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Hoyringsfrasegn om forslag til endringar i forskrift om
genetisk masseundersgking av nyfgdde

Vi visar til hgyringsbrev fra Helse- og omsorgsdepartementet som vart sendt pa hgyring den 30. april
2024 med svarfrist 7. juni 2024. Bioteknologiradet har fatt innvilga ei utsetting til 14. juni 2024. Dette
hgyringssvaret fra Bioteknologiradet vart handsama pa radsmgtet den 6. juni 2024.

Oppsummering av Bioteknologiradet si tilrading

Bioteknologiradet er prinsipielt positive til 3 utvide nyfgddscreeninga med alvorleg arvelege
sjukdommar nar desse kan fgrebyggast eller behandlast med god effekt, og stgttar departementet si
tilrading.

Bioteknologiradet ser 0g at hgyringsforslaget synleggjer nokre problemstillingar knytt til screeninga
som krev ei st@rre og breiare drgfting. Desse er ikkje unike for tilstandane i forslaget, men vil 0g vere
relevante og viktige for seinare utvidingar av nyfgddscreeninga. Problemstillingane er mellom anna
knytt til grensene for positive og negative testresultat, tilgjengelege behandlingar, og samtykke og
rett til informasjon.

Bakgrunn

Helse- og omsorgsdepartementet (HOD) tilrar ei endring i forskrifta om genetisk masseundersgking
av nyfgdde for a utvide nyfgddscreeninga med fire nye tilstandar: metakromatisk leukodystrofi
(MLD), remetyleringsdefektar, distale ureasyklusdefektar og sigdcellesjukdom. Som skildra i
hgyringsbrevet er nyfgddscreeninga regulert i ein eigen forskrift og det ma ei formell
forskriftsendring til for a inkludere nye sjukdommar i screeninga.

Helsedirektoratet har vurdert og godkjent alle dei fire sgknadane. Alle sgknadane oppfyller dei 16
grunnleggande kriteria som eit nytt nasjonalt screeningprogram skal vurderast etter. | hgyringsbrevet
stgttar Helse- og omsorgsdepartementet vurderingane til direktoratet.

Utviding av screening-programmet

26 alvorlege medfgdde tilstandar er i dag del av nyfgddscreeninga. Av desse er 24 biokjemiske testar,
medan to er genetiske testar. Den fgreslegne utvidinga av nyfgddscreeninga bestar av fire nye
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sjukdommar eller sjukdomsgruppe, der tre er biokjemiske og ein er genetisk. Relevant behandling er
tilgjengeleg for alle tilstandane. Utvidinga fgrar saleis ikkje med seg nokon nye problemstillingar.
Spgrsmal knytt til samtykke og informasjon om berarstatus vart Igfta av Bioteknologiradet da
sjukdommen spinal muskelatrofi vart inkludert i screeninga i 20211,

Metakromatisk leukodystrofi

Metakromatisk leukodystrofi (MLD) er ein alvorleg genetisk nevrologisk sjukdom som skuldast
mutasjon i ARSA-genet som gir gydelegg funksjon til enzymet arylsulfatase A. Dette gir opphoping av
skadelege stoff (sulfatider) i nervesystemet, noko som fgrer til irreversibel skade pa myelin, et stoff
som isolerer nervetradane og er viktig for normal nervefunksjon. | den mest alvorlege forma gir dette
progressivt tap av kognitive og motoriske ferdigheiter og ei svaert hgg femars dgdelegheit.

Nyfg@ddscreeninga vil nytte ein biokjemisk test av sulfatider som fgrste analyse, og deretter genetiske
testar av dei som har forhggja sulfatid-niva, for a finne dei som har MLD.

Remetyleringsdefektar

Remetyleringsdefektar er sjeldne sjukdommar som er involvert i vitamin B12-metabolismen og/eller
remetyleringen av aminosyra homocystein. Desse paverkar mellom anna viktige enzym i
sitronsyresyklusen, som er viktig for cellene si energiomsetjing. Klinisk gir remetyleringsdefektane
multisystemsjukdom tidleg i spedbarnsalderen, med etevanskar, vantrivsel, muskelsvekking og
redusert utvikling.

Alle testane som er fgreslegne inn i screening-programmet er biokjemiske testar, men DNA-testing vil
bli gjort som stadfesting av positive prgvar.

