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(CAG→TAG) og dermed en forkortelse af proteinet fra de 
normale 338 aminosyrer ned til 228 aminosyrer. Det forkor-
tede protein mangler en stor del af det aktive site og er for-
mentlig uden enzymatisk aktivitet.

Drengens forældre var begge heterozygote for mutationen. 
To yngre søskende er senere fundet homozygote for mutatio-
nen. 

Diskussion
Det nyfødte barn med FBPase-mangel er symptomløst. Om-
trent halvdelen af de afficerede børn får deres første sympto-
mer mellem første og fjerde levedøgn. De øvrige debuterer i 
løbet af måneder til år (halvdelen før sjette levemåned). Hos 
nyfødte er hypoglykæmi og hyperventilation forårsaget af 
den metaboliske acidose (ketoacidose samt laktatacidose) de 
mest almindelige symptomer. Det nyfødte barns symptomer 
opstår, når mælken ikke er løbet til, og barnet derved ufrivil-
ligt faster de første levedøgn. I afvænningsperioden, hvor bar-
net overgår til fruktose-  og sukroseholdige spædbarnspro-
dukter, kan der hos visse patienter udvikles symptomer. Tole-
ransen er imidlertid temmelig varierende, hvorfor ikke alle 
patienter får symptomer efter indtagelse af disse sukkerarter 
[3]. De hypoglykæmiske episoder begynder, når patienten i 
forbindelse med sygdom har nedsat appetit. 

Metabolisk screening af urin vil typisk vise massiv udskil-
lelse af laktat, pyruvat, alanin og ketonstoffer. Der er også rap-
porteret om udskillelse af glycerol og glycerol-3- fosfat [4]. 
Den endelige diagnose beror på fund af stærkt nedsat FBPase-
aktivitet og/eller fund af sygdomsfremkaldende mutationer 
på begge FBP1-alleler [5]. 

Når først diagnosen er stillet og behandlingen iværksat, har 
sygdommen en god prognose. Patienten vokser og udvikler 
sig normalt. Med alderen øges leverens glykogendepoter, og 
glukoneogenesens rolle i opretholdelse af blodglukose i faste-
perioder mindskes. Sygdommen er derfor sjældent symptom-
givende hos voksne patienter.
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og kompleksiteten i ordinationsprocessen. At vælge et lægemiddel i en terapeutisk gruppe, er udtryk for en reguleret og kompleks beslutningsproces med prisen på lægemidlet som en vigtig faktor. 

Forf.s adresse: Svendsvej 1B, DK-2960 Rungsted Kyst.
E-mail: abuusman@health.sdu.dk
Forsvaret finder sted den 21. november 2006, kl. 14.00, Aarestrup Auditoriet,
Klinikbygningen, Odense Universitetshospital, Odense.
Bedømmere: Kirsten Ohm Kyvik, cand.pharm. Ebba Holme Hansen og Anders
Håkansson, Sverige.
Vejledere: Morten Andersen, Jakob Kragstrup og Beth Elverdam.

AKADEMISKE AFHANDLINGER

Sygeplejerske Ellen M. Mikkelsen:

Psykosociale konsekvenser 
af genetisk rådgivning for 
arvelig bryst- og ovariecancer
Et populationsbaseret 
followupstudie

Ph.d.-afhandling
Afhandlingen udgår fra Klinisk Epidemiologisk Afdeling, Det Sundhedsvidenskabelige Fakultet, Aarhus Universitet. Formålet med denne ph.d.-afhandling var at undersøge de psykoso-ciale konsekvenser af genetisk rådgivning for arvelig bryst-  og æggestokkræft (HBOC). Afhandlingen er baseret på et populationsbaseret followupstudie af 431 kvinder, der var henvist til genetisk rådgivning for HBOC på Århus Universitetshospital, H:S Rigshospitalet samt Kennedy Instituttet. Desuden er der inkluderet to referencegrupper, henholdsvis 417 kvinder, der fik foretaget mammografi (reference gruppe I), samt 1.315 kvinder udtrukket fra CPR (reference gruppe II). Der blev anvendt data fra selvudfyldte standardiserede spørgeskemaer samt fra seks nationale registre.Kvin-
der, der gennemgik genetisk rådgivning, reducerede deres opfattelse af egen risiko for brystkræft betydeligt mellem baseline og 12-måneders-opfølgning. Før den første genetiske rådgivning oplevede 52% af kvinderne cancerspecifik stress, hvilket 12 måneder efter rådgivningen var reduceret til 
41%. Forekomsten af cancerspecifik stress faldt også hos kvinder i referencegrupperne, men reduktionen (10,8%, 95% CI: 1,4- 20,8) blandt kvinder, der gennemgik genetisk rådgivning, oversteg reduktionen både i reference gruppe I  (6,3%, 95% CI: –1,3-13,8) og i reference gruppe II (1,6%, 95% CI: –
2,3-5,5). Genetisk rådgivning medførte ingen stigning i generel angst og depression eller fald i helbredsrelateret livskvalitet sammenlignet med referencegrupperne. 

Forf.s adresse: Klinisk Epidemiologisk Afdeling, Aarhus Universitet, 
Ole Worms Allé 1150, DK-8000 Århus C. 
E-mail: em@dce.au.dk
Forsvaret finder sted den 24. november 2006, kl. 14.00, Søauditorium 2, 
Bygning 1253, Aarhus Universitet, Århus.
Bedømmere: Anders Bonde Jensen, M.Sc. Karin Nordin, Sverige, og Jørgen Lous. 
Vejledere: Søren P. Johnsen, Lone Sunde og Christoffer Johansen.

AKADEMISKE AFHANDLINGER

Læge Nicolai Lohse:

Hiv i Danmark og Grønland 1995-2004. 
Effekten af højaktiv antiretroviral terapi og 
karakteristik af den hiv-inficerede population
Et observationsstudie

Ph.d.-afhandling
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