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Punkt 1. Godkendelse af dagsorden

Dagsorden godkendt uden kommentarer.

Der kommenteredes dog pa den sene aflysning af det seneste mede, som blev
aflyst samme morgen, hvor medet skulle vere atholdt om eftermiddagen. Der
opfordredes til, at Sundhedsstyrelsen ogsa sender en SMS eller ringer til udval-
get, hvis madet aflyses senere end 24 timer for modestart.

Punkt 2. Orientering ved Sundhedsstyrelsen

Henrik Stig Jorgensen, ny enhedschef i Sundhedsstyrelsens Enhed for evidens,
uddannelse og beredskab (EUB) prasenterede indledningsvist sig selv. Henrik

kommer fra klinikken, hvor han har veret ledende overlaege gennem en arrak-
ke.

Sundhedsstyrelsen orienterede derefter om den patientrettede informationspjece
om brystkraeftscreening Tilbud om undersegelse for brystkraeft”. Pjecen har
veret diskuteret pa et ekstra udvalgsmede den 9. november 2017 og orienterin-
gen gjaldt sdledes den narved-endelige version af pjecen, som var blevet til-
sendt udvalgsmedlemmerne dagen forinden.

Der fremkom fra udvalget folgende principielle kommentarer til den nerved-
endelige pjece. Det ber i pjecen medtages tal for overbehandling, som 1 gvrigt
ber deles op 1 overdiagnostik og overbehandling. Det er sdledes vigtigt, at
kvinderne kender alle argumenter for og imod screeningen, og at disse fremstil-
les i sammenlignelige tal. En anden kommentar gik pa navnet pa pjecen. Pje-
cen ber hedde ’Screening for brystkraeft” og ikke “Undersogelse for bryst-
kreeft”, da der ikke er tale om en egentlig udredende undersogelse for bryst-
kreeft, men snarere en slags sigtning af malgruppen. Brugerunderseggelsen, der
udfortes i forbindelse med pjecen, viste ellers, at kvinderne ikke forstar ordet
screening. Hertil svaredes, at der ogsa er en uddannende effekt i, at borgerne
leerer hvad ordet screening betyder. Endelig gjordes der indsigelser mod maden
at beregne risikotallene pa, med forslag om at beregne disse ud fra kohorte-
undersogelser og ikke fra udenlandske RCTer.

Sundhedsstyrelsen orienterede til sidst om sin korrespondance med Danske Re-
gioner om invitationsintervallerne i tarmkreaftscreeningsprogrammet. Forste
runde af tarmkraeftscreeningsprogrammet har grundet indkeringen strukket sig
over en 4-arig periode (2014-2017). Anden runde af programmet, som opstartes
januar 2018, skal, ud fra de faglige anbefalinger, gennemfores over to ar. Dan-
ske Regioner har i den forbindelse bedt om, at bufferperioden for indkaldelses-
intervallet sattes op fra +-3 maneder til +-6 maneder. Sundhedsstyrelsen har
udbedt Danske Regioner om en sagsfremstilling, hvor anmodningen og de fag-
lige konsekvenser heraf belyses, forud for at der kan tages stilling til henven-
delsen. Denne er endnu ikke modtaget.

Der spurgtes i forlengelse heraf til, hvorvidt udvalget skulle drofte cut-off vaer-
dierne i tarmkreftscreeningsprogrammet. Dette, ikke mindst grundet, at ande-
len af anormale provesvar og falsk positive er hgjere 1 det danske tarmkreeft-
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screeningsprogram end oprindeligt forventet, ligesom der foreligger tal fra Hol-
land og England om forholdet mellem sensitivitet og specificitet af iFOBT. Der
svaredes hertil, at det er bedst at vente med at drofte cut-off vaerdierne til ande-
len af falsk negative for det danske screeningsprogram foreligger. Altsa, nar 2.
screeningsrunde er afsluttet. S& kan man opgere bade falsk negative og falsk
positive og vurdere ratioen ud fra danske forhold.

