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til en sådan model vil CNV’er med høj penetrans og svær syg-
domsmanifestation hurtigere blive elimineret, mens klinisk 
mindre alvorlige varianter vil videreføres gennem flere gene-
rationer. En sådan genetisk model for skizofreni vil kunne 
forklare forekomst af både sporadiske og familiære tilfælde af 
sygdommen og i begrænset udstrækning også diskordans 
mellem monozygote tvillinger. En konceptuel konsekvens af 
denne sygdomsmodel er, at de arvelige faktorer ved skizo-
freni ikke udelukkende er egentlige kausale genvarianter, men 
også selve den genomiske ustabilitet. Det bliver interessant at 
afklare, om nogle CNV’er gør bærerne af disse særligt føl-
somme for ikkegenetiske risikofaktorer for skizofreni, eller 
om disse risikofaktorer kan påvirke de novo- frekvensen af 
CNV’er. 

Identifikation af submikroskopiske deletioner blandt 
patienter med skizofreni må antages at få klinisk og videnska-
belig betydning. Fundene giver umiddelbart anledning til 
overvejelser om genetisk baseret eller assisteret diagnostik, 
omend CNV’ernes specificitet mht. klinisk manifestation, 
prognose eller terapeutisk respons endnu ikke er afklaret. 
Inden for børne-  og ungdomspsykiatri vil identificering af 
individer med høj risiko for at udvikle skizofreni kunne lette 
og målrette studier af profylaktiske tiltag og tidlig interven-
tion samt danne baggrund for struktureret genetisk rådgiv-
ning på klinisk indikation. 

Patogenesen og –fysiologien ved skizofreni er i al væsent-
lighed ukendt og har således ikke dannet udgangspunkt for de 
nuværende behandlingstilbud. Påvisning af mutationer, der 
indebærer høj risiko for at udvikle en svær sindslidelse, giver 
en enestående mulighed for at identificere, hvilke neurobio-
logiske processer der er påvirket ved sygdommen. Skizofreni 
har ofte været fremstillet som en rent menneskelig lidelse, da 
de psykopatologiske forstyrrelser i menneskelig kognition 
ikke kunne genskabes i dyremodeller. Et spændende perspek-
tiv ved de identificerede CNV’er er muligheden for at lave 
transgene eller knock-out-dyr, der bærer de tilsvarende dele-
tioner af de identificerede regioner eller af et enkelt gen. Så-
danne tiltag vil for første gang åbne mulighed for udvikling af 
farmakologisk, terapeutisk behandling eller profylakse, der er 
baseret på biologisk indsigt i de underliggende patologiske 
processer ved sygdommen. Indsigt i disse processer vil anta-
geligt danne baggrund for udvikling af biologiske markører 
til monitorering af sygdomsprogression og behandlings-
effektivitet. 

Det er tillige vores håb, at identifikationen af submikro-
skopiske kromosomanomalier blandt patienter med skizo-
freni vil medvirke til at udbrede opfattelsen i befolkningen af 
skizofreni som en biologisk funderet hjernelidelse. 
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