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Norsk forening fOr medisinsk genetikk er fagmedisinsk forening under Deb norske Legetorening.

Foreningen organiserer medisinske genetikere og leger i utdanning i medisinsk genetikk. Styret

NFMG har medlemmer fra alle de norske genetiske avdelingene ved liniversitetssykehusene unntatt

avdelingen ved St. Olavs Hospital. Disse medlemmene konsulterer sine lokale avdelinger ved viktige

sporsmål, herunder sporsmål som dette. Foreningen er invitert til horing via Den norske legeforening

som rar kopi av dette horingsnotatet. Notatet er styrebehandlet på vanlig måte.

Betydningen av reelt samtykke

NFMG anser informasjonen til foreldrene og utformingen av den skriftlige informasjonsbrosjyren som

svært viktig. Utforming av informasjonsmateriell av denne typen er generelt vanskelig. I dette tilfellet

er det dessuten p.t. ingen internasjonal raglig konsensus om at det er medisinsk fornuftig å utvide

nyfodsereeningen til så mange tilstander — selv om det er teknisk sett stort sett kan gjøres som deler av

den samme spektrometripakken. Denne skepsis har særlig blitt målbundet av deler av det medisinsk-

genetiske ragmiljøet, som vi tilhører. 1 informasjonsbrosjyren bør det derfor stå at det vitenskapelige

grunnlag tbr å anbefale så omfattende nyfødtsereening er mangelfullt, særlig hva gjelder den reelle

medisinske nytteverdi. Et annet spørsmål er om samtykket som den gravide kvinnen gir er et reelt

informert samtykke, jmfr. filosof Bjørn HotTmanns problematisering av dette sporsmålet i Tidskriftet

nylig (B. Hoffmann: Nyfodtsereening — mer skjult tvang? TNLF 2010; 130:291-3).



Konklusjon

Hva med screening reelt positive men  klinisk falskt  positive resultater?

Det er velkjent at biokjemisk undersokelse for metabolske sykdommer kan påvise såkalt pseudomangel, dvs.

tilsynelatende enzymmangel der biokjemiske tilleggsundersokelser som hovedregel vil avkrefte at reell enzymsvikt

foreligger. Det er mindre kjent at verifisert enzymsvikt på biokjemisk nivå ikke er ensbetydende med klinisk sykdom.

I "fyskland utvidet de for 5 år siden nyfodtscreeningen fra 3 til 14 tilstander (altså en langt mer forsiktig utvidelse enn

det som nå er planlagt i Norge), og insidensen av metabolske sykdommer okte med 92% (se E Harms et al, Deutsche

Arzteblatt Int 2011; 108(1-2): 11-22). Årsaken til dette er dels at noen reelt syke som for ikke ble diagnostisert nå blir

det, men en viktigere forklaring er antagelig at personer med biokjemisk svikt som aldri vil fore til klinisk sykdom,

også blir oppdaget! Det finnes etter hvert flere kasuistiske eksempler på slik kombinasjon av "ekte positiv biokjemisk

test" men likevel ingen sykdoM. -Ingen har kvantitert prOhlemets storrelse.

Hvorfor er slike klinisk falskt positive resultater så skumle?

Det som meget vel kan skje er at barn tester positivt. får funnet bekreflet og harnet settes deretter på diettbehandling.

Barnet holder seg friskt, og alle er fornoyde. Få tor å stoppe diettbehandlingen for å sjekke om barnet virkelig utvikler

sykdom. I neste'graviditet onsker foreldrene fosterdiagnostikk fordi de ikke onsker et barn til som er avhengig av et

såpass komplisert kostregime. Fortsatt kan imidlertid den kliniske "fasiten" være ukjent: Foreligger det virkelig en

recessiv genetisk sykdom i familien?

Hvor effektiv er egentlig behandlingen?

Metabolske sykdommer kansom annen sykdom ha ulike akorlighetsgrader. Det finnes ert gråsone av ukjent storrelse

mellom sikkert syk og sikkert frisk, og denne grasonen vil kunne bli oppaget ved screening men aldri vedklinisk

- scetaiflnient(se over)TI tiIfggJ befiaMilingen kunne'Være uleTkth avheniig aV'eninsVikfens

alvorlighetsgrad og ukjente moditiserende faktorer (for eksempel andre gener). Forkjempeme for nytiadtst;reening har

nok rett i at liv kan reddes — men til hva? I mange tilfeller vil harnet kunne leve men ikke være friskt, og enda mer

usikkert  er  lanztidsproenosen fordi gode oppfolgingsdata når det gjelder voksne med (diettbehandlet) metabolsk

sykdom nærmest er ikke-eksisterende. Det er derfor viktig at pasientinformasjonen fremhever at for en god del av

sykdommene som er inkludert i screeningen er behandlingen effektiv for å hindre dod og fidlige senfolger, men ikke

nodvendigvis i stand til å hindre komplikasjoner på noe lengre sikt.

Hvordan sikre at paret får genetisk veiledning?

Det legges opp til at barn med påvist genetisk sykdom (altså ener  at falsk positive er avklart) skal

henvises til Avdeling for medisinsk genetikk til genetisk veiledning av foreldrene. Vi er enige i dette

prinsippet, men vil gjøre oppmerksom på at tilsvarende ikke har skjedd for alle barna med Follings

sykdom. Man kan altså ikke stole på at systemene for slik henvisning til genetiker er etablert og

fungerer, men må (re-)etablere henvisningsrutiner når nyfødtsereeningen nå utvides. I det ligger at

informasjon om henvisning til Avdeling for medisinsk genetikk bør legges inn i foreldreinformasjonen

og at nyfødtscreeningen henviser direkte til medisinsk genetiker som del av rutinen. Dette bor fremgå

av forskriftene.



St ret i Norsk forening for medisinsk genetikk fraråder at såpass omfattende nyfødtsereening som det

her er snakk om, blir innført i Norge. Kun en lang mer forsiktig utvidelse av dagens pakke (Falling

sykdom og hypothyreose) er berettiget basert på dagens kunnskapsgrunnlag. Det som nå er foreslått,

må regnes som et eksperimentell tiltak med gode hensikter men usikre konsekvenser, både hva gjelder

total ressursbruk, foreldreengstelse, behandtingseffekt og ikke minst fare for overbehandling og

uberettiget fosterdiagnostikk.
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