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INFORMATION OM HALBLODPRQOVE

For at underspge om jeres barn har en medfpdt sygdom, der er vigtig at behandle hur-
tigst muligt, tages der 48 - 72 timer efter fgdslen en blodprgve.

Blodprgven forudsaetter, at | som foreeldre siger ja til, at den tages. Hvis | siger negj, bliver
prgven ikke taget.

Hvordan foregér det?
Blodprgven er nogle fa draber blod opsamlet pé treekpapir, som tages ved et “prik” i
huden pé ydersiden af barnets ene hael. Dette medferer sjeeldent sterre ubehag for barnet.

Hvilken betydning har pregven for dit barn?

Selvom et barn virker helt rask ved fedslen, kan det i sjeeldne tilfeelde have en medfgdt
sygdom. Det kan f.eks. dreje sig om en fgjl i stofskiftet. S& leenge barnet er i livmoderen,
er det beskyttet af sin mors stofskifte. Derfor viser den slags sygdomme sig forst efter
fodslen. Det kan ske snigende - f.eks. fordi der ophobes skadelige stofskifteprodukteri
blodet. Eller det kan ske pludseligt — f.eks. i form af stofskiftekriser, der kan true barnets
liv. Jo leengere tid der gar uden behandling, jo sterre er risikoen for barnets liv, eller for
at der kommer varige psykiske eller fysiske skader. Derfor er det af stor betydning for
barnet at pavise sygdommen og starte behandlingen hurtigst muligt.

Hvilke sygdomme drejer det sig konkret om?
P& Statens Serum Instituts hjemmeside www.ssi.dk/nyfoedte kan | finde en fortegnelse
over de sjeeldne medfpdte sygdomme der aktuelt undersgges for. Her kan | ogséa leese



naermere om de enkelte sygdomme. Enkelte eksempler pa sygdommene findes ogsé sidst

i denne information. Lider barnet af en af de omtalte sygdomme, fér | straks besked og
barnet indkaldes til yderligere undersggelse og behandling. Dette foregér i de fleste til-
feelde péa den lokale bgrneafdeling ofte i samarbejde med de klinisk genetiske afdelinger pa
Rigshospitalet og Aarhus Universitetshospital.

Hvor sikker er undersggelsen?

Da det er en sékaldt screeningsundersggelse, vil der i gjeeldne tilfeelde, isaer hos for tidligt
fpdte, kunne forekomme resultater, der tyder pa sygdom uden at dette reelt er tilfeeldet.
Neermere underspgelse, der straks vil blive foretaget, afslgrer hurtigt dette. P& samme
made kan screeningen ikke udelukke alle slags sygdomme. For det fgrste er det ikke tek-
nisk muligt at screene for alle medfgdte sygdomme, og for det andet screenes der kun for
sygdomme, hvor tidlig pavisning giver bedre behandlingsmuligheder til gavn for barnet.

(OVRIGE OPLYSNINGER

Hvad sker der med blodprgven efter undersggelserne er foretaget?
Prgven opbevares nedfrosset i den Neonatale Screening Biobank pd Statens Serum
Institut i aflaste og sikrede faciliteter. Opbevaringen af preven har fglgende formail:

1 prioritet. Til anvendelse for barn og familie. Det kan dreje sig om at gentage underspgel-
sen, hvis der senere opstar tvivl om diagnosen, eller om at supplere med andre analyser
som ikke var tilgeengelige pa fodselstidspunktet. Proven har ogsa i sjeeldne tilfeelde vist
sig at have betydning for sikker identifikation af en person, som senere i sit liv blev offer
for en ulykke, naturkatastrofe, kriminalitet o. lign. Det tilstraebes, at der altid er tilstrask-
keligt provemateriale til de ovennaevnte formal.

2 prioritet. Til anvendelse ved den Ipbende kvalitetssikring af screeningen af nyfpdte og
ved udvikling af nye analyse- og screeningsmetoder.