Punkt 3. Videre dreftelse af forslag om indferelse af neonatal screening for
sveer kombineret immundefekt (SCID)

Sundhedsstyrelsen havde forud for medet udsendt en opdateret sagsfremstilling
til udvalget som grundlag for en endelig dreftelse. Dertil sendtes ogsa et flow-
diagram over forventede resultater af neonatal screening for SCID, samt et re-
sponsum herom fra Dansk Peadiatrisk Selskab (DPS), som har rejst forslaget.

Der var til dette punkt inviteret tre udefrakommende eksperter pd omradet:

e Allan Meldgaard Lund, Overlege, Center for Medfedte Stofskiftesyg-
domme pé Rigshospitalet og formand for DPS’ udvalg for screening og
genetik, overlaege

e Carsten Heilmann, Overlage, Professor, Rigshospitalets enhed for pee-
diatrisk haematopoietisk stammecelletransplantation

e David Hougaard, Overlege, Center for neonatal screening pa Statens
Serum Institut (SSI).

Indledningsvist dreftedes UK National Screening Council’s indstilling, som var
blevet fremsendt af et udvalgsmedlem til udvalget forud for medet. UK finder,
at der endnu er for mange ubekendte (antal falsk positive og TREC) til, at man
vil igangsette et nationalt screeningsprogram for SCID, og man vil derfor forst
opstarte et storre valideringsstudie. Hertil kommenterede DPS og SSI, at eng-
leenderne har tradition for at veere mere konservative end andre lande pé det ne-
onatale screeningsomrade og at UKs forbehold ogsa skyldtes deres organisato-
riske set-up med mange regionale enheder — modsat i Danmark, hvor man kun
analyserer provesvarene og udreder patienterne ét sted (SSI og Rigshospitalet).

Udvalget fortsatte derefter med at sperge ind til fordelene ved at fa en tidlig di-
agnose ved de forskellige sygdomme, der screenes for i SCID-programmet (se
diagrammets lyserade bokse, bilag 22).

SCID Disse bern vil have stor gavn af en tidlig diagnose, idet
knoglemarvstransplantationen kan pabegyndes tidligere,
hvilket oger deres overlevelse fra 40 % til 90 %. Disse
bern vil efterfolgende fa et godt liv.

Combined Im- Disse bern bliver forst diagnosticeret, nar de er 2-3 ar og
munodeficiency har forinden typisk haft meget sygdom og trivselspro-
blemer. En tidlig diagnose betyder for disse bern, at for-
aldrene undgar en lang diagnostisk odyssé og at en be-
handling kan sattes 1 gang, som kan styrke deres immun-
forsvar, ligesom barnene kan undga at blive MFR-
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vaccineret, hvilket er kontra-indiceret og muligt fatalt.

Ataxia teleangiec- | Ubehandelig, men sjelden og lidelsesfuld sygdom, som
tacia oftest opdages i 6-7 ars alderen. Tidlig diagnostik kan gi-
ve foreeldrene mulighed for preenatal screening ved ny
graviditet.

22ql11 (Di Geor- Meget kompleks sygdom med mange forskelligartede

ges syndrom) manifestationer. Nogle af disse er alvorlige og vil ube-
handlet have en darlig prognose, hvis de ikke opdages
tidligt. Det kan fx vare nyre, hjerte eller karmisdannelser,
som i mange tilfaelde vil kunne opereres succesfuldt.

Der er ingen kurativ behandling for sygdommen, men
bernene vil fa gavn af at blive fulgt fra starten pa en hojt
specialiseret afdeling, som kan varetage deres mangear-
tede helbredsproblemer, herunder bl.a. tidlig talepeedago-
gisk intervention og diztetisk radgivning.

Trisomi 21 Diagnosen fastslas i langt de fleste tilfeelde allerede tidligt
i forlebet, og identifikation via SCID screening skennes
ikke at betyde fra eller til.

Sekundeer Det vil for denne gruppe af bern ikke betyde det store at
lymfopeni blive diagnosticeret tidligt, men man vil kunne folge dem
indtil deres immunsystem er normaliseret.

Praemature (forbi- | Det vil for denne gruppe af bern ikke betyde noget at bli-
géende lymfopeni) | ve diagnosticeret tidligt.

