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Hearingssvar: Endringer i forskrift om genetisk masseunder sgkelse i
forbindelse med utvidet tilbud om nyfadtscr eening

Vi viser til hering av fordlag til forskrift om endring i forskrift om genetisk
masseundersgkel se i forbindel se med utvidet tilbud om nyfadtscreening. Helse- og
omsorgsdepartementet har foreslatt & utvide listen over genetiske sykdommer som alle
nyfedte skal undersgkes for, fra 2 til 23 sykdommer. Utvidelsen er planlagt fra 1. juli i
ar, og det er bevilget midler til dette over statsbudsjettet. For at den utvidede
nyfadtscreeningen kan giennomfaresi praksis, har departementet i forslaget til
forskrift foreslétt at det for de 23 sykdommene gis unntak fra skriftlig samtykke,
genetisk veiledning og godkjenning av virksomhet.

Bioteknologinemnda har behandlet forslaget til forskrift i forbindelse med utvidet
nyfedtscreening i megtene 2. februar og 17. marsi ar. Nemnda vil spesielt trekke frem at
rapporten med forslag til utvidelse med 21 sykdommer ikke har vaat pd hering blant
fagmiljger fer utvidelsen ble vedtatt i statsbudsjettet. For flere av de foresl étte
sykdommene er det ulike syn pd om de egner seg for nyfadtscreening™

Kommentarer til utvidelsen av nyfadtscr eening

Nyfadtscreening angar i praksis alle norske familier, bade fordi man kan redde barn fra
alvorlig sykdom og fordi det kan gi baarerdiagnoser for familien. Videre kan det
innsaml ede biologiske materialet brukes til andre forma enn & gi barnet en diagnose.

Nyfadtscreeningen slik den fungerer i dag, har som utgangspunkt at det ikke er tvil om
at det er til barnets beste & bli screenet for fenylketonuri (PKU, Fallings sykdom) og

1 Blant annet er fagmiljgene ved Haukeland Universitetssykehus sterkt kritiske til en sd omfattende
utvidelse av nyfadtscreeningen, jf. felles uttalelse fra de tre klinikkene forslaget bergrer, datert 30. mars
2011.
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hypotyreose (lavt stoffskifte) ved fadselen. Ogsa bioteknol ogilovens bestemmel ser for
genetiske undersgkel ser av barn har som hovedregel at barn ikke skal gjennomga
genetiske undersgkel ser for sykdomsdi sposisjoner med mindre undersgkel sen kan
pavise forhold som ved behandling kan forhindre eller redusere hel seskade hos barnet.

Bioteknologinemnda er prinsipielt positiv til & utvide nyfadtscreeningen med alvorlige,
arvelige sykdommer som egner seg for screening av nyfadte, fordi sykdommene da kan
forebygges eller behandles med god effekt. Det er imidlertid svaat viktig at en utvidelse
skjer pa en méate som ivaretar barnets interesser s godt som mulig, og at det er liten
tvil om at undersgkelsen er til barnets beste. Sykdommene som inkluderes i
nyfadtscreening, ma derfor vaare sykdommer det ikke er tvil om egner seqg for
nyfadtscreening.

Det har i lang tid vaat arbeidet for & utvide nyfadtscreeningen med flere sykdommer,
og mange land har utvidet sin nyfadtscreening. De 21 nye sykdommene det na foreslas
a screene for, ble valgt ut av en arbeidsgruppe som har vurdert en rekke sykdommer for
nyfadtscreening basert pa nasjonale og internasjonale arbeider og vurderinger?.

Utvidet nyfadtscreening ble behandlet i Nasjonalt rad for kvalitet og prioritering i

hel setjenesten?, som stemte over om sykdommene burde screenes for obligatorisk eller
med reservasjonsrett. | arbeidsgruppen var det ogsa ulike syn pa om screeningen burde
vage obligatorisk eller ikke. Bade Radet og Helsedirektoratet har lagt arbei dsgruppens

rapport til grunn for sin behandling og anbefaling.

| brevet der Helsedirektoratet oversender rapporten til departementet, henvises det til
at det er uenighet i barnelegemiljget om behovet for utvidet nyfadtscreening.
Bioteknologinemnda kan imidlertid ikke se at Hel sedirektoratet har innhentet
synspunkter fra andre fagmiljger pa om hver og en av de foresl étte sykdommene egner
seg for nyfadtscreening.

