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MCAD defekt: En defekt i omsaetningen af fede syrer
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Metabolitter ved MCAD mangel
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Tandem masssespekirometri af acylcarnitiner
i blod fra patient med MCAD mangel
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MCAD deficiency

985A>G prevalence: Philadelphia 1991

Genotypering af 172 patienter med MCAD

defekt for 985A>G
Total G/G G/non-G non-G/non-G
172 138 30 4
80% 18% 2%
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Genetisk Diagnostik
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Diagnostisk sekventering af exon 11
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Mild og alvorlig MCAD gene variation

‘ ‘ G: 985A>G
A: normal
2 T ? G/A X/A X: mild variation
558T>A
?
G/X G/X
Fundet ved screening efter Fundet ved screening ved

nedsaettelse af cut-off ‘normal ‘ cut-off.
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Frequency of MCAD 985A>G
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MCAD missense mutationer
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Fedtsyreoxidationen (B-oxidationen)i mitokondrierne




MCAD Mange/

Grunden til den store variation i alvorligheden af sygdommen kenden vi ikke i dag.
Det ma skyldes andre genetiske variationer og ydre pavirkninger, sa som feber og
stess. Det er det vi prgver at finde ud af.
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