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Tuberkulosescreening nytter

Screening av innvandrere fra land med hgy forekomst av tuberkulose
bidrar til & holde antall sykdomstilfeller lavt i mange land. Det viser

en ny studie.

I en kohort pa over 500 000 mennesker som
innvandret til England, Wales og Nord-
Irland i perioden 2006—12, er forekomst av
tuberkulose og risikofaktorer for utvikling
av sykdommen etter ankomst undersekt (1).
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Alle studiedeltakerne var fra land med heoy
tuberkuloseforekomst, og de var underseokt
med rontgen av lungene for avreise fra
hjemlandet. Ved rentgenfunn som tydet pa
tuberkulose, ble det tatt dyrkningsprever,

som matte vare negative for innreisetilla-
telse ble gitt.

Etter 2,45 ar gjennomsnittlig oppfelging
ble det pavist tuberkulose hos 1 873, tilsva-
rende en insidens pa 147 tilfeller per 100 000
personar (95 % KI 140—154). I en tilleggs-
analyse var det kun 35 av rundt 300 000 del-
takere som hadde smittet andre etter at de
hadde innvandret. De som hadde funn foren-
lig med aktiv tuberkulose pa rentgenbildene,
men negativ dyrkningspreve ved screening
for innreise, hadde om lag tre ganger sa hay
risiko for & f4 pavist sykdommen i lopet av de
neste drene sammenlignet med dem som
hadde normale funn. Risikoen var ogsa
storre jo hayere forekomsten av tuberkulose
var i deltakerens opprinnelsesland.

Forskerne bak studien konkluderer med at
det ikke er smittespredning av betydning fra
innvandrere som er screenet for tuberkulose.
De mener oppfelging etter innvandring av
dem med hayest risiko for utvikling av syk-
dommen kan bidra til 4 behandle flere og fore-
bygge nye tilfeller.
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Genfeil bak intellektuell funksjonsnedsettelse

Eksomsekvensering hos mennes-
ker med psykisk utviklingshemning
kan ha terapeutiske konsekvenser.

Arsaken til intellektuell funksjonsnedsettelse,
tidligere kalt psykisk utviklingshemning, er
ofte ukjent. Spesifikk behandling er derfor
umulig. I en ny studie ble genomet til 41 per-
soner med intellektuell funksjonsnedsettelse
sekvensert og sammenholdt med kliniske og
biokjemiske data (1). Hos om lag en tredel
fant man en genetisk diagnose. Totalt ble det
funnet 58 diagnostiske varianter i 42 forskjel-
lige gener, og de fleste av disse var ikke tid-
ligere registrert i genetiske databaser. Hos 18
personer forte genfunnet til endret behand-
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ling, bl.a. immunmodulerende behandling,
folsyretilskudd eller levodopa.

— Denne studien er bade inspirerende og
oppleftende, sier David K. Bergsaker, som er
overlege ved Frambu kompetansesenter for
sjeldne diagnoser. — P4 Frambu er «utvik-
lingshemning uten kjent rsak» en stor dia-
gnosegruppe. Flere av disse personene har de
siste drene fatt spesifikke diagnoser takket
vere nye metoder. Denne studien viser at
eksomsekvensering kan vere svert nyttig
nér det benyttes i et samarbeid mellom klini-
kere og genetikere og med god fenotypisk
beskrivelse og bred metabolsk diagnostikk,
sier han.

— A fa en arsaksdiagnose som forklaring
pa sammensatte vansker og utfordringer ved
intellektuell funksjonsnedsettelse betyr mye

for de pérerende, som ofte er pa jakt etter en
forklaring. En diagnostisk avklaring med
terapeutiske implikasjoner, i form av for
eksempel modifisert diett, kan ha stor betyd-
ning for den enkelte, for familiemedlemmer
og for samfunnet. Eksakt diagnostikk er en
forutsetning for kausal terapi, som etter hvert
er blitt mulig ved flere og flere diagnoser,
sier Bergsaker.
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