Ett medlem i arbeidsgruppen hadde dissens pa fem av sykdommene og mente at disse
ikke fullt ut fulgte kriterier for screening og derfor ikke burde inkluderesii
nyfadtscreeningen.4 For noen av disse sykdommene har arbei dsgruppen ogsa pekt pa at

2 Anbefalinger vedrgrende utvidet nyfadtscreening og screening av gravide for alloimmun trombocytopeni
hos fosteret/nyfedte. Rapport fra arbeidsgruppe nedsatt av Helsedirektoratet mai 2008. |S-1689.
Bioteknologinemndas direkter Sissel Rogne var med i arbeidsgruppen. Hun har ikke vaat saksbehandler
pa saken under Bioteknol oginemndas behandling.

3 Nagjonalt rad for kvalitet og prioritering kom med sin anbefaling i matet 20. april 2009.

4 Ett medlem i arbeidsgruppen, Bjegrn Hof mann, reserverte seg mot at tilstandene CACT, GA2, HCU, CAH
og CF inkluderesi et utvidet screeningprogram. Hofmann deler ikke arbeidsgruppens syn pa at WHO-
kriteriene for screening er fullt ut tilfredsstilt for disse tilstandene. Se fotnote side 86 i arbeidsgruppens

rapport.
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de ikke oppfyller ale krav til &vaae et primaat screeningmal, men at de likevel ber
inkluderes.®

Verdens hel seorganisasjon har lagt felgende kriterier til grunn for & kunne anbefale
screening:
Tilstanden ber utgjere et viktig helseproblem

Det bear finnes en akseptert behandling for pasienter som har tilstanden
Diagnose- og behandlingsfasiliteter bar vagre tilgjengelige

Tilstanden bgr ha et latent eller tidlig symptomatisk stadium

Det bar finnes en egen test eller undersgkel sesmetode

Testen bar vaare akseptabel for befolkningen

N o g s~ w DN

Tilstandens naturlige forlgp, herunder utvikling fralatent til manifest fase, bar
vage adekvat forstatt
Det bar foreligge enighet om hvem som skal fa behandling

e

9. Kostnadene ved sykdomsoppsporing (herunder diagnostikk og behandling), ma
stdi et rimelig forhold til hel sevesenets samlede utgifter
10. Pavisning av tilstanden bear forekomme fortl gpende og ikke som et «en gang for

alle»-prosjekt.

Nasjonalt kunnskapssenter for hel setjenesten skriver i sin oppsummering at de ikke
finner god nok dokumentasjon pa at nyfadtscreening av de sykdommene de vurderte,
vil gi ansket effekts. Siden deres rapport ble publisert, har flere sykdommer blitt fart
inn palisten. Blant annet ble screening for cystisk fibrose ikke vurdert da
Kunnskapssenteret vurderte grunnlaget for utvidet nyfedtscreening.

Arbeidsgruppen lai sin oppsummering vekt pa at barnets beste var hovedkriterium ved
utvelgelse av sykdommer, men de ansket ogsa a forhindre langvarige og plagsomme
utredninger og & kunne forebygge nye tilfeller i familien ved &tilby fosterdiagnostikk
dersom familien gnsket det. ”

Cystisk fibrose kan sies Avagei en sagtilling fordi formalet med screening er a
forbedre sykdomsforl gpet, ikke & forebygge sykdommen. | Radet for kvalitet og
prioritering gikk et mindretall inn for reservasjonsrett for cystisk fibrose, men

5 Sykdommene CACT og GA?2 er for eksempel inkludert fordi de er en viktig differensialdiagnose til andre

primaere screeningsmal, og noen pasienter vil ha nytte av intervensjon.

6 Rapport fra Kunnskapssenteret nr 22 - 2007 - Systematisk kunnskapsoversikt. Hel seeffekt av
nyfadtscreening for medf gdte stoffskiftesykdommer. Konklusjon: Vi vet ikke hva effekten av

nyfedtscreening for medfadte stoffskiftesykdommer kan forventes a bli.
7 Arbeidsgruppen skriver i oppsummeringen (s. 87): «Det er barnets beste som er lagt til grunn som

hovedkriterium, og man vil ogsa forhindre langvarig og plagsomme utredninger og kunne forebygge nye
tilfeller i familien gjennom genetisk veiledning og prenatal diagnostikk — dersom familien skulle gnske
det.»
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obligatorisk testing for de andre. 8 Det ble ikke utdypet om dette tilsa at det burde gis
sterre grad av informasjon for denne sykdommen.

