Vejledende anbefalinger for glaukom-screening ved familieer disposition
for glaukom.

Baggrund

Der er international konsensus om, at glaukom-screening af hele befolkningen ikke er
hensigtsmaessig, men bgr tilbydes risikogrupper (familiser disposition for glaukom). Den relativt
lave prevalens af glaukom kombineret med den relativt lave specificitet af eksisterende
diagnostiske undersggelser for glaukom vil resultere i et uacceptabelt hgjt antal af falsk-positive
glaukomdiagnoser ved screening af hele befolkningen. Ved begraensning af screening til
hgjrisikogrupper (hgjere prevalens af glaukom) vil antallet af falsk-positive glaukomdiagnoser
reduceres (1).

Glaukomscreening af 1.gradsslaegtninge (sgskende, barn) anbefales ved familiger disposition for
folgende former for glaukom, som kan have en vaesentlig genetisk disposition*:

e Primeert abenvinklet glaukom

e Pseudoexfoliations glaukom

e Pigmentglaukom

e Lukketvinklet glaukom / akut vinkellukning

Primeert abenvinklet glaukom og pseudoexfoliations glaukom
Glaukomscreening anbefales generelt fra 45-arsalderen — tidligere, hvis der er konstateret
glaukom i en tidlig alder blandt 1.gradssleegtninge.

Anbefalede screeningsintervaller, safremt der ikke er tegn pa glaukom:
< 60 ar: Hvert 5. ar
> 60 ar: Hvert 2. ar

Pigmentglaukom

Pigmentglaukom debuterer hyppigst i 20-40-arsalderen (3).

Barn af foraeldre med pigmentglaukom bar derfor screenes farste gang ved 20-arsalderen.
Herefter hvert 2.- 5. ar indtil 45-arsalderen - afhaengigt af, om der er tegn pa pigmentdispersion.
Risikoen for udvikling af pigmentglaukom efter 45-arsalderen er lille (3).

Vinkellukning

Ved familieer anamnese for lukketvinklet glaukom eller akut vinkellukning anbefales screening ved
45-arsalderen for snaevre vinkler / risiko for vinkellukning.

Ved abne vinkler hos 1.gradssleegtninge findes ikke indikation for yderlig screening. Ved snaevre
vinkelforhold anbefales fortsat screening som ved primeert abenvinklet glaukom.

Der er generelt ikke evidens for screening af 1.gradsslaegtninge til patienter med snaevre
vinkelforhold (vinkellukning suspekte) i en kaukasisk befolkning.



Anbefalinger for undersggelser ved glaukom-screening:

1. Spaltelampeundersggelse.
- ved smalt kammer og limbal kammerdybde (van Herick) < 0.5 bar der foretages gonioskopi.

2. Trykmaling - evt. CCT.

3. OCT (papil/nervetradslag) og fundusfoto samt evt. supplerende perimetri.

ad OCT/Perimetri
- ved abnorm 1.gangsundersggelse bgr den primaert gentages mhp. reproducerbarhed og/eller
som basisundersggelse til follow-up (obs. artefakter).

*Genetik og arvelighed af glaukom

e Primeert dbenvinklet glaukom
Multifaktoriel polygenetisk sygdom. Familigere disposition gger livsrisiko med en faktor 8-10 (2).

e Pseudoexfoliations glaukom
Multifaktoriel sygdom med en betydende genetisk disposition. Flere autosomale dominante gener med lav
penetrans er beskrevet (4).

e Pigmentglaukom
Genetisk heterogen gruppe. Familier med autosomal dominant sygdom er beskrevet.
Forekommer med arvegang i 10-20% af tilfaeldene (5,6).

e Primeert lukketvinklet glaukom
Der er ingen studier vedr. hereditet af vinkellukning i en kaukasisk befolkning, men eeldre observationelle
studier tyder pa, at den er negligerbar (7,8).
Familizer disposition er beskrevet hos asiatere i et enkelt studie (9), og en nylig publiceret metaanalyse vedr.
hereditet af glaukomrelaterede endophenotyper har vist betydelig hgjere hereditet af kammerdybde hos
asiatere end hos kaukasier (10). Hereditet af vinkellukning i en kaukasisk befolkning ma derfor formodes at
veere minimal.

e Primeert kongenit glaukom
Hyppigst sporadisk forekommende (90%). Risiko for glaukom hos sgskende er < 5% (hgjre i omrader med
tradition for konsangvinitet (blodssleegtskab)).

e Glaukomformer associeret med okulaere anomalier og systemiske syndromer kan veere arvelige, men er
en heterogen gruppe. En samlet anbefaling kan ikke gives, men ma vurderes i hvert enkelt tilfeelde.

e Sekundeere former for glaukom er generelt ikke arvelige, men patienter med primaere former for glaukom er i
@get risiko for at udvikle sekundeert glaukom (f.eks. steroid- og neovaskuleert glaukom), hvorfor disse patienter
ber screenes for glaukom pé det "raske gje”.
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