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���	!���	����������������� �����������>20%���������������
��	��� ���� ��� �������
���		��	��������� �������������� ����
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Tabel 1. Incidensen af CF i forskellige lande, hyppigheden af F508del
og af den næsthyppigste mutation fundet i disse lande. Bemærk at de
nordiske lande har forskellig incidens af CF, men samme »nordiske«
mutation som næsthyppigste mutation.

Hyppighed af F508del Næsthyppigste mutation
Land Incidens % (hyppighed i %)

Danmark  . . . . . 1:4.700 87 394delTT (1,6)
Sverige  . . . . . . 1:7.300 67 394delTT (7,3)
Norge  . . . . . . . 1:4.500 60 394delTT (4,2)
Færøerne  . . . . 1:2.000 100
Finland  . . . . . . 1:25.000 46 394delTT (29)
Storbritannien . 1:2.600 75 G551D (3,1)
Tyskland  . . . . . 1:3.300 72                           R553X (2)
USAa  . . . . . . . . 1:2.500 68 G542X (2,4)
Asien  . . . . . . . . <1:90.000

a) Europæisk afstamning.
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Fig. 1. CFTR-proteinet med angivelse af de
forskellige domæner: TMD (transmembrant
domæne), R (regulatorisk domæne), NBD1
og NBD2 (nukleotidbindende domæne 1 og
2).

TMD1 TMD2 Lumen

Cytoplasma

ATP

ADP+Pi

C

NBD2
R

PKA, cAMP

NBD1
ATP

ADP+Pi
N

Tabel 2. Eksempler på mutationer i de forskellige klasser.

Klasse Mutationer Fænotypea

I G542Xb, R553Xb, W1284Xb, 394delTTc PI
II F508deld, N1303Ke PI
III G551De, PI
IV R117He, R347Pe, R334We PS
V 3849 +10kbC→Tf

IVS8-5Tf PS

a) PI = pancreasinsufficient, PS = pancreassufficient. b) nonsense-mutation, 
c) læserammemutation (deletion), d) deletion der bevarer læserammen, 
e) missense-mutation, f) splejsningsmutation. 
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Cl–

DNA

DNA

DNA

DNA

DNA

DNA

Normal
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V
Fig. 2. Virkningen af de forskellige muta
tionsklasser på CFTR-kloridkanalens syntese
og aktivitet. (Figuren er modificeret efter
Fig. 5 i (15). Med tilladelse fra forfatterne).

Fig. 3. Alternativ splejsning af mRNA. De farvede bokse angiver exo-
ner. a) De to varianter IVS-7T og -9T fører til kor rekt splejsning, såle-
des at det færdige mRNA indeholder exon 9. b) IVS8-5T medfører at
exon 9 springes over. Resultatet bliver, at mRNA vil mangle exon 9. Det
færdige protein vil mangle en del af NBD1, og dermed være inaktivt.

Exon 8 Exon 9 Exon 10

Exon 10Exon 8

Exon 10Exon 9Exon 8

a) TGTGTTTTTTT(TT)AG 7T/9T: korrekt splejsning

5T: exon 9-mangelTGTGTTTTTAGb)
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WT IVS8-5T IV-V I-II-IIIFig. 4. Virkningen af forskellige mutationer
på fænotypen.
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