Der spurgtes herefter til cut-off vaerdier og den deraf folgende trade-off mellem
falsk positive og falsk negative svar. Hertil svarede eksperterne, at det man
primart vil undgé er falsk negative, men at man heller ikke skal sette cut-off sa
hejt, at andelen af falsk positive bliver for stor. I screeningsprogrammet for
SCID har man i Sverige og USA typisk haft en cut-off verdi pa 25, men man
kan godt satte veerdien ned til 6-7, hvis man kun vil finde SCID, mens at med
en vaerdi pa ca. 10 ogsa vil kunne finde nyfedte med Combined Immunodefici-
ency. Det vides ikke, hvor meget man reducerer antallet af falsk positive ved at
sette cut-off vaerdien ned. Det bemarkedes hertil fra et udvalgsmedlem, at pro-
grammet med en cut-off verdi pa 25 snarere burde hedde screening for alvorlig
lymfopeni end screening for SCID.

Der spurgtes videre til, hvor ofte SSI justerede pa cut-off veerdien. Hertil svare-
de SSI, at i udgangspunktet kerer man 3 ar ad gangen med samme vardier, men
hvis der viser sig uventede resultater i form af fx for mange falsk positive, vil
man overveje at justere tidligere.

Der spurgtes videre til monitorering og tilgengelighed af data for fund, samt
falsk positive og falsk negative, ikke kun i SCID programmet, men ogsé for de
17 andre sjeldne sygdomme, som der screenes for i PKU-testen. Hertil svare-
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des, at der ikke findes en arlig monitoreringsrapport pa omradet, men at det
overvejes at oprette en hjemmeside i regi af SSI, hvor resultaterne kan rapporte-
res. Ellers sker monitoreringen af det neonatal screeningsprogram primeert i re-
gi af DPS i samarbejde med SSI.

Der spurgtes til gkonomien i programmet. Det vil koste ca. 6 mio. dkr. at indfe-
re screeningen. Hertil kommer, at man med screeningsprogrammet vil knogle-
marvsoperere flere bern for SCID, som ellers ville vaere dede forinden. En sé-
dan operationen koster typisk 2 mio. dkr. Det er dog billigere at operere barnet
jo tidligere diagnosen er stillet. Fratreekkes skal ogsa de ressourcer, der, ved
fravaer af screening, bruges pé at diagnosticere barnet. Nar der ikke screenes,
vil det nyfedte barn med SCID saledes typisk have et langt udredningsforleb,
hvor det er indlagt pa hospitalsafdelingen med deraf folgende omkostninger.

Der spurgtes endvidere til andelen af falsk positive, som reelt er de 49, som har
en negativ flowcytometri (se diagram, bilag 22). Et (falsk) positivt svar skaber
angst og bekymring hos foraldrene, indtil svaret afkraftes og kan have ind-
virkning pa foreldre-barn relationen. Hertil svaredes, at man hurtigt vil fi af-
kreeftet et eventuelt falsk positivt resultat og at der typisk gér hgjst 5 dage. Det
vil sige, at ventetiden er relativ kort. Klinikerne har heller ikke erfaringer med,
at foreldrene efterfolgende henvender sig med reaktioner pa de falsk positive
svar. Der tages en snak med alle foreldrene om arsagerne til det falsk positive
svar. Et udvalgsmedlem pointerede, at der i samtalerne ber vere et oget fokus
pa de psykologiske aspekter af at modtage et falsk positivt svar.

Afslutningsvist spurgtes der til, hvilke andre lande, der har indfert eller overve-
jer at indfere et nationalt screeningsprogram for SCID. Hertil svareredes, at
Norge begynder at screene 1. januar 2018, mens man i Sverige sandsynligvis
igangsatter screeningsprogrammet i lobet af 2018. Holland er ogsa langt i pro-
cessen. Englenderne vil som tidligere nevnt forst gennemfore et storre valide-
ringsstudie, forend de beslutter sig for om programmet skal igangsettes.