Bioteknologinemndas anbefaling

Bioteknol oginemnda mener sykdommer ikke bear inkluderesi nyfadtscreeningen og
gis unntak for genetisk veiledning og skriftlig samtykke dersom det er usikkert om
sykdommene egner seg for nyfadtscreening. | stedet ber man vurdere & ga gradvis
frem, og starte med de sykdommene som det er enighet om, at egner seg. Sykdommer
bar belyses av en rekke ulike fagmiljger far de eventuelt inkluderesi forskriften. Det
bar derfor sikres at fagmiljgene blir hert, og at endelig liste over hvilke sykdommer
sominkluderesi forskriften, vurderes separat.

Forutsetninger for nyfadtscreeningen

Departementet skriver selv i hgringsnotatet at det falger av bioteknologilovens
forarbeider at unntak fra hovedregelen om skriftlig samtykke, genetisk veiledning,
godkjenning av virksomheter og rapporteringsplikt, bare skal kunne gjares for tester
som i seg selv er ufarlige og gir sikre resultater, og for alvorlige tilstander som kan
forebygges eller behandles med god effekt, jf. Ot.prp. nr. 64 (2002-2003) s. 101. Dette
er i tréd med kriteriene til V erdens hel seorganisasjon.

Sparsmalet er om disse forutsetningene er fulgt opp i forslaget til forskrift. Dersom
forutsetningene for a mene at testene er ufarlige, og gir sikre resultater og om
behandlingen er god nok, endresi etterkant, kan det stilles sparsmal ved om det er
grunnlag for & gi unntak fra genetisk veiledning og skriftlig samtykke.

Det |&flere forutsetninger for valg av metodetil grunn for den anbefalingen

arbei dsgruppen gaom utvidelse. Dette gjelder blant annet:
Screening baseres pa metabol ske forstyrrel ser som kan pavises, og ikke ved a

screene pa genniva ved at det letes etter personer med genetiske variasjoner
som ikke viser tegn pa metabolsk sykdom

- Det bar ikke ses pa full metabolsk profil, for dette gir kjennskap til en del
sykdommer/tilstander med usikkert/ukjent forlgp og sykdommer som ikke er
tilgjengelig for behandling. | stedet bar det brukes en selektiv profil.

Ingen av disse forutsetningene kan na sporesi forslaget til forskrift, som jo vil vage
hjemmelen for a screene de nyfadte uten genetisk veiledning til foreldrene og deres
skriftlige samtykke. | merknadene til endringsforskriften star det flere steder at det ikke
er innholdsmessige endringer fra dagens forskrift. Imidlertid kan vi ikke se at dagens
forskrift har vaat pa hering, og vi finner derfor ikke merknader som viser om det er lagt
inn forutsetninger for valg av analysemetode m.v.

8 Mindretallet besto av Lars @degérd og Liv Arum, som er ogsa er leder og nestleder i Bioteknol oginemnda.
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Det er i departementets haringsnotat vist til at den tekniske utviklingen gar meget raskt
etter at sekvensering av menneskets genom ble mer eller mindre fullfart i 2000. Det er
imidlertid ikke draftet hva det vil kunne bety for nyfadtscreening.

Helsedirektoratet har nylig gitt tillatel se til bruk av genomsekvensering ved Oslo
Universitetssykehus ved mistanke om genetisk sykdom.® Dersom
helgenomsekvensering skulle bli den foretrukne metoden for nyfadtscreening, vil det
innebaae at disposisjoner for en lang rekke sykdommer og egenskaper avdekkes. Med
tiden vil da store deler av befolkningen vaare kartlagt genetisk. | USA har The
President”s Council on Bioethics utferlig beskrevet muligheten for
helgenomsekvensering av nyfadte i rapporten «The Changing Moral Focus of Newborn
Screening».1° Her varsles det nd om en alvorlig mangel pa arvakenhet og dpenhet om
grunnlaget for innfaring av nye sykdommer i nyfadtscreening i USA.

Prediktive, presymptomatiske og baarerdiagnostiske genetiske undersgkel ser av barn
bar ikke gjgres for sykdommer der undersgkel sen ikke er av helsemessig nytte for
barnet. Dette er solid slétt fast gjennom tidligere uttal el se fra bade departementet og
direktoratet (jf. bl.a. MIDIA-saken og Helsedirektoratets brev datert 15.04.2010 til
departementet og brev datert 22.12.2011 til sgker ved Oslo Universitetssykehus). Det er
derfor soadeles viktig at en forskrift som gir den lovmessige retten til unntak fra
genetisk veiledning og skriftlig samtykke, har tatt hensyn til disse forholdene. De
negative konsekvensene av forskriften kan ellers bli mye sterre enn det arbeidsgruppen
latil grunni sin vurdering av risiko og nytte ved anbefaling av utvidet nyfadtscreening.

