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MALGRUPPE/HENSIKT

Alle nyfgdte skal ha tilbud om a bli undersgkt for 25 sjeldne sykdommer som det er viktig a starte behandling av sa raskt
som mulig. Tilbudet omfatter to endokrinologiske sykdommer, 21 metabolske sykdommer, alvorlig kombinert
immunsvikt (SCID) eller andre alvorlige T-celle defekter og cystisk fibrose.

ANSVAR
Jordmor

FREMGANGSMATE
e  Gi muntlig og skriftlig god informasjon til foreldrene (lever info som fglger med blanketten).
e Sogrg for at rekvisisjonen fylles ut ngyaktig, og at den fglger barnet ved eventuell overflytting.
e Samtykke til prgvetaking dokumenteres i Partus og pa prevekort.
e Dersom foreldrene ikke gnsker at prgven tas, skal dette pafgres prgvekortet.
e Dersom foreldrene ikke gnsker at prgven skal lagres, ma de fylle ut reservasjonsskjema. Hvis de ikke gnsker at
prgven brukes til forskning, fyller de ut skjiema pa dette. Skjema legges ved prgvekortet.
e Nyfgdtscreening- nummer noteres i Partus.

o Klistrelapp med Nyfgdtscreening - nummer tas av rekvisisjonen og limes i protokollen.
e Pase at prgven tas til riktig tid. Pr@ven skal normalt tas sa snart som mulig etter at barnet er blitt 48 timer
gammelt, og bgr tas innen 72 timer.

Lokal barneavdeling varsles umiddelbart telefonisk hvis analysesvaret gir mistanke om sykdom. Barnet innkalles til
naermere underspkelse og eventuell ngdvendig behandling settes i gang raskt. Skriftlig svar sendes deretter til
barneavdeling og fgedeavdeling.

For barn med normale prgvesvar, sendes skriftlig svar til fedestedet hver dag. Svarrapport for et barn med normalt
prevesvar bgr foreligge pa fgdestedet seneste 2 uker etter fedselen.
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