Utvida tilbod om

nyfpdtscreening

Alle nyfgdde skal ha tilbod om &
bli undersgkt for 26 sjeldne
sjukdommar som det er viktig a
starte behandling av sa raskt
som mogleg. Tilbodet omfattar
to endokrine sjukdommar, 21
metabolske sjukdommar,
alvorleg kombinert immunsvikt
(SCID) eller andre alvorlige T-
celle defektar, cystisk fibrose og
spinal muskelatrofi.

Undersgkinga blir giennomfert ved at det blir tatt

ei blodprove fra barnets hael 48-72 timar etter
fadselen. Preva blir sendt saman med opplysningar
om mors hamn, fedselsnummer, adresse og
telefonnummer, fodestad, tidspunkt for fadsel,
svangerskapets varigheit, barnets vekt og kjonn

til Nyfedtscreeninga ved Oslo universitetssjukehus
for analyse.

Undersgkinga foreset at foreldra har fatt informasjon
om og samtykker til undersgkinga. Foreldre som
ikkje anskjer at deira barn skal bli undersgkt, melder
fra til personalet ved fodestaden om dette. Det ma
understrekast at det ogsa finst andre medfedde
tilstandar som ikkje blir pavist giennom denne
blodprova.

Kva kan prova bety for barnet?

Sjelv om eit barn verkar heilt friskt ved fadselen,

kan det i sjeldne tilfelle ha ein medfedd sjukdom,
f.eks feil i stoffskiftet. Dess lengre tid det gar utan
behandling, dess starre er risikoen for varige skader
og dedsfall. Det er derfor seers viktig & f& pavist en
sjukdom sa tidlig som mogleg, slik at nedvendig
behandling kan starte.

Seers fa born (ca eit av tusen) blir fodd med dei
sjukdomane det undersgkes for — men for dei borna
det gjeld er det veldig viktig at sjukdomen blir
oppdaga tidleg.

Kva skjer nar analysen er utfort?
Analyseresultata blir sendt til fadestaden.

Nar resultatet er normalt, blir det ikkje gitt tilbake-
melding til foreldra. Ved mistanke om sjukdom, blir
foreldra kontakta umiddelbart av lege slik at barnet
kan bli vidare undersgkt. Viss nyfadtscreeninga
mottar ei prove av darleg kvalitet, blir foreldra
kontakta av fadestaden og bedt om & ta ny prove
fra barnet. Det trenger ikkje bety at det er mistanke
om sjukdom hos barnet.

Oppfelging av dei familiane der det blir pavist
sjukdom skjer vanlegvis fra den lokale barne-
avdelinga og/eller frd Oslo universitetssjukehus.
Ved analyseresultat som tyder pa sjukdom, vil
resultat av oppfelgjande testar normalt foreligge
innan 1-2 veker.




Kor sikker er undersgkinga?

| sjeldne tilfeller, seerleg hja for tidlig fadde, kan det
forekomme resultat som tyder pa sjukdom uten at
barnet er sjukt. Oppfolgjande undersekingar vil
raskt avklare dette.

Oppbevaring og bruk av blodprgva

Etter at analysane er utfert, blir resten av blodpreva
lagra avidentifisert* i Nyfodtscreeninga sin diagnos-
tiske biobank. Lagring av preoven gjer det mogleg

a gjenta undersekinga viss det er tvil om diagnosen,
eller & supplere med andre undersgkingar som ikkje
var tilgiengelege da barnet blei fadd. Prava kan
ogsa brukast til kvalitetssikring og utvikling av nye
analysemetodar. Blodpreva blir destruert etter 6 ar.

Oppbevaring og bruk

av personopplysningar

For & giennomfare eit fagleg forsvarlig nyfadt-
screeningprogram, vil det veere behov for & bruke
opplysningane fra screeningprogrammet, inkludert
analyseresultat, legemiddelbruk eller andre forhold
som kan paverke analyseresultata og evt. giennom-
fort behandling. Feremalet er a sikre ei fagleg
forsvarleg gjiennomfering av undersegkinga og a
folgie med pa kvaliteten av behandlinga som gis for
sjukdomane det blir undersgkt for. Opplysningane
blir lagra permanent.

