Utvidet
tilbud om
nyfadt-
screening




Alle nyfgdte far i dag tilbud

om & bli undersgkt for medfadt
hagrselstap, stoffskiftesykdommen
fenylketonuri (ogsa kalt Fgllings
sykdom eller PKU) og medfadt
hypotyreose. Tilbudet er na
utvidet med undersgkelser for
ytterligere 21 sjeldne, medfadte,
arvelige sykdommer som det er
viktig & starte behandling av sa
raskt som mulig.




Undersgkelsen gjennomfgresved atdettas

en blodprgve fra barnets hael 48—72 timer etter
fadsel. Prgven sendes sammen med opplysninger
om mors navn, fadselsnummer, adresse og
telefonnummer, fadested, tidspunkt for fadsel,
svangerskapets varighet, barnets vektog kjgnn il
Nyfgdtscreeningen ved Oslo universitetssykehus
for analyse.

Undersgkelsen forutsetter atforeldrene har fatt
informasjon om og samtykker tilundersgkelsen.
Foreldre som ikke gnsker at deres barn skal
undersgkes, melder fra til personalet ved fade-
stedet om dette. Det ma understrekes at det ogsa
finnes andre medfadte tilstander som ikke kan
pavises gjennom denne blodpraven.




Selvom etbarn virker helt friskt ved fgdselen,
kan deti sjeldne tilfeller ha en medfgdt sykdom,
f.eks feil i stoffskiftet. Jo lengre tid det gar uten
behandling, jo starre errisikoen for varige skader
og dadsfall. Det er derfor sveert viktig a fa pavist
en sykdom sa tidlig som mulig, slik at nadvendig
behandlingkan starte.

Sveert fa barn (ca etav tusen) blir fadt med

de sykdommene det undersgkes for —men for
de barna det gjelder er det veldig viktig at
sykdommen oppdages tidlig.

Analyseresultatene sendes til fadestedet. Nar
resultateter normalt, gis detingen tilbakemelding
til foreldrene. Ved mistanke om sykdom,
kontaktesforeldrene umiddelbartavlege slik

at barnet kan bli videre undersgkt. Hvis nyfadt-
screeningen mottar en prgve av darlig kvalitet, blir
foreldrene kontaktet av fadestedet og bedt om
atany preve fra barnet. Det trenger ikke bety

at det er mistanke om sykdom hos barnet.

Oppfelging av de familiene der det pavises
sykdom skjer vanligvis fra den lokale barne-
avdelingen og/eller fra Oslo universitetssykehus.
Ved analyseresultater somtyder pa sykdom,

vil resultat av oppfalgende tester normalt foreligge
innen 1-2 uker.



I sjeldne tilfeller, seerlig hos for tidlig fedte, kan det
forekomme resultater som tyder pa sykdom uten
atbarneter sykt. Oppfalgende undersgkelser som
foretas, vil raskt avklare dette.

Etter at analysene er utfart, blir resten av blod-
prgven lagret avidentifisert* i Nyfgdtscreeningens
diagnostiske biobank. Lagring av prgven gjgr det
mulig & gjenta undersgkelsen hvis det er tvilom
diagnosen, eller & supplere med andre under-
sgkelser som ikke vartilgjengelige da barnetble
fadt. Praven kan ogsa brukestil kvalitetssikring
og utvikling av nye analysemetoder. Blodprgven
destrueres etter 6 ar.

* Uten navn og fadselsdato,
men med prevenummer.



Oppbevaring og bruk

av personopplysninger
Foragjennomfare etfaglig forsvarlig nyfadt-
screeningprogram, vil det vaere behov for a bruke
opplysningene fra screeningprogrammet, inkludert
analyseresultater, legemiddelbruk eller andre
forhold som kan pavirke analyseresultatene og
evt. gjennomfgrtbehandling. Formaleter asikre
enfagligforsvarlig gjiennomfaring avunder-
swekelsene og a falge med pa kvaliteten av
behandlingen som gis for sykdommene det
undersgkes for. Opplysningene lagres permanent.

Oslo universitetssykehus er databehandlings-
ansvarlig for nyfgdtscreeningen. Som registrert
har den enkelte retttilinnsyn i opplysningene

og rett til & kreve dem slettet (se www.oslo-
universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen). Skulle
detveere registrert noe feil, omfatter rettighetene
afakorrigertopplysningene.



http://www.oslo-universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen
http://www.oslo-universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen

Undersgkelsen forutsetter atforeldrene har fatt
informasjon om og samtykker tilundersgkelsen.
Foreldre som ikke gnsker at deres barn skal
undersgkes, melder fratil personalet ved fade-
stedet om dette.

Foreldre som gnsker at barnet skal screenes, men
som ikke gnsker at prgven skal lagres, melder fra
til Nyfadtscreeningen om dette. Det finnes egne
skjema for slike meldinger som fas pa fedestedet,
eller finnes pa www.oslo-universitetssykehus.no/
nyfodtscreeningen.

Vi ber ogsd om samtykke til at blodpraven og
personopplysningene kan brukesifmkvalitets-
oppfelging og utvikling av screeningprogrammet.
Deter frivillig & delta i dette. Dersom foreldre ikke
vil samtykke, trenger de ikke oppgi noen grunn,
og det faringen konsekvenser for den behandling
barnetfar.

Blodpraverog personopplysningerfraNyfgdt-
screeningen vil ogsa kunne brukes il forskning.
Dette krever egne godkjenningerisamsvar med
vanlige reglerfor helsefaglig forskning (se www.
oslo-universitetssykehus.no/personvern).

Det undersgkes for flg. sykdommer:

Fenylketonuri (PKU) ogsa kalt Fellings sykdom, Medfadt hypotyreose
(CH), Propionsyreemi (PA), Metylmalonsyreemi (MMA), Isovalerian-
syreemi (IVA), Holokarboksylase syntasedefekt (HCS/MCD),
Biotindasedefekt (BIOT), Beta-ketothiolasedefekt (BKT), Glutarsyreuri
type 1 (GAL), Mellomkjedet acyl-CoA-dehydrogenasedefekt (MCAD),
Langkjedet 3-hydroksyacyl-CoA-dehydrogenasedefekt (LCHAD),
Trifunksjonelt proteindefekt (TFP), Meget langkjedet acyl-CoA-
dehydrogenasedefekt (VLCAD), Karnitin-transporterdefekt (CTD),
Karnitin-palmitoyltransferase |-defekt (CTP 1A), Karnitin-palmitoyltrans-
ferase Il-defekt (CTP Il), Karnitin acylkarnitin-tranlokasedefekt (CACT),
Glutarsyreuritype 2 (GA2), Maple Syrup Urine defect (MSUD),
Homocystinuri/Hypermetioninemi (HCU/MET), Tyrosinemi type | (TYR
1), Medfadt binyrebarkhyperplasi (CAH), Cystisk fibrose (CF)
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Mer informasjon

Nyfgdtscreeningen kan girad og veiledning

i tilknytning til de sykdommene det undersgkes
for. PA Nyfedtscreeningens internettside www.
oslo-universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen
finnes beskrivelse av sykdommene og informasjon
om hvordan de behandles. Pa www.helsenorge.no
kan du ogsa lese mer om sjeldne tilstander og
ulike behandlingstilbud.

Nyfgdtscreeningentlf. 02770,
e-post nyfodtscreeningen@ous-hf.no
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