Sundhedsudvalget 2023-24
SUU Aim.del - Bilag 390
Offentligt

Forslag til forbedring af det praenatale
undersggelsestilbud for cystisk fibrose i Danmark

ved anlaegsbzererundersggelse og eventuel genetisk radgivning og fosterundersggelse

Resumé

Cystisk Fibrose er en alvorlig, uhelbredelig og livsforkortende multiorgansygdom, og den hyppigste alvorlige arvelige
sygdom i Danmark. 3 pct. af befolkningen - ca. 150.000 danskere - er raske anlaegsbarere af sygdommen, oftest uden at
vide det, fgr de far et barn med cystisk fibrose. Det ggr 1-2 foraeldrepar hver maned. Det er selvom undersggelser og
erfaringer viser, at givet valget, vaelger langt de fleste foraeldrepar den alvorlige sygdom fra i graviditeten.

Genet, som er arsag til sygdommen, har vaeret velkendt siden 1989. Derfor er det muligt at undersgge for sygdommen
med stor ngjagtighed allerede i fosterstadiet gennem anlaegsbzarerundersggelse af foraeldrene og eventuel efterfglgende
forsterundersggelse, hvis begge foraeldre viser sig at vaere anlaegsbaerere af sygdommen.

Sadan praenatalt undersggelse for cystisk fibrose praktiseres da ogsa allerede i dag i bade offentligt og privat regi, men er
et forebyggelsestilbud kun forbeholdt ganske fa familier. Det er de familier, der allerede kender til cystisk fibrose i
familien (hgjrisiko) eller familier, hvor en ultralydsscanning - typisk ved 2. trimesterscanningen / misdannelsesscanningen
i uge 20 - giver mistanke om cystisk fibrose pga. fund i tarmene hos fosteret. 99 % af alle gravide i Danmark deltager i
dette offentlige forebyggelsestilbud for alvorlige sygdomme og misdannelser, men kun et fatal af fostre med cystisk
fibrose udviser fysiske tegn pa sygdommen i uge 20.

Ogsa forzeldrepar, der selv kgber sig til en privat undersggelse for arvelige, alvorlige sygdomme som fx cystisk fibrose - i
udgangspunkt de mest ressourcestaerke borgere - tilbydes efterfglgende offentlig fosterundersggelse for cystisk fibrose,
hvis den privatindkgbte undersggelse giver mistanke herom.

Ved at udvide malgruppen for det offentlige praenatale undersggelsestilbud for cystisk fibrose ved
anlaegsbaererundersggelse af foraeldre og eventuel efterfglgende fosterundersggelse for cystisk fibrose til alle kommende
forzeldrepar, vil alle fa mulighed for at kunne traeffe et informeret valg den alvorlige, uhelbredelige sygdom hos et
kommende barn; Ikke - som i dag - kun et fatal af kommende forzeldre, og de, der har ressourcerne til selv at tilegne sig
denne viden privat. Det vil bidrage til reproduktiv autonomi for den enkelte/det kommende foraeldrepar, men ogsa
mindske ulig adgang til sundhedstilbud af hgj kvalitet i henhold til Sundhedsstyrelsens retningslinjer for fosterdiagnostik.

@nsker det kommende forzeldrepar at gennemfgre graviditeten, vil viden om cystisk fibrose hos et kommende barn give
familien mulighed for at forberede sig godt pa behandling og sygdommens indflydelse pa hverdag, familieliv og
livsudsigter, altsa bidrage til mestring af sygdommen og dens behandling.

Udgifterne til et forbedret forebyggelsestilbud for cystisk fibrose til alle gravide i Danmark ved anlagsbaererundersggelse
og eventuel genetisk radgivning og fosterundersggelse ved mistanke om cystisk fibrose er estimeret til knap 39,5 mio. kr. i
etablering og drift i ar 1, efterfulgt af ca. 12 mio. kr. i arlig drift, nar forebyggelsestilbuddet er implementeret.