Oslo universitetssjukehus er databehandlings-
ansvarleg for nyfadtscreeninga. Som registrert har
den enkelte rett til innsyn i opplysningane og rett til
a krevje dei sletta (sja www.oslo-universitetssykehus.
no/nyfodtscreeningen). Skulle det veere registrert noko
feil, omfattar rettane & fa korrigert opplysningane.

Samtykke til nyfadtscreening og til lagring
og bruk av personopplysningane
Undersgkinga foreset at foreldra har fatt informasjon
om og samtykker til undersgkinga. Foreldre som
ikkje anskjer at deira barn skal bli undersgkt, melder
fra til personalet ved fodestaden om dette.

* Uten navn og fedselsdato, men med pravenummer

Foreldre som gnskjer at barnet skal screenes, men
som ikkje enskjer at prova skal lagrast, melder fra il
Nyfadtscreeninga om dette. Det finst eigne skjema
for slike meldingar pa fedestaden, eller pa www.
oslo-universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen

Vi ber ogsé om samtykke til at blodpreva og
personopplysningane kan brukast i samanheng
med kvalitetsoppfelging og utvikling av screening-
programmet. Det er frivillig & delta i dette. Dersom
foreldre ikkje vil samtykke, treng de ikkje nemne
nokon grunn, og det far ingen konsekvensar for
den behandlinga barnet far.

Forsking

Blodpraver og personopplysningar fra Nyfadt-

screeningen vil ogsa kunne brukast til forsking.
Dette krev eigne godkjenningar i samsvar med
vanlege regler for helsefaglig forsking (sja www.
oslo-universitetssykehus.no/personvern).

Meir informasjon

Nyfedtscreeninga kan gi rad og vegleiing for dei
sjukdomane det blir undersekt for. Pa Nyfadt-
screeninga si internettside www.oslo-
universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen finnes
skildringa av sjukdomane og informasjon om korleis
dei blir behandla. Pa www.helsenorge.no kan du
ogsa lese meir om sjeldne tilstander og ulike
behandlingstilbod.

For nokre av sjukdomane er det ogsa etablert
nasjonale kompetansetilbod som kan gi rad
ogvegleiing. Sja www.helsedirektoratet.no/
funksjonshemninger for oversikt over tilboda.

Nyfadtscreeninga tif 02770,
e-post nyfodtscreeningen@ous-hf.no
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Det undersgkes for flg. sjukdomar: Fenylketonuri (PKU) ogsa kalla Fgllings sjukdom, Medfgdd hypotyreose (CH), Propionsyreemi (PA), Metylmalonsyreemi
(MMA), Isovaleriansyreemi (IVA), Holokarboksylase syntasedefekt (HCS/MCD), Biotindasedefekt (BIOT), Beta-ketothiolasedefekt (BKT), Glutarsyreuri
type 1 (GA1), Mellomkjeda acyl-CoA-dehydrogenasedefekt (MCAD), Langkjeda 3-hydroksyacyl-CoA-dehydrogenasedefekt (LCHAD), Trifunksjonelt
proteindefekt (TFP), Saers langkjeda acyl-CoA-dehydrogenasedefekt (VLCAD), Karnitin-trans-porterdefekt (CTD), Karnitin-palmitoyltransferase I-defekt
(CTP IA), Karnitin-palmitoyltransferase II-defekt (CTP II), Karnitin acylkarnitin-tranlokasedefekt (CACT), Glutarsyreuri type 2

(GA2), Maple Syrup Urine defect (MSUD), Homocystinuri/Hypermetioninemi (HCU/MET), Tyrosinemi type I (TYR I), Medfgdd binyrebarkhyperplasi (CAH),
Cystisk fibrose (CF), Alvorleg kombinert immunsvikt (SCID) og andre alvorlege T-celle defekter, 3-OH 3-metylglutaryl-CoA lyasedefekt (HMG), Spinal

muskelatrofi (SMA).
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