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Udvalget har holdt 2 møder.
I perioden har vi fortsat overvåget effekten af de anbefalinger vedr. neonatal screening, som blev udmeldt fra Sundhedsstyrelsen og implementeret med virkning fra 020209. Screeningen har forløbet uproblematisk og den øgning, som vi initialt så i antal af falsk positive er nu bremset op, således at falsk positiv raten er på et niveau som tidligere (dvs. ca. 0,03 %). Indførelsen af screening for biotinidasedefekt, tyrosinæmi og adrenogenitalt syndrom har ligeledes forløbet uden problemer.

Neonatal screening for CF har fortsat været diskuteret i udvalget. Udvalget har på baggrund af danske CF-centres synopsis vedr. det kliniske screeningspotentiale (se tidl. årsberetninger) og en vurdering af screeningsmetodikker og udenlandske data om screening for CF nået til den konklusion, at screening for CF i Danmark synes velbegrundet ud fra den betragtning, at en samlet vurdering af ovenstående data bringer screeningspotentialet for CF på højde med andre screeninger, der allerede er indført i DK, dvs ligger på ≥ 75-percentilen i den ACMG-score-matrix, der anvendes. Vi har kontakte Sundhedsstyrelsen med disse data og anmodet om af screening for CF indføres som rutinemæssige neonatal screening. Afgørelse foreligger ikke endnu.
SCID har været diskuteret som ny kandidat til at indgå i rutine screeningen. Udvalget har modtaget en klinisk vurdering af screeningspotentialet fra KMT-teamet på RH, som er positiv. Udvalget er i gang med at vurdere de mere screeningstekniske forhold.

IVA er en god screeningskandidat ifølge Sundhesstyrelsens tidligere rapport, men har ikke kunnet indføres pga for store falsk positiv rater. Der er nu udviklet og implementeret en teknik, hvorved  screening for IVA kan gennemføres. Dette er iværksat siden 1/12-2012. 

Som nævnt i tidligere årsberetning savner organisationen for neonatal screening for hypothyreose en overordnet struktur. Vi har således kun meget begrænsede data om, hvordan det går disse børn på langt sigt, da tilbagemeldinger til den centrale screeningsinstans (SSI) generelt mangler. Der mangler således en central klinisk koordination og opfølgning således, som man har det for PKU og andre medfødte stofskiftesygdomme og hvis vigtighed er pointeret i neonatal screeningsrapporten fra Sundhedsstyrelsen. Der er nu foreslået nogle retningslinier for dette, som aktuelt diskuteres i udvalget. De samme forhold gjaldt i en vis udstrækning for CAH-screeningen, men dette er korrigeret nu. 

Uddannelsesmæssigt er udvalget fortsat involveret ved undervisningen på U-kursus for klinisk genetik, neuropædiatri og pædiatrisk nefro-urologi.
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