Til foreeldrene STATENS

Blodprove fra nyfedte




Alle nyfedte i Danmark far tilbudt at f& taget en
blodprave i haelen, som kan vise, om barnet lider
af visse alvorlige sygdomme.

Information om haelblodpreve

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

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

Denne folder giver en kort beskrivelse af formalene med heelblodprgven. En mere omfat-
tende beskrivelse findes pa Statens Serum Instituts hjemmeside ssi.dk/nyfoedte.

Hvordan foregdr det?
Blodprgven er nogle fa draber blod opsamlet pa traekpapir, som tages ved et "prik” i
huden pé ydersiden af barnets ene hzel. Dette medferer sjeeldent stgrre ubehag for barnet.

Hvilken betydning har preven for dit barn?

Selvom et barn virker helt rask ved fgdslen, kan det i sjeeldne tilfeelde have en medfedt
sygdom. Sygdommen kan vise sig snigende eller pludseligt. Jo laeengere 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& ssi.dk/nyfoedte kan | finde en mere omfattende fortegnelse over de sjeeldne medfpdte
sygdomme der aktuelt undersgges for. Her kan | ogsa lezese neermere om de enkelte syg-

domme. Ca. 1 ud af 1.000 bgrn fgdes med en af disse 18 sygdomme. Enkelte eksempler pa

sygdommene findes sidst i denne information. Lider barnet af en af de 18 sygdomme, far |
straks besked og barnet indkaldes til yderligere undersggelse og behandling.

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. P4 samme
made kan screeningen ikke udelukke alle medfgdte sygdomme. Der screenes endvidere kun
for sygdomme, hvor tidlig pavisning giver bedre behandlingsmuligheder til gavn for barnet.

Opbevaring af blodpreven

Efter undersggelserne er foretaget, opbevares prgven nedfrosset i Dansk Neonatal
Screeningsbiobank pa Statens Serum Institut i afldste og sikrede faciliteter. Se mere pa
ssi.dk/nyfoedte.

Opbevaringen af preven har falgende formal:

1. prioritet: Til anvendelse for barn og familie. Det kan for eksempel dreje sig om at sup-
plere med andre analyser som ikke var tilgeengelige pa fgedselstidspunktet, og om at
foretage sikker identifikation af en person, som senere i sit liv blev offer for en ulykke,
naturkatastrofe o.l.

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

3. prioritet: Til anvendelse i sundhedsforskningen. Forskningsmeaessig anvendelse for-
udseetter altid godkendelse af en Videnskabsetisk komité. Projekter med menneskeligt
biologisk materiale skal desuden gennemfpres i overensstemmelse med reglerne i person-
dataloven og efter de kray, der er fastsat af Datatilsynet (datatilsynet.dk). Desuden skal
biobankens styrekomité godkende anvendelsen til dette formal.

| bestemmer over prgven pé jeres barns vegne indtil det er myndigt. S&fremt | ikke gnsker
at prgven skal kunne anvendes i sundhedsforskningen til godkendte formal, kan | med-
dele dette til Sundhedsstyrelsens Veevsanvendelsesregister. Neermere oplysninger herom
findes pa sundhedsdatastyrelsen.dk.

Safremt | slet ikke gpnsker, at prgven skal opbevares, skal | meddele dette elektronisk via
borger.dk, hvor | skal bruge jeres digitale signatur (NemlD) og veelge Statens Serum Insti-
tut som modtager. Prgven vil da blive destrueret.



Eksempler pd medfedte sygdomme

Immundefekter

Sveer kombineret immundefekt (SCID) og andre alvorlige medfpdte immundefekter med-
forer livstruende infektioner hos det nyfgdte barn. Uden behandling i form af bl.a. knog-
lemarvstransplantation vil bgrn med SCID de inden for fgrste levear. Tidlig diagnostik og
behandling kort efter fgdsel inden barnet bliver sygt, giver de bedste behandlingsresulta-
ter. Alvorlige medfgdte immundefekter ses hos ca. 1 ud af 10.000 nyfgdte. Screeningen
herfor starter 1. februar 2020.

Cystisk fibrose

Cystisk fibrose (CF) er en arvelig sygdom domineret af dannelse af sejt og tyktflydende
slim. Dette forérsager lunge-/luftvejssymptomer med gentagne infektioner samt proble-
mer med fordgjelsen. Tidlig iveerksat behandling, der bl.a. bestéar i forebyggelse og intensiv
behandling af luftvejsinfektioner og fordgjelsesproblemer, forebygger alvorlige komplika-
tioner og forbedrer CF-patienternes trivsel og livsudsigter. CF ses hos ca. 1 ud af 4.800
nyfedte.

Stofskiftesygdomme

Dette er en stor gruppe af medfgdte sygdomme, som skyldes, at barnet ikke kan omdanne
visse stoffer eller har nedsat stofskifte. Sygdommene er svaere at opdage, hvis man ikke
underspger for dem, og kan bl.a. fgre til organskader, sveert haemmet psykisk udvikling og
spaedbarnsdpd. Almindeligvis bestar behandlingen af en seerlig kost, hvor man begraenser
tilfgrslen af det naeringsstof, som barnet ikke kan tale. Desuden kan der gives medicin.
Stofskiftesygdommene forekommer samlet hos 1 ud af 3.000 nyfpdte.
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