.2010