Efter en kort pause, hvor de tre SCID eksperter forlod udvalgsmedet, tog man
en runde for at here udvalgsmedlemmernes indstilling til at indfere et nationalt
screeningsprogram for screening af SCID hos nyfedte. Flertallet af udvalgets
medlemmer var positivt indstillet overfor at indfere neonatal screening for sver
kombineret immundefekt (SCID) i Danmark. Dette, serligt pd grund af den
gavn, som nyfedte med SCID og Combined Immunodeficiency vil have af at
blive diagnosticeret tidligt. Om end der udtryktes bekymring for antallet af
falsk positive, uvisheden om den optimale cut-off vaerdi, samt manglen pa evi-
dens 1 forhold til precis, hvilke af diagnosticerede nyfedte, der vil have gavn af
en tidlig diagnose.

Udvalget understregede vigtigheden af at monitorere screeningsprogrammet og
at gore resultaterne offentligt tilgengelige.

Udvalget tilfgjede til processen vedr. SCID, at det var meget hjelpsomt at have
flow-diagrammer og gerne en for hver cut-off veerdi. Der opfordredes til, at an-
sogere til nye screeningsprogrammer pa forhand udfylder et lignende flowdia-
gram. Det er tillige hjeelpsom at fa adgang til de originale referencer og data,
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som bruges i ansggningen, sd man selv kan orientere sig i de relevante studier.
Der blev efterspurgt et afsnit i fremadrettede evidensgennemgange med op-
summering hvor ogsa styrken af den fundne evidens fremgar.

Udvalget papegede afslutningsvist, at behandlingen af ansegningen om SCID i
udvalget ber ses som en leringsproces til de fremtidige ansegninger om nye
screeningsprogrammer.

Punkt 4. Orientering om status pa opdatering af Sundhedsstyrelsens anbe-
falinger vedrerende screening for livmoderhalskrzeft

Marlene Ohrberg Krag, Sundhedsstyrelsen, orienterede om status pa opdatering
af Sundhedsstyrelsens anbefalinger vedr. screening for livmoderhalskreft, her-
under de veasentligste endringer i forhold til de nuvarende faglige anbefalin-
ger.

Anbefalingerne er lige nu i offentlig hering. Sundhedsstyrelsen forventer at ud-
sende de opdaterede anbefalinger vedrerende screening for livmoderhalskreeft
primo 2018.

Punkt 5. Kommende meoder

Neste mede i udvalg for nationale screeningsprogrammer atholdes den 20.
marts 2018, kl. 13:00-16:00 i Sundhedsstyrelsens medelokale 501.

Sundhedsstyrelsen meddelte under dette punkt, at udvalget nu havde eksisteret i
mere end to ar og at der i kommissoriet til udvalget angives, at medlemmerne af
udvalget skal genudpeges efter to ar.

Sundhedsstyrelsen vil anvende denne lejlighed til ogsa at genbesgge kommisso-
riet for at se om der forhold i kommissoriet, som ber @ndres eller tilpasses.
Sundhedsstyrelsen forventer i starten af det nye ar at skrive ud til de respektive
organisationer med henblik pa genudpegninger.

Sundhedsstyrelsen udbad sig i den forbindelse kommentarer fra udvalgets med-
lemmer om udvalgets arbejde. Nogle medlemmer gjorde opmarksom pa, at ud-
valget ved opstarten var blevet stillet i udsigt, at der skulle udarbejdes en uvil-
dig evidensvurdering ved GRADE-metoden for hver ny ansegning om et natio-
nalt screeningsprogram. Det har ikke veret tilfaeldet. Andre papege at ressour-
ceforbruget ved sddan en tilgang skal overvejes.

Andre medlemmer henviste opmarksomheden pa, at udvalget har brugt det me-
ste af sin tid pa at behandle forslag om nye screeningsprogrammer og har kig-
get meget lidt pa de eksisterende screeningsprogrammer. Om der var nogle af
disse, der skulle udgé eller drosles ned. Monitoreringen af disse programmer
navntes ogsd som et vigtigt punkt.
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Det blev foreslaet at gennemga de hidtidige erfaringer omkring arbejdet ved
behandling af forslag om nye screeningsprogrammer i forhold til optimering af
arbejdsprocessen.

Der spurgtes afslutningsvist til de pranatale screeningsprogrammer og om
hvorfor disse ikke 14 inde under udvalgets omrade.

Punkt 6. Eventuelt

Intet til eventuelt. Kun ensket om en god jul og et godt nytar.
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