Genetisk masseundersokelse

av nyfedte

Grethe S. Foss

NYFODTE UNDERSOKES i dag for
Follings sykdom (fenylketonuri, PKU) og
lavt stoffskifte (hypotyreose). Med tidlig
behandling vil barna som har disse syk-
dommene, unnga & bli alvorlig syke. Flere
sjeldne, alvorlige genetiske sykdommer
kan ogsé undersgkes kort tid etter fadselen
og behandles med god effekt. Siden alle
nyfadte skal testes, angér nyfadtscreening
alle norske familier.

Helse- og omsorgsdepartementet har
foreslatt & utvide dagens nyfedtscreening
med 21 nye sykdommer. For 4 kunne gjen-
nomfore dette i praksis, har departementet
i forslaget til endring i forskrift om gene-
tisk masseundersgkelse foreslatt at det gis
unntak fra skriftlig samtykke, genetisk vei-
ledning og godkjenning av virksomhet.
Bioteknologinemnda ga sitt innspill til
heoringen om utvidet nyfedtscreening i
april i ar. Helse- og omsorgsdepartementet
hadde planlagt & utvide screeningen fra 1.
juli i &r, men utvidelsen er utsatt.

Uenighet om sykdommene

Det er uenighet i fagmiljoene om hvorvidt
alle de 21 nye sykdommene egner seg for
screening av nyfedte. Det vil si om det er
god nok kunnskap til & vite om barna egent-
lig ville blitt syke, eller om de ville vert
friske ogsd uten behandling. Bioteknologi-
nemnda er prinsipielt positiv til & utvide
nyfedtscreeningen, men mener at rappor-
ten med forslag til utvidelse med 21 syk-

dommer burde vert pa heringifagmiljoene,
og at man bor starte med de sykdommene
det er enighet om.

Metoder for undersgkelsen

Utvalget som utredet utvidet nyfodt-
screening, frarddet 4 benytte gentester i
screeningen, og anbefalte i stedet & méle
mengden av utvalgte proteiner og stoff-
skifteprodukter i blodprgven. Andre meto-
der kan om kort tid bli aktuelle, som kart-
legging av hele arvestoffet til de nyfedte.
Bioteknologinemnda mener metoden som
skal benyttes, ikke ber avdekke andre
sykdomsdisposisjoner enn de sykdommene
det skal testes for.

Hva skjer med blodpreven etterpa?

Et annet spersmil som Bioteknologi-
nemnda og andre har tatt opp, er hva som
skal skje med blodprovene etter at de har
vaert brukt til 4 analysere for de gitte syk-
dommene. Skal de benyttes videre til forsk-
ning, og skal man i sa fall sporre foreldrene
om lov til det?

Fra 2004 begynte man & lagre blodpre-
vene til de nyfadte, s flere hundre tusen
blodprever fra nyfodte er nd samlet i en
biobank. Forskere kan sgke om tillatelse fra
en regional etisk komité (REK) til & benytte
informasjon og biologisk materiale til
forskningsprosjekter uten at man mé
kontakte foreldrene pé nytt. Spersmalet er
om dette er i trdd med intensjonen og

Ved a teste barn el alvorlige sykdommer
‘t etter fedselen handlingen starte med
én gang, slik at de unngar a bli alvorlig syke.
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forutsetningen for undersgkelsen.

Fordi nyfedtscreeningen skal veare til
barnets beste, mener Bioteknologinemnda
at det bor legges til rette for at foreldrene
skal kunne velge om blodpreven skal lagres
eller destrueres nar den er ferdig analysert.
Destrueres proven, vil den ikke kunne gi
konsekvenser for barna senere i livet. Hvis
foreldrene kan velge, vil flest mulig fole seg
trygge nok til  la barnet bli undersgkt.

Retningslinjer
Utvalget som utredet utvidet nyfodt-
screening, ba Helsedirektoratet og Helse-
og omsorgsdepartementet om & avklare om
det skal utarbeides egne retningslinjer for
forskning pé nyfedtscreeningens biobank.
Dette ble ikke fulgt opp hverken av direkto-
ratet eller departementet.
Bioteknologinemnda advarer mot &
betrakte nyfodtscreeningen som arlige kull
av nyfedte som skal folges for & se hvilke
sykdommer de utvikler. Dette vil ha karak-
ter av & veere et forskningsprosjekt som er i
strid med den «kontrakten» foreldrene
inngar med helsetjenesten nar de kommer
med den nyfedte for screening. Nemnda
mener det ikke ber forskes pa identifiser-
bart biologisk materiale eller genetiske
opplysninger fra de nyfedte uten et spesi-
fikt samtykke. ¢

Les Bioteknologinemndas uttalelse pa
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