Om cystisk fibrose og behandling

Cystisk fibrose er en medfgdt, uhelbredelig og livsforkortende multiorgansygdom med store konsekvenser for hverdag,
helbred og livsudsigter for bade den syge og de pargrende. Sygdommen byder pa en omfattende behandling i
dagligdagen og i hospitalssystemet og har pt. en gennemsnitlig levealder pa 40-50 ar. Samtidig er det dokumenteret i
flere internationale undersggelser, at angst og depression er vasentligt mere forekommende hos personer med cystisk
fibrose og deres pargrende, end hos normalbefolkningen?.

| Danmark er der over 200 bgrn og 300 voksne, der lever med cystisk fibrose, og der fgdes i gennemsnit 1-2 bgrn med
sygdommen om maneden. Sygdommens kendetegn er sejt slim i lunger og mave-tarmsystem, hoste og gentagne
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lungeinfektioner, darlig fordgjelse og hgjt saltindhold i sveden. Pa grund af det seje slim er lungerne modtagelige for
bakterier, som over tid gdelaegger lungefunktionen.

Behandlingen af sygdommen bestar af hjemmebehandling med slimlgsnende inhalationer, lungefysioterapi, tilskud af
fordgjelsesenzymer til alle maltider og antibiotikabehandling ved bakterier i lungerne. Hertil kommer hyppige
hospitalskontroller samt indlaeggelser i forbindelse med antibiotikabehandling og andre af sygdommens
komplikationer. Sygdommens alvorlige karakter kraever specialuddannede laeger og andet faguddannet personale, og
derfor behandles cystisk fibrose pa to Cystisk Fibrose Centre pa Rigshospitalet og Aarhus Universitetshospital.

| disse ar udvikles der en reekke nye behandlinger til cystisk fibrose, som modificerer den grundlaeggende defekt, som er
arsag til cystisk fibrose (se naeste afsnit), frem for at behandle symptomerne som hidtidige behandlinger. Det er dog ikke
alle med cystisk fibrose, der har gavn af de nye behandlinger. Samtidig er der stor forskel pa, hvordan sygdommen
pavirker den enkeltes helbred og livsudsigter. Flere med cystisk fibrose forventes med de nye behandlingsmuligheder at
kunne leve et godt og aktivt liv trods sygdommen, men desvarre ikke alle. Dette vil ogsa fortsat kraeve en livslang
behandling af sygdommen, da ej heller de nye behandlinger er helbredende. Samtidig er eventuelle bivirkninger og
langtidseffekterne af den nye behandling endnu ukendte.

Arvelighed for cystisk fibrose

Cystisk fibrose skyldes genforandringer i CFTR-genet. CFTR-genet koder for et protein i cellemembranen, som er ansvarligt
for transport af salt (klorid) ind og ud af cellerne. Denne transport er med til at regulere vandstanden pa overfladen af
cellernes yderside. En defekt i dette protein kommer derfor primaert til udtryk i de slimproducerende kirtler med tykt, sejt
slim i flere af kroppens organer, men sygdommen kan ogsa pavirke andre dele af kroppen, fx led og knogler.

Cystisk fibrose er den hyppigste autosomale recessive sygdom i Danmark (vigende arvegang). Et barn udvikler saledes
cystisk fibrose, hvis begge foraeldre er anlagsbaerere af CFTR-genet, der leder til sygdommen, safremt begge foraeldre
giver denne genforandring i videre til barnet.

At vaere anlaegsbarer af cystisk fibrose giver i sig selv ikke cystisk

fibrose. Det kraever to forandrede CFTR-gener for at udvikle

sygdommen; ét fra mor og ét fra far. Selv hvis begge foraeldre er

raske anlaegsbaerere af cystisk fibrose, er det altsa ikke givet, at . Rk s
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Figur 1: Arvegang ved cystisk fibrose

Fosterdiagnostik for cystisk fibrose i dag

I Danmark er gravide i over 20 ar blevet tilbudt undersggelse for cystisk fibrose i form af fostervandsprgve og genetisk
udredning, hvis tarmfund ved en ultralydsscanning giver mistanke om sygdommen hos fosteret. Ultralydsscanningen sker
typisk ved 2. trimester (Misdannelsesscanningen i uge 20), og er et offentligt praenatalt forebyggelsestilbud for alvorlige
sygdomme og misdannelser, som ca. 99 % af alle gravide i Danmark deltager i.

Desveerre er det langt fra alle fostre med cystisk fibrose, der ved ultralydscanning udviser fysiske tegn pa sygdommen i
tarmene?. Derfor er ultralydsscanning alene ikke en effektiv metode til at undersgge for cystisk fibrose hos et foster, men
det er det eneste praenatale forebyggelsestilbud for cystisk fibrose, som langt de fleste gravide tilbydes i Danmark i dag.

