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I perioden har vi fortsat overvéget effekten af de anbefalinger vedr. neonatal screening, som blev
udmeldt fra Sundhedsstyrelsen og implementeret med virkning fra 020209. Screeningen har
forlebet stort set uproblematisk. Falsk positiv raten for den udvidede screening (dvs excl PKU,
hypothyreose, og CAH) er fortsat lav og pé et niveau som ved tidligere arsberetninger (dvs. aktuelt
0,036 %). Der er som tidligere en ophobning af falsk positive i forhold til diagnosen karnitin
transporter defekt, men der er nu @&ndret pa screeningsalgoritmen pa Fereerne, hvor karnitin
transporter defekt er hyppig. Der er sdledes indfert en re-screening af bernene ved 2-4 ugers alderen
for at undgd maternelle metabolitter. Afledt af dette har vi reduceret cut-off for frit karnitin, hvilket
burde medfere faerre falsk positive. Sandt positiv raten for hele screeningen er pa 0,02% svt 1:4200
for sygdomme i den udvidede screening, og positiv praediktiv verdi ligger pa knapt 50%. Der er
aktuelt screenet ca 85000.000 nyfadte. Screening for CAH fungerer fint efter tidligere ars
tilpasning. Uzndrede forhold omkring hypothyreose screening. Som navnt i tidligere drsberetning
savner organisationen for neonatal screening for hypothyreose og CAH en overordnet struktur. Vi
har séledes kun meget begreensede data om, den endelige diagnose og hvordan det gar disse bern pa
langt sigt. Der mangler séledes en central, national klinisk koordination og opfelgning saledes, som
man har det for PKU og andre medfedte stofskiftesygdomme, og hvis vigtighed er pointeret 1
neonatal screeningsrapporten fra Sundhedsstyrelsen. Udvalget har arbejdet med at udfaerdige en
skabelon for hypothyreose og CAH, bla et opdateret spergeskema og en kvalitetsdatabase, for
tilbagemelding til SSI og DPS udvalget. Ind til videre har implementeringen stot péd
ressourcemassige udfordringer og har ikke fundet sin endelige udformning.

Logistikken, herunder i forbindelse med forsendelse af prover, som tidligere var et problem,
fungerer rimeligt, men det skal dog igen pointeres, at filterpapirblodpreverne og de efterfelgende
udredningsprover skal fremsendes snarest og opfattes som akutte med mindre andet er aftalt med
Center for Medfedte Stofskiftesygdomme (CMS).

Siden sidste arsberetning er neonatal screening for CF nu startet og har ind til videre kort
uproblematisk, inkl. de logistiske forhold. Der er identificeret det forventede antal bern, dog med en

Side 1 af 2



lidt eendret fordeling pa genotyper. Familier til nyfedte, der er fundet at vere berere, er blevet
informeret om dette via brev og tilbudt genetisk radgivning.

Ved sidste arsberetning havde udvalget netop indsendt anmodning til SST om at indfere
rutinemassig screening for SCID. Der har veret atholdt 2 meder i SST med deltagelse af udvalget.
Det er is@r de andre diagnoser end SCID, som bliver diagnosticeret ved SCID screening, som man i
SST har diskuteret relevansen af at finde. Udvalget mener, at det er relevant at identificere disse
sygdomme, og at screeningen méske mere rettelig burde kaldes neonatal screening for svaer
lymfopenier. Der har stort set ikke veret andre ankepunkter til screeningen. Naeste mede i SST er
berammet til september méned.

Udvalget har derudover diskuteret indikationen for yderligere inklusion af sygdomme 1

screeningspanelet, herunder selgcelleanemi, visse lysosomale ophobningssygdomme og
homocystinuri — der pagér en udredning af dette.

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

Udvalget holder opdatering om fagomréadet ved bernedagene 1 juni.
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