Ureasyklusdefektar

Ureasyklusdefektar er ei gruppe sjukdommar som skuldast feil i ei biokjemisk syklus som bryt ned
protein og andre nitrogenhaldige molekyl. Potensielt kan det vere feil i seks ulike enzym og i to ulike
membran-transportgrar, der alle defektane gjev ei giftig opphoping av ammoniakk i levera. Sgknaden
omhandlar dei tre siste enzyma i syklusen, som kallast dei distale ureasyklusfektane.

Det er ein biokjemisk test for dei ulike ureasyklusdefektane, der stoffa pavisast med
massespektrometri. Prgvar med unormale verdiar vil sa bli analysert med eit genpanel kor dei tre
aktuelle gena er inkludert. Screening-positive barn vil sa bli utreia vidare med fleire biokjemiske
pr@var.

Sigdcellesjukdom

Sigdcellesjukdom skuldast ein mutasjon som fgrar til ei deformering av hemoglobin-molekylet og ei
karakteristisk sigd-form pa dei raude blodcellene. Sjukdommen gir bade akutte og kroniske plager.
Alvorlege bakterieinfeksjonar og hjerneslag kan ramme bratt, medan anemi, kroniske smerter og
organskade inntreff seinare i livet.

Sigdcellesjukdom er vanlegast i Afrika sgr for Sahara, og 90 prosent av alle som fgdast med
sjukdommen bur i Nigeria, Kongo eller India. Kor mange som far diagnosen i Noreg er ukjend, men
det er rimeleg a anta at ein del av desse er fgdde i andre land enn Noreg. | fglgje sgknaden fra Helse
Sgr-Aust RHF blir det diagnostisert om lag to pasientar kvart ar i deira region.

Screeninga vil skje i to rundar med genetisk testing. Fgrst ein malretta PCR-analyse av den
sjukdomsgivande punktmutasjonen, som vil pavise dei som har to sjukdomsgivande genkopiar og
dermed vil utvikle sjukdommen. Deretter vil alle som har éin sjukdomsgivande genkopi (er berar)

1 https://www.bioteknologiradet.no/filarkiv/2021/06/2021-05-10-Bioteknologiradets-horingsvar-om-endring-i-
forskrift-for-genetisk-masseundersokelse-av-nyfodte.pdf
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gjennomga ein breiare genanalyse for a sja om den «friske» genkopien inneheld andre sjeldne
mutasjonar som kan gi sjukdom. Dei som har ein slik variant vil 0g bli rapportert som screening
positive. Friske berarar vil ikkje bli rapportert.

Bioteknologiradet si vurdering

Bioteknologiradet er prinsipielt positive til 3 utvide nyfgddscreeninga med alvorleg arvelege
sjukdommar nar desse kan fgrebyggast eller behandlast med god effekt, og stgttar departementet si
tilrading.

| handsaminga av saka sag radet at dei konkrete vurderingane rundt dei 16 screening-kriteria som
oppsummerast i Helsedirektoratet sine vurderingar ville vore til nytte, og oppmodar difor til at desse
inkluderast i framtidige hgyringsnotat.

Bioteknologiradet ser 0g at hgyringsforslaget synleggjer nokre problemstillingar knytt til screeninga
som krev ei stgrre og breiare drgfting. Desse er ikkje unike for tilstandane i forslaget, men vil 0g vere
relevante og viktige for seinare utvidingar av nyfgddscreeninga. Dgme pa slike problemstillingar er:

o Testing. Med fleire niva av testing for same tilstand, bade med gentestar og biokjemiske
testar, kan det mellom anna bli vanskelegare a definere kva som er positive og negative
testresultat. Dette er 0g problematisert i svarbrevet om MLD fra Helse Sgr-Aust som var
inkludert i hgyringsdokumenta.

o Behandling. Det er ulike typar behandling for ulike tilstandar, og det kan bli naudsynt a drgfte
korleis ein vurderer behandlingane og nytten deira i ein screening-kontekst. Til dgmes er det
ingen kvantifisert vurdering av nytte for tidleg oppdaging av sigdcellesjukdom i
hgyringsdokumenta.

o Samtykke og rett til informasjon. Nar fleire testar for fleire tilstandar blir del av screeninga,
vil mengda informasjon om til dgmes berarstatus og risikogenar auke. Korleis dette mellom
anna vil paverke dagens munnlege samtykkepraksis og kven som har rett til denne
informasjonen bgr drgftast naerare.

Med vennleg helsing
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