2 D’Amico et.al. “Outcome of fetal echogenic bowel” 2020, beskriver, at cystisk fibrose ses hos 2,2 % af fostre med isolerede ekkogene tarme i
ultralydsscanning, og blandt fostre med cystisk fibrose, fandt man ekkogene tarme hos 50-80%.



En mere ngjagtig metode for at undersgge for cystisk fibrose hos et kommende barn, er en anlaegsbarerundersggelse af
de kommende forzeldre efterfulgt af eventuel fosterundersggelse, fx ved fostervands- eller moderkageprgve. Her
undersgges foraeldrene for de genforandringer, der medfgrer cystisk fibrose (anlaegsbaererundersggelse). Hvis bade mor
og far viser sig som anlaegsbaerere for cystisk fibrose, tilbydes foraeldrene genetisk radgivning og fosterundersggelse for
cystisk fibrose.

Sadan praenatal undersggelse for cystisk fibrose er fuldt lovligt og praktiseres allerede i dag i bade privat og offentligt regi,
men det er desvearre et forebyggelsestilbud for den alvorlige arvelige og uhelbredelige sygdom, der kun er tilgeengeligt
for fa kommende foraeldrepar. Det er foraeldrepar, hvor cystisk fibrose allerede er kendt i familien (hgjrisiko), eller de
foraeldre, hvor der er mistanke om cystisk fibrose hos fosteret pa baggrund af tarmfund ved ultralydsscanning. | tilfeelde
af, at begge foraeldre viser som anlaegsbaerere af cystisk fibrose, tilbydes det kommende foraldrepar efterfglgende i dag
fosterdiagnostik og genetisk radgivning med henblik pa at afklare, om fosteret har cystisk fibrose eller e;j.

Anlaegsbaererundersggelse for flere alvorlige sygdomme kan ogsa tilkgbes privat, herunder for cystisk fibrose. Det
praktiseres ogsa i Danmark i dag, men er et sundhedstilbud for de mest ressourcestarke borgere. Kendskabet til sadanne
undersggelser er generelt lavt i den danske befolkning?.

| tilfzelde af at en privattilkgbt undersggelse giver anledning til mistanke om cystisk fibrose, vil det kommende
foraeldrepar ogsa komme i malgruppen for et offentlige praenatale forebyggelsestilbud for cystisk fibrose. Se pranatale
forebyggelsestilbud for cystisk fibrose og malgrupper i figur 2.

Figur 2: Preenatale forebyggelsestilbud for cystisk fibrose og mdlgrupper

Gravide med fostre med cystisk fibrose

Par takker nej til Forebyggelsestilbud Foraeldrepar, der Forzeldrepar, hvor Foraeldrepar, der
offentlige preenatale med ultralyds- allerede har kendt ultralydsscanning efter privat indkgbt
forebyggelsestilbud scanning viser ingen forekomst af cystisk giver mistanke om undersggelse har
for alvorlig sygdom fysiske tegn pa fibrose i familien cystisk fibrose ved mistanke om cystisk

<1% cystisk fibrose tarmfund fibrose

1-2 bgrn fades hver maned med cystisk fibrose Tilbud om anlaegsbaererundersggelse efterfulgt af fosterdiagnostik og genetisk

radgivning (Foraeldre valger generelt sygdommen fra, nar den findes i graviditeten)

Kort sagt er det effektive praenatale undersggelsestilbud for cystisk fibrose via anleegsbaererundersggelse og eventuel
efterfglgende fosterdiagnostik i dag et eksisterende tilbud i Danmark, der desvaerre kun er forbeholdt fa kommende
foraeldrepar eller de borgere, der har ressourcerne til selv at tilkgbe denne viden. Det er til trods for at cystisk fibrose er
den hyppigste arvelige alvorlige sygdom i Danmark, som 150.000 danskere er anlaegsbeaerere af.

Forslag til forbedring af det praenatale undersggelsestilbud

Dansk Selskab for Medicinsk Genetik, Dansk Pzediatrisk Selskab, Dansk Selskab for Obstetrik og Gynaekologi, Dansk
Selskab for Infektionsmedicin, Dansk Fgtalmedicinsk Selskab og Cystisk Fibrose Foreningen har sammen stillet forslag om
at forbedre det praenatale undersggelsestilbud for cystisk fibrose.