Bioteknologiloven gir beskyttelse mot bruk av prediktiv genetisk informasjon av andre
enn helsepersonell som trenger informasjonen i diagnostisk eller behandlingsmessig
gyemed. Det stilles ogsa krav om samtykke til forskning. Dersom nyfadtscreeningen
ogsa skulle tjene andre formal, som kanskje trekker i en annen retning enn barnets
beste, kan foreldrestillit og oppsl utning om nyfadtscreeningen bli skadelidende.

Bioteknologinemndas anbefaling

Bioteknol oginemnda mener at det i forskriften ma legges inn faringer for bruk av
metoder dlik at det ikke kan avdekkes informagjon om andre sykdomsdi sposi §oner
hos barnet enn de sykdommene det skal screenes for. Det ber ogsa pases at
informasjonen om sykdomsdi sposi 5jonene som avdekkes hos barna og foreldrene,
beskyttesi trad med bioteknologiloven, og ikke benyttes til forskning uten spesifikt
samtykke.

9 Brev datert 22.12.2011 fra Helsedirektoratet til Oslo Universitetssykehus ved Dag Undlien.
10 The President’s Council on Bioethics (USA, 2008). The Changing Moral Focus of Newborn Screening.

www.bioethics.org
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Sden nyfadtscreeningen skal vaae til barnets beste, mener Bioteknologinemnda at
det ber leggesttil rette for at foreldrene direkte kan velge at blodpraven ikke lagres
etter at den er ferdig analysert.l1

Viderebruk av de nyfadtes blodpr gver og helseopplysninger

Arbeidsgruppen ba direktoratet/departementet om & avklare om det skal utarbeides
egne retningdlinjer for nyfadtscreeningens diagnostiske biobank. Dette er ikke fulgt opp
verken av direktoratet eller departementet. Tvert i mot har departementet i
heringsnotatet formulert seg pa en méate som viser at man er klar over at dette er en
svaat verdifull biobank for forskning. Foreldre skal nafainformasjon om at biologisk
materiale i noen tilfeller kan benyttes til forskning uten samtykke, og fa kjennskap til at
de kan reservere seg mot dette.

Nemnda vil her rette oppmerksomheten mot den satsingen som na foregar for a gjare
biologisk materiale og hel seinformasjon fra hel setjenesten tilgjengelig for forskning og
nagingsutvikling. 2 Nyfadtscreeningen er nylig oppfert som en egen befolkningskohort
sammen med samtykkebaserte befolkningsundersgkel ser i Folkehel seinstituttets
innspill til evaluering av bioteknologiloven. 13 Nemnda er klar over at det er ulike
oppfatninger av om bruk av lagret biologisk materiale til genetisk forskning krever
samtykke.14

Bioteknologinemndas anbefaling

Bioteknol oginemnda vil advare mot & betr akte nyfedtscreeningen som en
befolkningskohort der arlige kull av nyfedte skal felges for a se hvilke sykdommer de
utvikler. Dette vil ha karakter av a vaa e et forskningsprosjekt somer i strid med den
«kontrakten» foreldrene inngar med hel setjenesten nar de kommer med den nyfadte
for screening. Vi vil her visetil debatten som har vaat i Sverige om annen bruk av
nyfadtbiobanken, senest med en leder i Dagens Nyheter i marsi ar.’s Det ber derfor
ikke tillates forskning pa identifiserbart biologisk materiale eller genetiske
opplysninger fra de nyfadte uten et spesifikt samtykke.

Avdekking av beaerer status

Avdekking av bagrerstatus er i seg selv et viktig hensyn a vurdere ved bruk av genetiske
undersgkelser. Dette vil gjelde alle sykdommene som er foreslatt i screeningen, men det
vil gjelde spesielt mange i forbindel se med cystisk fibrose siden dette er en vanlig
bazertilstand i den norske befolkningen. Videre vil oppfglgende genetiske

11 Sverige fér foreldrene informasjon om at de kan be om at den biologiske preven ikke lagres ved afylle
ut en «Ngj-talong».

12 Se Stortingsmeldingen «Viljetil forskning» (2005), Forskningsrédets rapporter «Gode helseregistre —
bedre helse» (2008) og «Potensial for kommersiell utnyttelse av humane biobanker» (2010), samt
satsningen pa Biobank Norge.

