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Vifar indimellem haste-
prever ind, hvor vi skal svare
inden for fa timer, fordi der
ligger et svaert sygt barn pa
en afdeling. | den slags situa-
tioner er det er afgerende,
at vi stiller diagnosen nu

og ikke om to dage.

Mette Christensen,
seniorspecialist og klinisk
laboratoriegenetiker,

Region Hovedstaden
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Mette Christensen og hendes kolleger er ofte de farste,
der ved, nar en patient i Danmark har en sj=lden arvelig
stofskiftesygdom. Deres undersegelser og analysearbejde
i laboratoriet kan betyde liv eller ded for patienterne.

Nar et barn bliver fgdt i Danmark, har
han eller hun i sjzeldne tilfeelde en al-
vorlig arvelig stofskiftesygdom, som
er meget vigtig at opdage med det
samme. Det er en af grundene til, at alle
nyfedte barn inden for deres farste le-
vedegn far et lille stik i haelen, hvor de
blandt andet bliver testet for stofskif-
tesygdommen MCADD. Hvis resultatet
af blodpreven er positiv, lander den til
naermere analyse hos Mette Christen-
sen og hendes kolleger pd Metabolisk
Laboratorium, der er en del af Klinisk
Genetisk Afdeling pa Rigshospitalet.

"VierstedetiDanmark, derstillerdenne
her type diagnose. For barnet og forael-
drene gor det en kaempe forskel, om vi
far stillet den rigtige diagnose hurtigt.
Hvis vi konstaterer, at et barn har fx
MCADD, kan det betyde, at barnet kan
blive sat i behandling med det samme
og leve et godt liv, selvom det har denne
her sygdom.” forklarer seniorspecialist
og klinisk laboratoriegenetiker Mette
Christensen, der siden 2002 har veeret
ansat pa Metabolisk Laboratorium, der
ligger pa 6. sal pa Rigshospitalet.

Mette og Gorm den gamle

Mette Christensen viser hjemmevant
rundt, som om laboratoriet var hen-
des barndomshjem. Metabolisk bety-
der 'som handler om stofskiftet, og pa
Metabolisk Laboratorium har man an-
svaret for biokemisk, gennem praver
fra patienter, at finde frem til sjeeldne
arvelige stofskiftesygdomme. Mette
Christensen og hendes kolleger ana-
lyserer praver fra samtlige sygehuse i
Danmark samt Faereerne og Island og
samarbejder med sesterlaboratorier i
Skandinavien og resten af verden. La-
boratoriet tester for langt over 100
sjaeldne arvelige sygdomme.

"Jeg er stolt over de ting, vi udretter.
Vihar et bredt analyse-repetoire, ogsa
nar man sammenligner os med vores
segsterlaboratorier inorden!
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Mette Christensen skubber deren op til
et rum i hjertet af afdelingen, hvor om-
kring ti kaeempe maskiner star skulder
ved skulder langs vaeggene. Det er alle
de medikotekniske apparaturer, som
bliver brugt til at analysere praver. P4
en ¢ midt i rummet star et monstrum
af en maskine, der ligner en mellem-
ting mellem en ovn og en kopimaskine.
‘Gorm’ stér der pa et stort skilt pa den.
"Gorm den gamle, siger Mette Chri-
stensen og viser en lille karrusel frem
med oprensede urinprever i smabitte
flasker i dukkehussterrelse omhyg-
geligt nummereret. Meget forsimplet
forklaret muligger ‘Gorm, ved hjzelp af
blandt andet opvarmning, at adskille og
identificere urinprevers mikrosma, ke-
miske bestanddele og p& den made af-
slere hvilke stoffer preven indeholder
og hvor meget, der er af hvert enkelt
stof. Og dét er neglen til at opdage fx
de sjzldne stofskiftesygdomme.

Og det med sjaeldne sygdomme skal ta-
ges meget bogstaveligt. Den hyppigste
sygdom, man konstaterer i laborato-
riet, forekommer kun hos patienter cir-
ka 6-7 gange om aret. Det er MCADD,
som er en af de sjaldne arvelige stof-
skiftesygdomme, alle nyfedte spaed-
bern i Danmark screenes for gennem
en halpreve. Sygdommen er alvorlig,
fordi den betyder, at barnet ikke kan
forbraende visse typer fedt. Men den
kan behandles med en serlig diet -
hvis den altsa bliver opdaget, forklarer
Mette Christensen.

Et lille enzym i en k@mpe skov af
processer

PaKlinisk Genetisk Afdelinger der cirka
120 ansatte i alt, og pd Metabolisk La-
boratorium er der ti ansatte fordelt pa
tre akademikere og syv bioanalytikere.
Mette Christensen er selv uddannet to-
fagskandidat i miljebiologi og kemi fra
RUC. Da hun var faerdig arbejdede hun
en periode som forskningsassistent pa
RUC og derefter i Fedevaredirektora-
tet inden dremmestillingen som analy-
sekemiker pa laboratoriet dukkede op.