3 prioritet. Til anvendelse i sundhedsforskningen. Overskydende prgvemateriale i bio-
banken fungerer ogsad som en national forskningsressource af stor betydning for sund-
hedsforskningen. Forskningsmeessig anvendelse forudseetter dog altid godkendelse af
en Videnskabsetisk komité. Projekter med menneskeligt biologisk materiale skal desuden
gennemfpres i overensstemmelse med reglerne i persondataloven og efter de krav, der
er fastsat af Datatilsynet (www.Datatilsynet.dk). Desuden skal biobankens styrekomité
godkende anvendelsen til dette formal.

Den enkelte blodpreve er p& Statens Serum Institut forsynet med et kodenummer. Uved-
kommende kan derfor ikke identificere hvem preven stammer fra. Oplysninger om barnets
navn, fedselsdato, fedselsvaegt og svangerskabets varighed, samt moderens navn og cpr-
nummer, opbevares adskilt fra selve prgven.

| bestemmer over prgven pé jeres barns vegne indtil det er myndigt. S&fremt | ikke gnsker
at prgven skal kunne anvendes i sundhedsforskningen til videnskabsetisk godkendte for-
mal, kan | meddele dette til Sundhedsstyrelsens veevsanvendelsesregister.



Safremt | slet ikke gnsker, at prgven skal opbevares, skal | meddele dette skriftligt med
begge foraeldres underskrift til Dansk Center for Neonatal Screening, Statens Serum
Institut, Artillerivej 5, 2300 Kgbenhavn S. Preven vil da blive destrueret.

Se endvidere Statens Serum Instituts hjemmeside www.ssi.dk/nyfoedte.
EKSEMPLER PA MEDFODTE SYGDOMME

Hormon sygdomme

Medfpdt nedsat stofskifte (hypothyreose] skyldes utilstraekkelig dannelse af et hormon,
der regulerer barnets stofskifte. Ubehandlet medferer sygdommen dvaergveekst og hjer-
neskade. Opdages sygdommen tidligt, kan barnet udvikle sig normalt med hormonbehand-
ling i tabletform. Medfpdt nedsat stofskifte ses hos ca. 1 ud af 3.400 nyfpdte.

Cystisk fibrose

Cystisk fibrose (CF) er en arvelig sygdom domineret af dannelse af sejt og tyktflydende slim.
Dette forérsager lunge/Iuftvejs symptomer med gentagne infektioner samt problemer med
fordgjelsen. Tidlig iveerksat behandling, der bl.a. bestar i forebyggelse og intensiv behandling
af luftvejsinfektioner og fordgjelsesproblemer, forebygger alvorlige komplikationer og for-
bedrer CF-patienternes trivsel og livsudsigter. CF ses hos ca. 1 ud af 4.800 nyfpdte.

Stofskiftesygdomme

Dette er en stor gruppe af medfgdte sygdomme, som skyldes, at barnet ikke kan omdanne
visse stoffer. Sygdommene er sveere at opdage, hvis man ikke undersgger for dem, og kan
bl.a. fgre til organskader, sveert haemmet psykisk udvikling og speedbarnsdpd. Almindeligvis
bestér behandlingen af en seerlig kost, hvor man begraenser tilfgrslen af det naeringsstof,
som barnet ikke kan téle. Desuden kan der gives vitaminstilskud og medicin. Stofskiftesyg-
dommene forekommer samlet hos 1 ud af 3.000 nyfedte.

Tyder underspgelsen pa at barnet har en af sygdommene, far | straks besked og barnet
indkaldes til yderligere undersggelse og behandling pd neermeste bgrneafdeling.

Aflevér brevet med filterpapirblodprgven i en postbutik.

Kom ikke prgven i en rod postkasse.

Det er vigtigt, at filterpapirblodprgven fra nyfgdte hurtigt nar frem til SSI. Flere af de
sygdomme, barnet underseges for, debuterer fa dage efter fgdslen og kan true barnets
helbred, hvis diagnosen ikke er kendt og effektiv behandling ikke iveerksaettes.

Post Danmark tgmmer de rede postkasser 2 gange om ugen. Det betyder, at pregven kan
veaere op til 5 hverdage undervegjs.

Du skal derfor sende din prgve fra en postbutik som Quickbrev.

Informationen er udarbejdet i samrdd med Sundhedsstyrelsen.
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