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Neonatal screening for MCAD-brist

[[JBrist p4 medium chain acyl-CoA-de-
hydrogenas (MCAD) orsakas av en auto-
somalt recessivt drftlig defekt i betaoxi-
dationen av medellanga fettsyror. En
mutation, 985 A -G, representerar cirka
90 procent av muterade alleler i norra
Europa. Fasta eller infektion kan leda till
hypoglykemisk encefalopati och risk for
plotslig dod eller irreversibel neurolo-
gisk skada. Nér diagnosen ar kind kan
symtomen undvikas genom tillforsel av
kolhydrater vid infektion och undvikan-
de av fasta. Det dr oként om alla perso-
ner med MCAD-brist far symtom.

Acylkarnitiner med framfor allt 8—10
kolatomer langa acylgrupper ackumule-
rar i plasma vid defekten, och dessa kan
tri , MS/MS. Denna metodik kan anvén-
das pa PKU-blodprov.

Mélsittningen med denna engelska
studie var att fa information om natural-
forloppet vid MCAD-brist samt att ut-

viardera MS/MS-metodens sensitivitet
och specificitet for nyfoddhetsscreen-
ing.
PKU-blodprov tagna pa 100 600
barn fédda 1991-1993 i norra Storbri-
tannien undersoktes retrospektivt avse-
ende acylkarnitiner. De 14 barn som
hade en koncentration av oktanoylkarni-
tin over brytpunkten uppsoktes varav
sex var friska och atta hade MCAD-
brist. Av dessa atta var sju homozygota
for 985 A —G-mutationen och den atton-
de heterozygot. Incidensen av sjukdo-
men blev 1:12 600 vilket stimmer med
tidigare skattningar fran frekvensen av
985A —~G-mutationen. Genom inforan-
de av acylkarnitinkvoter kunde specifi-
citeten for metoden optimeras si att en-
dast de med MCAD-brist fingades i ma-
terialet.

Barnen med MCAD-brist diagnosti-
cerades vid 1,4 — 9,0 ars alder och av
dessa hade ett avlidit fore diagnos i sam-

band med en gastroenterit vid 1,4 ars al-
der, fyra haft livshotande symtom, en
haft en apné i neonatalperioden och tre
haft aterkommande encefalopatiepiso-
der. Ett hade inte haft nidgra symtom
fram till 7,5 ars alder.

MS/MS-metodik har gjort det mojligt
att fanga en rad sjukdomar genom be-
stimning av karnitinestrar i PKU-prov.
MCAD-brist 4r en av dem och denna ar-
tikel stoder att den dr en av de sjukdomar
som bor omfattas av screening nir vi in-
for MS/MS-teknik for screening av ny-
fodda i Sverige.
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Systematisk registrering kan forbattra (brack)kirurgin

[MKvalitetskontroll av sjukvard ar i prin-
cip enkelt att utféra. Stall upp mal, mét
graden av maluppfyllelse och anvénd re-
sursatgang som minsta gemensamma
nidmnare. Kvalitet kan da definieras som
»maluppfyllelse med minimala medel«.

Men vilka mal skall vi ha, hur skall vi
mita och hur str sig vara resultat i for-
hallande till omgivningens? Vi behover
ett evidensbaserat synsitt. En prospektiv
registrering med hog trovirdighet kan ge
underlag for att utvirdera saval medi-
cinska teknologier som den enskilda en-
hetens prestanda.

Operation for ljumskbréack lampar sig
mycket vil for registerbaserad utviarde-
ring. Atgirden dr vanlig (i Sverige utfors
ca 200 operationer for ljumskbrack per

100 000 invanare och &r). Resultatet
matt som bot eller behov av omoperation
har varierat pa ett sitt som antyder att
inte bara tekniken (namnet pa metoden)
utan ocksd dess utdvande (kirurgens
kunnande) har avgorande betydelse for
resultatet. Nya operationstekniker har
under 1990-talet introducerats. Det ve-
tenskapliga intresset for brackkirurgi
inom rutinméssig sjukvard har hittills
varit begrinsat.

Mot denna bakgrund startades Dansk
Hernie Databas 1998. Genom samkor-
ning med andra register konstaterades
att 93 procent av landets brackoperatio-
ner inkluderades i brackregistret vid
dess start. En brackoperation foljs i re-
gistret tills omoperation sker eller pati-
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enten avlider. Mellan januari 1998 och
juni 2000 registrerades 26 304 operatio-
ner, varav 17 procent utférdes pa grund
av recidiv. Under registreringstiden no-
terades en minskande omoperationsinci-
dens. Operationstekniker déar bukvigg-
defekter forstirktes med nit resulterade
i farre omoperationer dn metoder som
enbart suturerade kroppsegna vivnader.
Det ar darfor naturligt att andelen opera-
tioner gjorda med Oppen nitteknik dka-
de fran 33 till 62 procent. (Laparosko-
pisk teknik utnyttjades for 5 procent av
alla operationer). Lokalanestesi anvén-
des for 18 procent av alla operationer,
vilkai 59 procent utfordes som dagkirur-
giska atgéirder.

Forfattarna drar slutsatsen att en syste-
matisk, prospektiv registrering av brack-
operationer pa nationell niva kan bidra
till resultatforbéttring, och att fortsatt ef-
fektivisering kan forvantas genom 6kad
anvindning av nitteknik, lokalanestesi
och dagkirurgi.

Erik Nilsson
Erik.Nilsson@lio.se
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