"Stillingen tiltrak mig, fordi jeg skulle
arbejde med biokemi. Jeg er, og har al-

Jeg har svaert ved at se, at du
som cand.scient. kan finde et
lige sa spa@ndende sammen-
sat job i det private erhvervs-
liv. Ingen dage er ens her.

Jeg har en totalt sammensat

hverdag, hvor jeg i hej grad
kan disponere min tid. Det er
et vildt fedt job, jeg har.

Mette Christensen, cand.scient.
i kemi og miljgbiologi

tid veeret, dybt fascineret af biokemi. '
Jeg synes, det er fantastisk, at vi som
mennesker indeholder s& mange bioke-
miske processer, som overordnet fun-
gerer megagodt, men hvis der sa er en
lillebitte fejl - hvis ét lille enzym i den
kaempe skov af processer er defekt -
kan det vaere fatalt, forklarer hun og
viser videre ind i et rum, hvor dagslyset
skinner klart gennem Rigshospitalets
karakteristiske store vinduer.

Maskiner og data er ingenting i sig selv
Her star laboratoriets computere linet
op og spytter data ud fra de mange pre-
ver. | gamle dage matte patienter med
sjeeldne arvelige sygdomme diagnosti-
ceres ved andre metoder. Blandt andet
kunne det at lugte til en urinprave give
et fingerpeg om en diagnose. Nogle
stofskiftesygdomme pavirker nemlig
organismen, sa& urinen kommer til at
lugte pa en karakteristisk made. En be-
stemt sygdom far fx patientens urin og
sved til at lugte af ahornsirup. | dag gi-
ver maskiner som Gorm og computerne
svar. Sadan da.
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"Hverken maskinerne eller computere
stiller jo diagnoser. De kan bare spytte
data ud. Men data er ikke noget i sig
selv. Sa enrigtig stor del af mit arbejde
er at fortolke de resultater, der kom-
mer ud af maskinerne, forklarer hun.

Der er nemlig mange andre faktorer
end lige preveresultaterne, der spil-
ler ind. Hvis nogle tal i en preve er ab-
norme, behever det ikke at betyde, at
patienten har en sygdom. Det kan lige
sa vel skyldes, at patienten fx har vae-
ret fastende gennem lang tid, da pre-
ven blev taget. Derfor er det vigtigt at
Mette Christensen og hendes kolleger
har taet kontakt med laegerne og far pa-
tientens sygdomshistorie.

Tt kontakt til lger og diztister

De er derforitaet og daglig kontakt med
laegerne pa Center for Sjaeldne Sygdom-
me lidt laengere henne ad gangen.

"Hvis jeg far et positivt fund, gar jeg
til laegerne og har en dialog med dem.

Vihar et tet og godt samarbejde med
legerne og klinikken. Vi har brug for de
kliniske oplysninger for at bruge vores
data ordentligt. En oplysning som 'pa-
tienten har periodisk feber’ eller 'ten-
dens til lavt blodsukker’ kan vaere med
til, at vi kan stille den rigtige diagnose,
forklarer Mette Christensen, der ogsa
lebende er i kontakt med hospitalets
diztister. Det er nemlig her mange af
patienterne med sjaldne arvelige stof-
skiftesygdomme far hjlp, da mange af
sygdommene kan holdes i ave med den
rigtige kost.

"Vi spytter ikke bare tal og diagnoser
ud. Data i sig selv siger ikke meget,
men de kan vaere med til at skabe nogle
sammenhange. Vi har lgbende konfe-
rencer med laegerne, hvor vi taler klinik
og biokemi. Og det er dét samspil, der
gor arbejdet sa fedt og meningsfuldt’
forklarer hun.

For nogle gange er det i dialogen, at en
laege og en biokemiker kommer frem til
resultatet sammen.
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"Hvis vifx kan se en forhgjet udskillelse
af et eller andet stof, sa diskuterer vi
preverne,, siger hun.

Vispytter ikke bare tal og
diagnoser ud. Dataisig selv

Om at opdage en sjzldent arvelig

sygdom en fredag aften

Typisk er det urinpraver, spinalvaeske- Siger ikke megEt, men de kan
prover eller blodprever, som laborato- c

riet analyserer pa. Afhzengig af analy- vaere med til at skabe nogle
sen kommer proverne i frossen tilstand . -
til Rigshospitalet fra landets andre sy- Sammenh$nge- Vl har lﬂben
gehuse. Hvis det er akut, bliver de kert

dertil med taxa. Grundlaeggende bestar de konferencer mEd l&gerne'
Mette Christensens job i at undersage hvor vi taler klintk og bio-
prover, tolke data, give svar og opsatte : > :

og optimere nye analysemetoder samt kemi. Og det er dét samspll,
lave fejlfinding og vedligeholde maski- . o

ner og systemer. Jobbet er altid me- der gar arbEJdEt sa fedt og

meningsfuldt.

Mette Christensen, cand.scient.
i kemi og miljebiologi

ningsfuldt, men nogle dage husker man
tydeligere end andre, forklarer hun. Fx
en fredag efter lukketid, hvor de rin-
gede fra Neonatalafdelingen pa 2. sal.
"De fortalte, at de var ved at fa en ny-
fedt dreng, som var meget syg, over-
fort fra et andet hospital, fortzller
Mette Christensen.

