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BARNOGON Genetisk screening for
systemsjukdom hos barn med katarakt

Syfte

Barnkatarakt ar en av de viktigaste botbara orsakerna till blindhet
hos barn i varlden och forekommer hos 35 barn per 100 000
fodda. Den genetiska orsaken kan finnas i isolerad form av en eller
flera patogena varianter som bara paverkar 6gat som organ eller i
kombinerad form det vill sdga tillsammans med annan sjukdom
som paverkar ovriga kroppen. I bada fallen ar den genetiska
analysen meningsfull. Att analysera den genetiska orsaken till
katarakten betyder att man kan diagnosticera och bota allvarliga
metabola sjukdomar i ett tidigt skede, som annars kan ge
utvecklingsforsening med funktionsvariationer, likt effekten av
oupptackt fenylketonuri (PKU). Genetisk analys kan ocksa
kartlagga associerade syndrom som gor det mojligt att forbereda
och planera for individanpassad framtida vard. En ytterligare vinst
ar att saval barn som foraldrar kan anvanda analysresultatet for
familjeplanering.

Arbetsbeskrivning

Inklusionskriterier

Samtliga barn med synstérande katarakt ska erbjudas test
oberoende av hereditet for barnkatarakt och oavsett om den ar
ensidig eller bilateral.

Undantag ar kdand orsak till katarakten sdsom trauma, reumatisk
sjukdom eller steroidbehandling.
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Att genomga genetisk screening ar frivilligt och paverkar inte
kommande varden.

Genetisk radgivning kommer erbjudas, inklusive kuratorskontakt
vid behov.

Vid diagnos av systemsjukdom remitteras patienten omgaende till
barnspecialist av remittent for gentest.

Upplagg

e Varje barn med synstorande katarakt far vid forsta besoket
pa Barnogonmottagningen SU informationsfolder om
rutinen om gentest och mojlighet att tacka nej till
erbjudandet.

e Om barnet ska opereras tas blodprov under operation och
skickas med forifylld remiss till klinisk genetik, remittent:
Gunilla Magnusson.

e Om barnet inte ska opereras tas blodprov pa C-lab BKO och
da finns forifylld remiss till Klinisk Genetil avseende
genetisk screening vid barnkatarakt att himta pa
Barnogonmottagningens sjukskéterskeexpedition hos
processjukskoterska Jenny Gyllén.

e Svar pa test laggs till Gunilla Magnusson alternativt
processkoterska Jenny Gyllén.

e Gunilla Magnusson ansvarar for aterkoppling till
foraldrarna angdende svar pa genetiskt test.

Ansvar

Denna rutin galler for bade process Barnkatarakt/Barnglaukom
samt Barn/elektrofysiologi.

Uppfoljning

Medvetet avsteg fran rutinen dokumenteras i Melior om rutinen ar
kopplad till patient. Ovriga orsaker till avsteg fran rutinen
rapporteras i MedControl PRO.
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