Forslaget er at tilbyde en anlaegsbaererundersggelse til alle kommende forzeldrepar (fgrst af mor, og hvis hun viser sig
som anlaegsbaerer af cystisk fibrose, sa tilbydes far undersggelse), efterfulgt af tilbud om genetisk radgivning og
fosterdiagnostik, hvis begge foraeldre viser sig at vaere raske anlaegsbaerere af cystisk fibrose. Som beskrevet i afsnittet om
”Arvelighed ved cystisk fibrose”, vil der i tilfeelde af, at begge foraeldre er raske anlaegsbeaerere vaere 25 pct. risiko for, at
fosteret har cystisk fibrose. Viser fosterundersggelsen, at fosteret har sygdommen, vil det kommende foraeldrepar kunne
tilbydes relevant information om sygdommen og radgivning, som det ogsa sker i dag, nar sygdommen findes praenatalt.

3 Sundhedsstyrelsens gennemfgrte i December 2021 en undersggelse af danskernes kendskab og holdning til anlaegsbaererscreening af kommende
forzeldre. Den viste, at kun 10 % af danskerne har hgrt om anlaegsbzererscreening.



At tilbyde alle gravide praenatal undersggelse for cystisk fibrose er ikke nyt, i og med at sygdommen indgar i
misdannelsesscanningen i uge 20. Hvad er nyt, er blot at udbrede den mere effektive anlaegsbaererundersggelse og
eventuelt efterfglgende fosterundersggelse til alle gravide og ikke kun et fatal som i dag. Derfor er der heller ikke behov
for loveendringer for at kunne tilbyde alle kommende forzeldre sddan preenatal undersggelse for sygdommen®.

Formalet med at forbedre det aktuelle praenatale undersggelsestilbud for cystisk fibrose i Danmark er, at alle kommende
foraeldre kan tilbydes viden om, hvorvidt deres kommende barn lider af cystisk fibrose, og derved ogsa mulighed for at
tage stilling til, om de gnsker at fortsaette graviditeten eller ej. Denne viden er i dag kun tilgeengelig for fa kommende
foraeldrepar eller de, der kgber sig til den viden privat. Forslaget vil sdledes bidrage til reproduktiv autonomi gennem
informeret valg og understgtte lige adgang til sundhedsydelser af hgj kvalitet for alle i Danmark i henhold til
Sundhedsstyrelsens retningslinjer for fosterdiagnostik®.

Undersggelser har igennem mange ar vist, at foraeldre til bgrn med cystisk fibrose gerne vil kende til barnets tilstand
allerede i graviditeten, og at ved kendskab til sygdommen i graviditeten, valges sygdommen generelt fra. Samtidig viser
befolkningsundersggelser i Danmark stor opbakning til, at sundhedsvasenet skal tilbyde undersggelser for alvorlige
arvelige sygdomme, via fx en blodprgve, tidligt i graviditeten (se afsnit “Undersggelse i Danmark”)

Allerede i 2012 stillede et samarbejde

bestdende af Dansk Selskab for Anlaegsbaererundersggelse ved Egen laege i forbindelse med
Medicinsk Genetik, Dansk Paediatrisk blodprgve af den gravide graviditetsundersggelse
Selskab, Dansk Selskab for Obstetrik
og Gynakologi, Dansk Selskab for
Infektionsmedicin, Dansk Anlaegsbarerundersggelse ved Mor er anlaegsbarer:
Fgtalmedicinsk Selskab og Cystisk blodprgve fra far prgvetagning af far
Fibrose Foreningen derfor forslag om
et nyt nationalt screeningsprogram af
gravide for anlaeg for cystisk fibrose.
Det er i form af et preenatalt
undersggelsestilbud til alle gravide
ved anlzegsbaererundersggelse og Undersggelse for cystisk fibrose Par gnsker fosteret undersggt:

eventuel efterfglgende genetisk hos fosteret Henvisning til lokalt fgdested
radgivning og fosterundersggelse,

som er kort skitseret i dette afsnit og
summeret i figur 3. Forslaget blev Fosteret har cystisk fibrose: Leegefaglig radgivning om
forelagt Sundhedsstyrelsens sygdommen, behandlingsmuligheder og fremtidsudsigter
Radgivende Udvalg for Nationale
Screeningsprogrammer i 2020.

