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ALDREMINISTERIET

Folketingets Sundheds- og Zldreudvalg

Folketingets Sundheds- og Zldreudvalg har den 30. september 2019 stillet fglgende
spgrgsmal nr. 292 (Alm. del) til sundheds- og seldreministeren, som hermed besvares.
Spgrgsmalet er stillet efter gnske fra Jane Heitmann (V).

Spgrgsmal nr. 292:
”Kan ministeren oplyse, hvilke europaiske lande der har indfgrt screening for cystisk
fibrose, og hvad er erfaringerne derfra?”

Svar:
Til brug for min besvarelse af spgrgsmalet har ministeriet anmodet om bidrag fra
Sundhedsstyrelsen, som oplyser fglgende.

"Screening af nyfgdte

En lang raekke lande tilbyder screening af nyfgdte for cystisk fibrose. Ifglge en euro-
paeisk opggrelse (The expansion and performance of national newborn screening pro-
grammes for cystic fibrosis in Europe. Barben et al. J Cystic Fibrosis 2017; 16: 207-
213) fra 2016 var der indfgrt nationale programmer i 17 europzeiske lande og regio-
nale programmer i 4 lande. Det drejer sig bl.a. om Norge, Finland, Storbritannien,
Frankrig, Spanien, Italien, @strig, Rusland, Holland, Polen og Portugal. |25 europzei-
ske lande screener man ikke for cystisk fibrose.

| USA, Canada, Australien og New Zealand tilbydes ligeledes screening af nyfgdte for
CF.

Screening i graviditeten

Screening fgr eller under graviditet (anlaegsbarerscreening) som nationalt program
til hele befolkningen tilbydes sa vidt Sundhedsstyrelsen er orienteret kun i Israel og i
den australske delstat Victoria, hvor det dog ikke vides, om programmet er fortsat.

Hos Ashkenazi jgder er der en szerlig genetisk ensarthed, som ggr, at 97% af tilfael-
dene af cystisk fibrose skyldes kun 5 CFTR genvarianter. Man indfgrte derfor i Israel
anlaegsbaererscreening af gravide i denne befolkningsgruppe allerede i 1999, og pro-
grammet blev senere udvidet til hele befolkningen fra 2008. En opggrelse fra Israel
(The impact of a national population carrier screening program on cystic fibrosis birth
rate and age at diagnosis: Implications for newborn screening. Stafler et al. J Cystic Fi-
brosis 2016; 15: 460-466) viste, at forekomsten af bgrn med cystisk fibrose per
100.000 levende fgdte faldt fra 14,5 til 6 efter indfgrelse af generelt tilbud om scree-
ning for fgdslen. Tidligere studier i USA, UK og Italien af effekten af anlaegsbaerer-
screening fgr/under graviditet har vist, at antal levende fgdte med cystisk fibrose re-
duceres med 50-75 %. Dette skyldes 1) at ikke alle gravide bliver gentestet, nogle gn-
sker det ikke, andre opdager graviditeten for sent, nogle gnsker ikke at fa lavet en fo-
stervandsprgve, nogle vaelger at fortsaette graviditeten, 2) at sjeeldne genmutationer
ikke bliver fanget ved screeningstesten. | ovennaevnte opggrelse fra Israel fandt man,
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ati perioden 2004-2011, hvor screeningstesten var udvidet til at undersgge for de 14
hyppigste CFTR genvarianter i befolkningen, blev 28 % af bgrn fadt med CF "misset”
pa trods af praenatal screening pga. hgjt antal ukendte eller sjeeldne genmutationer.
Man overvejer derfor at indfgre screening af nyfgdte i Israel, idet det konkluderes i
artiklen, at disse to strategier (screening under graviditeten og efter fgdslen) supple-
rer hinanden og ikke erstatter hinanden.

| Storbritannien har National Screening Committee netop vurderet genetisk screening
af gravide for cystisk fibrose og konkluderet, at det ikke bgr indfgres (Antenatal
screening for cystic fibrosis. UK National Screening Committee 2019). Den vaesentlig-
ste begrundelse er, at sammenhangen mellem CFTR genvarianterne og sygdommens
sveerhedsgrad ikke er entydig, og at det er vanskeligt at forudsige en patients sygefor-
Igb pa baggrund af generne. Den usikkerhed er acceptabel, nar det geelder nyfgdte,
fordi mange bgrn vil have gavn af screeningen i form af bedre tidlig behandling. Men i
graviditeten, hvor valget star mellem at fortszette eller afbryde graviditeten pa bag-
grund af en genetisk test, er det ngdvendigt med en hgj grad af sikkerhed.”

Jeg kan henholde mig til Sundhedsstyrelsens oplysninger.

Med venlig hilsen

Magnus Heunicke /  Zoheeb Igbal
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