Kort om
Mette Christensen

* Uddannet cand.scient. i kemi
og miljebiologi i 2000

* Har labende efteruddannet
og specialiseret sig med inter-
nationale kurser om sjzeldne
arvelige sygdomme.

* Blevi2015 godkendt som kli-
nisk laboratoriegenetiker, som
er en femarig specialistuddan-
nelse for ikke-laegelige AC'ere
indenfor Klinisk Genetik.

» Tidligere ansat som forsknings-
assistent pa RUC og i Fedevare-
direktoratet.

* Siden 2002 ansat som senior-
specialist pa Metabolisk Labo-
ratorium, der er en del af Klinisk
Genetisk Afdeling pa Rigshospi-
talet i Region Hovedstaden.

Laegerne havde mistanke om, at det
lille barn havde en ophobning af syrer i
kroppen og det kan vaere symptom pa
en alvorlig stofskiftesygdom. Kort ef-
ter patienten er kommet til afdelingen,
kommer en laege op til Mette Christen-
senilaboratoriet med en urinprove.

"Bioanalytikerne var gdet pa weekend,
og for at spare tid star jeg alene og
oprenser og analyserer urinproven. Jeg
finder kort tid efter ud af, at det er den-
ne her sjzldne arvelige sygdom, som
aldrig er fundetiDanmark fer. Det er en
genetisk defekt, som kan vaere livstru-
ende, hvis den ikke bliver opdaget, men
som man fint kan leve med, hvis den be-
handles, forklarer Mette Christensen.
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Hun ringer svar til laegerne for Center
for Sjeldne Sygdomme, og den lille
patient kommer straks i blandt andet
dizet-behandling.

"I sddan en situation bliver det jo meget
konkret, at det vi laver, ger en forskel.
Og det ger mig da glad at taenke p3, at
patienten i dag har det fint, og bliver
fulgt i ambulatoriet i Center for Sjeeld-
ne Sygdomme.

Diagnose NU og ikke om to dage

Bagsiden af medaljen ved jobbet er
selvfelgelig, at det indimellem ogsa er
hardt.

"Det er ikke altid sjovt, nar man skal
svare her og nu pa nogle prever, som
maske er tvetydige. Vi far indimel-
lem hastepraver ind, hvor vi skal svare
inden for fa timer, fordi der ligger et
svaert sygt barn pa en afdeling. | den
slags situationer er det er afgerende,
at vi stiller en eventuel diagnose nu og
ikke om to dage. Det kan vaere hardt
nogle gange, og sa kan jeg godt vagne
op om natten og tanke 'wuuhhh!’ si-
ger hun og fortzller, at nogle dage pa
arbejdet er vanskeligere at slippe, nar
hun gar hjem, end andre.

"Det er sveert, nar man er med til at fin-
de en diagnose, som man ved er skidt.
Der er nogle megtilfalde, hvor et barn
pa 10-12 ar far konstateret en meta-
bolisk sygdom, hvor der ikke er saerligt
meget at gore. Et helt normalt barn,

hvor det pludselig bare gér ned ad bak-
ke. Dét, synes jeg, er hardt, siger hun.

Det er et vildt fedt job, jeg har

Det er dog heldigvis ikke reglen, at hun
ligger og taenker pd jobbet om natten.
"Jeg kan godt have meget travlt i perio-
der. Jeg er ikke en totalt arbejdshest,
og jeg synes, at der er en okay balance.
Nogle dage meder jeg meget tidligt — fx
lidti7 - ogsagarjegogsatidligt. Andre
dage arbejder jeg til sent”

Det er ikke alle, der har haft det samme
jobi15ar, der med gled i @jnene kan er-
klaere som Mette Christensen:

"Mit job er fagligt spandende. Altid.
Selv efter 15 ar. For feltet udvikler
sig hele tiden. Nar man beskaeftiger
sig med arvelige sygdomme, er der
hele tiden udvikling. Der kommer nye
sygdomme og analyseteknikker pa
verdensplan, og det gor det diverst og
fagligt udviklende, forklarer Mette
Christensen.

"Jeg har svaert ved at se, at du som
cand.scient. kan finde et lige sa span-
dende sammensat job i det private er-
hvervsliv. Ingen dage er ens her. Jeg har
en totalt sammensat hverdag, hvor jegi
hej grad kan disponere min tid. Jeg har
mulighed for at veere inde over forsk-
ningsprojekter og far mulighed for at
rejse ud i verden og dygtiggere mig
gennem kurser og konferencer. Det er
et vildt fedt job, jeg har”

Hverken maskinerne eller computere stiller jo diagno-
ser. De kan bare spytte data ud. Men data er ikke no-
getisigselv. Sa enrigtig stor del af mit arbejde er at
fortolke de resultater, der kommer ud af maskinerne.

Mette Christensen, cand.scient.
i kemi og miljebiologi
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