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Leegmandsresumeé

Over 1000 danskere bliver hvert ar diagnosticeret med en god- eller ondartet tumor i
kirtelveevet (endokrin tumor). Hos op til 40% opstar sygdommen pa baggrund af en
sygdomsfremkaldende va-riant i arvematerialet (herediteert endokrinologisk tumorsyndrom,

HETS) og raske familiemedlemmer kan da testes for, om de selv er i risiko for at udvikle f.eks.

kreeft 1 biskjoldbruskkirtlen (parathyroi-deacarcinom) eller i binyren (faeokromocytom).
Risikopersoner tilbydes ofte regelmaessige kontrol-ler, men der er ikke enighed om preecist

hvad de skal indeholde, hvor ofte man skal igennem dem og om de skal starte allerede i
barndommen. Kontrolprogrammerne er dyre — bade i kroner og grer for samfundet — men

ogsa i form af tid og bekymringer for familierne, og vi mistaenker, at de i nogle tilfeelde gar

mere skade end gavn. Vi vil i projektet skabe en omfattende database over den danske gruppe

af barn og voksne med HETS. Som en del af databasen vil vi beskrive, hvilke kontrolprogram-

mer, de far tilbudt, hvor ofte de far foretaget f.eks. scanninger og blodpraver, men ogsa hvor

ofte disse undersggelser farer til flere invasive undersggelser pga. usikre fund og om de

patienter, der matte blive diagnosticeret med kraeft via kontrolprogrammet, bliver det tidligere,

end dem, der bliver diagnosticeret grundet symptomer. Neermere bestemt om
kontrolprogrammerne virker. Derudover vil vi for en undergruppe af HETS undersgge, om vi

ved at finde unikke mgnstre i den made, arvema-terialet bliver reguleret pa (episignaturer),

bedre kan skreeddersy kontrolprogrammet til den enkelte person, med det formal, at personer

med hgij risiko for kraeft kan blive fulgt teet, mens personer med lav risiko for kraeft kan blive fri

Se for belastende og sygeligggrende kontroller. Episignaturer har derud-over potentiale til at
&k. blive et vigtigt veerktgj i udviklingen af nye medicinske behandlinger af kreeft. HETS-studiet
N er et nationalt projekt, der udgar fra Afdeling for Genetik og Afdeling for Nyre- og Hor-
E{J"'\A monsygdomme pa Rigshospitalet. Vi samarbejder med et stort internationalt
5sz ~ forskningsfeellesskab, der aktuelt er ved at samle data om arvelig paragangliom-

;? { -‘\E{-ﬁ feeokromocytom syndrom, og med bgrne-afdelingen pa Universitetshospitalet i Bern,
é\,\r? Schweiz, der bl.a. falger og behandler bgrn med binyre-kreeft. Grundet det teette nationale
~f\-¢ samarbejde og de omfangsrlge reglstre i Danmark er der grobund for at skabe en solid



https://ddeacademy.dk/
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Projektet passer ind i tidens tendens, hvor genetikken giver mulighed for, at diagnostik og
behandling flyttes fra generel (‘one-size-fits-all’) til personlig medicin. Til gavn for hver enkelt
dansker med HETS.
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