13 Rapport fra Helsedirektoratet (februar 2011). Evaluering av bioteknologiloven. Status og utvikling pa
fagomradenei loven, s. 253.

14 Rapport utgitt av Bioteknol oginemnda (februar 2011). «God bioetikk — bedre samfunn».

151 eder i Dagens Nyheter 29.03.2011. Hemlig blodbank.
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undersgkelser av barn som kun i farste runde tester positivt for cystisk fibrose, kunne
avdekke bagerstatus hos barna og indirekte informasjon om bagerstatus ogsa der kun
én av foreldrene er bager.

For mange foreldre kan avdekking av bagrerstatus for en alvorlig sykdom by paen
mulighet til & kunne ta selvstendige valg for videre reproduksjon, for eksempel ved at
de kan be om fosterdiagnostikk og sgke abort dersom fosteret er rammet.16 For andre
kan bagrerstatus vaare noe man ikke gnsker a vite. Dersom det er usikkert ogsa etter
oppfelgende undersgkel ser om et antatt sykt barn noen gang ville blitt sykt, kan man
risikere at det i neste svangerskap tas fosterdiagnostikk og abort av fostre som aldri
ville utviklet sykdom.

Bioteknologinemndas anbefaling

Bioteknol oginemnda mener at hensynet til at foreldrene skal kjenne sin baa er status
for & kunne foreta fosterdiagnostikk i senere svangerskap, kun ber veae et
underordnet formal ved utvidet nyfadtscreening. Foreldrene ma fa informasjon om at
nyfadtscreeningen indirekte kan avdekke bag er status hos dem selv, og om at
diagnosen noen ganger er forbundet med usikkerhet. De bar fa genetisk veiledning
dersom det indirekte blir avdekket baa ertil stand.

Informasgjon til foreldrene

Informasjonen som utarbeides om nyfgdtscreeningen til foreldre, helsepersonell og
befolkningen, vil vaare instrumentell i & gi foreldrene et godt bilde av hva
nyfadtscreeningen innebager.

Bioteknologinemndas anbefaling

Informasjonen til foreldrene om screeningstilbudet ma vaar e forstaelig og omhandle
beskrivel se av sykdommene og usikkerhet knyttet til testresultat, samt informasjon
om videre oppfal ging ved eventuelle funn.

Foreldrene bar fa informasjon om nyfedtscreeningen i |gpet av svanger skapet.

Bioteknologinemnda har bedt Helsedirektoratet om afagi innspill til informasjonen
som utarbeides til foreldrene.

Oppsummering av Bioteknologinemndas anbefaling:
1. Vurderingen av &inkludere de nye sykdommene i nyfadtscreeningen burdei seg

selv vaat pa haring blant relevante fagmiljzer.
2. Sykdommer bgr ikke inkluderesi screening og gis unntak for skriftlig samtykke
0g genetisk veiledning dersom det er usikkert om sykdommene egner seg for

16 Nylig publiserte Human Genetics Commission i Storbritannia en rapport der de drgfter utstrakt tilbud

om bagertesting i forkant av graviditet.
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screening. Der det er tvil, bar det farst innhentes vurderinger av flere
fagmiljger.

Forskriften bar formuleres slik at den tar hensyn til de forutsetningene

arbei dsgruppen satte for & anbefale utvidet nyfadtscreening. Det gjelder blant
annet skjerming og detting av overskuddsinformasjon om andre
sykdomsdisposisoner hos barnet.

De genetiske disposisionene som avdekkes i nyfadtscreeningen, ma skjermes
dik at de kun er tilgjengelig for helsepersonell som trenger dem i diagnostisk
eller behandlingsmessig gyemed.

Foreldrene ma gis muligheten til & velge aikke lagre barnets blodprave etter at
den er ferdig analysert. Den vil daikkeinngdi en biobank.

Det bar ikke tillates forskning paidentifiserbart biologisk materiale eller
genetiske opplysninger fra de nyfadte uten et spesifikt samtykke.

Avdekking av bagrertilstand hos foreldrene ber kun vage et underordnet formal
med nyfadtscreeningen. Eventuell usikkerhet om diagnosen maformidles.

Foreldrene ber fainformasion om nyfadtscreeningen i |@pet av svangerskapet.

Vennlig hilsen

Lars @degérd Sissel Rogne

leder

direkter

Saksbehandler: Grethe S. Foss,
seniorradgiver
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