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Genetik for klinikere: Hvad enhver laege bgr vide
om arvelige sygdomme — for at vaere bedre end
Google...!

Genetikken udvikler sig eksplosivt i disse ar. Arsagen til langt flere arvelige sygdomme kendes, og de diagnostiske og
forebyggende muligheder er blevet stgrre. Nogle familier skal faglges i szerlige kontrolprogrammer for at forebygge
udvikling af sygdom. Og nu skal kreeftpatienter med visse genfejl behandles anderledes bade kirurgisk og medicinsk.
Genetikken breder sig og involverer patienter fra flere og flere specialer — og ikke mindst praksis. Foredragene tager
udgangspunkt i store patientgrupper i genetikken lige nu: tarmkraeft, brystkraeft og kreeft i a@ggestokkene samt de
neurologiske sygdomme. Og slutter af med at gennemga fosterdiagnostikken, der ogsa forandrede sig i 2015.

Ordstyrer Ledende overleege, ph.d., dr.med. Ida Vogel, Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus
Universitetshospital

Program

19:00 - 19:05  Velkomst

Peter Vestergaard,; professor, overleege, ph.d., dr.med., Endokrinologisk Afdeling,
Aalborg Universitetshospital; formand for Jydsk Medicinsk Selskab

19:05 - 19:35  Arvelig disposition til tarmkraeft — hvem skal undersgges, hvor ofte — og
bar de tage aspirin?
Overlaege, ph.d., Charlotte Lautrup, Klinisk Genetisk Afdeling, Aalborg
Universitetshospital

Der gives en kort introduktion til de hyppigste syndromer med disposition til kolorektal cancer.
Baggrunden for de nye kontrolprogrammer indfgrt 1. januar 2016 gennemg3s.

19:35 - 20:05 Nar valg af kemoterapi afggres af dine gener — arvelig disposition til
kraeft i bryst og seggestok

Overlaege Anne-Bine Skytte, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital

Gennem mange ar er familier med en arvelig disposition til mamma- og ovariecancer blevet udredt

med screening af BRCA1/2 generne, for at kunne identificere de raske kvinder, der vil have gavn af
screening og/eller forebyggende operationer. Nu her naesten 20 ar efter det blev muligt, er det ogsa
blevet muligt at behandle de syge kvinder i disse familier med targeteret behandling.

20:05 - 20:25  Kaffepause

20:25 - 20:55 Genetikken i de neurologiske sygdomme og de ny genomiske teknikker
Professor Uffe Birk Jensen, ph.d., Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital

Over de seneste 8r er det teknisk blevet muligt at undersgge op mod 100 gener p8 én gang og
herved er der blevet nye diagnostiske muligheder for multi-gen sygdomme som for eksempel
Charcot-Marie-Tooth sygdom; en sygdom karakteriseret af tiltagende nedsat muskelkraft fgrst i
fgdder, underben, haender og arme. Andre diagnostiske muligheder er at undersgge alle 22.000
gener pa én gang (exom), og der gennemgas kliniske eksempler herp3.
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20:55 - 21:25 Fosterdiagnostikken er under voldsom forandring: Hvad er Non-Invasiv
Praenatal Testning (NIPT), og hvad tilbydes de gravide lige nu?
Ida Vogel

Non-Invasiv Praenatal Testning (NIPT) kan via en blodprgve fra den gravide vise, om der er en stor
sandsynlighed for, at det ufgdte barn har Downs syndrom. NIPT er ikke forbundet med gget risiko
for abort. Hvorfor er det at vi i Danmark - til forskel fra mange andre lande - alligevel tilbyder
moderkageprgve til kvinder med forgget risiko ved nakkefoldsscanningen? Og hvem skal s& have
NIPT?

21:25-21:30 Afrunding



