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Udvalgets aktiviteter i aret 2015-2016:

| perioden har vi fortsat overvaget effekten af de anbefalinger vedr. neonatal screening, som blev
udmeldt fra Sundhedsstyrelsen og implementeret med virkning fra 020209. Screeningen har
forlgbet stort set uproblematisk. Falsk positiv raten for den udvidede screening (dvs excl PKU,
hypothyreose, og CAH) er fortsat lav og pa et niveau som tidligere (dvs. aktuelt 0,0358 %). Der er
en ophobning af falsk positive i forhold til diagnosen karnitin transporter defekt, og der arbejdes
pa at eendre screeningsalgoritmen pa Faergerne, hvor karnitin transporter defekt er hyppig. Lykkes
dette kan cut-off i Danmark aendres, sa vi far faerre falsk positive. Sandt positiv raten er pa 0,02%
svt 1:4200 for sygdomme i den udvidede screening, og positiv praediktiv vaerdi ligger pa knapt
50%. Der er aktuelt screenet knapt 800.000 nyfgdte. Indfgrelsen af screening for
biotinidasedefekt, tyrosinaemi, isovalerianeacidaemi har forlgbet uden problemer. Vedr. screening
for adrenogenitalt syndrom har der — som ventet — vaeret en del falsk positive hos praemature. Der
har vaeret to falsk negative for CAH, og screeningsalgoritmen er tilpasset dette.

Logistikken, herunder i forbindelse med forsendelse af prgver, som tidligere var et problem,
fungerer nu OK. Det skal dog igen pointeres, at filterpapirblodprgverne og de efterfglgende
udredningsprgver skal fremsendes snarest og opfattes som akutte med mindre andet er aftalt
med Center for Medfgdte Stofskiftesygdomme (CMS).

Som naevnt i tidligere arsberetning savner organisationen for neonatal screening for hypothyreose
og tildels CAH en overordnet struktur. Vi har saledes kun meget begraensede data om, hvordan
det gar disse bgrn pa langt sigt, da tilbagemeldinger til den centrale screeningsinstans (SSI)
generelt mangler. Der mangler saledes en central klinisk koordination og opfglgning saledes, som
man har det for PKU og andre medfgdte stofskiftesygdomme, og hvis vigtighed er pointeret i
neonatal screeningsrapporten fra Sundhedsstyrelsen. Udvalget er nu faerdig med en skabelon for
hypothyreose, bla et opdateret spgrgeskema og en kvalitetsdatabase, for tilbagemelding til SSI og
DPS udvalget. For CAH ligger en skabelon ikke klar endnu, men afdeling GR, RH (Katarina Main)
har sagt ja til at koordinere en indsats for CAH screeningen fra 1/9-2016.

Det var for udvalget en stor succes, at neonatal screening for CF blev godkendt og nu starter 1/5-
2016. Der er sendt informationsbreve udfaerdiget med hjzelp af DPS udvalget ud til fedesteder,
klinisk genetiske afdelinger og bgrneafdelinger. For logistik etc. henvises til dette brev samt



tidligere arsberetninger.

SCID har fortsat vaeret diskuteret som ny kandidat til at indga i rutinescreeningen. Udvalget har
revurderet og tilrettet den kliniske vurdering af screeningspotentialet udfaerdiget af KMT-teamet
pa RH, og der er udfaerdiget screeningsalgoritme. En anmodning til SST om at indfgre
rutinemaessig screening for SCID er herefter blevet indsendt af udvalget. Der er berammet mgde
med SST i juni maned om de naeste skridt.

Udvalget har derudover diskuteret indikationen for yderligere inklusion af sygdomme i

screeningspanelet, herunder seglcelleanaemi, visse lysosomale ophobningssygdomme og
homocystinuri — der pagar en udredning af dette.

Uddannelsesmaessigt er udvalget fortsat involveret ved undervisningen pa U-kursus for klinisk
genetik, neuropaediatri og paediatrisk nefro-urologi.
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