Genetisk radgivning om Begge anlagsbaerer: Henvisning

arvelighed og cystisk fibrose lokal genetisk afdeling

Figur 3: Forslag til preenatalt undersggelsestilbud for cystisk fibrose til alle gravide/par

Sundhedsstyrelsen har i marts 2022 med baggrund i ovenstaende forslag og udtalelser fra Sundhedsstyrelsens
Radgivende Udvalg for Nationale Screeningsprogrammer indstillet en anbefaling til en Medicinsk Teknologivurdering
(MTV) af mulig screening af gravide for anlaeg af cystisk fibrose®. Denne MTV er estimeret at bekoste 2 mio. kr., men
finansiering hertil har ikke fundet vej til hverken Finanslov 2022, 2023 eller 2024.

Sundhedsstyrelsens indstilling med anbefaling til MTV med sagsgennemgang og information om sygdom, behandling og
forslag til fosterdiagnostik samt etiske, organisatoriske og gkonomiske perspektiver herpa kan findes her.

@konomi

Udgifterne ved et forbedret praenatalt undersggelsestilbud for cystisk fibrose til alle gravide i Danmark vil omfatte
etablering og Igbende drift. Til brug i indstillingen for ovenstdende MTV er udarbejdet en beregning af de forventede
udgifter til dette undersggelsestilbud som alment tilboud i Danmark, hvilket er opdateret i april 2024, se appendiks.
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Opsummeret er udgifterne til etablering og drift af et forbedret praenatalt undersggelsestilbud for cystisk fibrose for alle
gravide ved anlaegsbaererundersggelse og eventuel efterfglgende genetisk radgivning og fosterundersggelse i ar 1
beregnet til at udggre samlet knap 39,5 mio. kr. Allerede i ar 2 vil udgifterne ved dette undersggelsestilbud vaere halveret
til knap 20 mio. kr., selvom det fortsat er alle gravide, dvs. 60.000 gravide, der undersgges i ar 2 pga. indkgring af det
praenatale undersggelsestilbud.

Efter indkgringsperiode i ar 5 er den arlige udgift beregnet til knap 12,3 mio. kr. i drift. Dette skyldes, at det kun er
halvdelen af de gravide, dvs. 30.000, der efter implementering af forebyggelsestilouddet skal undersgges arligt, da arets
gvrige gravide allerede tidligere er undersggt for anlaegsbaerertilstand for cystisk fibrose ved foregaende graviditeter
(flergangsgravide).

De arlige udgifter til drift af et forbedret alment pranatalt forebyggelsestilbud for cystisk fibrose gennem
anlaegsbarerundersggelse og eventuel genetisk radgivning og fosterundersggelse vil sdledes vaere ca. 12 mio. kr. arligt.

Til sammenligning er hospitalsudgifterne til den livsngdvendige behandling for den kroniske sygdom estimeret til ca. 225
mio. kr. arligt pa voksenomradet alene. Hos bgrn med cystisk fibrose ses faerre indlaeggelser og komplikationer set i
forhold til voksne, sa hospitalsbehandlingen er generelt mindre hos bgrn end voksne, men fortsat omfattende med
hyppige undersggelser og medicinsk behandling for at bekeempe sygdommens udvikling og alvorlige konsekvenser.

Udenlandske erfaringer

Andre lande har allerede gjort sig erfaringer med at udbrede tilbud om anlaegsbzrerundersggelse for cystisk til en
bredere malgruppe af kommende forzeldrepar.

| Storbritanien tilbydes alle gravide statsfinansieret screening for betathalassaemi og seglcelleanaemi, desuden tilbydes
hejrisikogrupper, bedgmt ud fra familiehistorik og etnicitet, screening for cystisk fibrose og Tay-Sachs sygdom’. |
Australien har et offentligt stgttet projekt tilboudt anleegsbaererundersggelse til 9107 par for i alt 750 sygdomme, og der er
planlagt et fremtidigt statsfinansieret tilbud?.

Siden 2015 har det Amerikanske Selskab for Medicinsk Genetik anbefalet anlaegsbaererundersggelse for op til 200
forskellige sygdomme, heriblandt cystisk fibrose, prioriteret ud fra sveerhedsgrad og anleegsbarerhyppighed i
befolkningen®.

| EU er nationale tilbud om anlaegsbaererundersggelse for nylig blevet implementeret i bdde Belgien og Holland® 1%,
selvom der er betydelig patient-medfinansiering i disse lande. Cystisk fibrose er inkluderet i bade det belgiske og
hollandske undersggelsestilbud, og var det i det australske projekt.

I Israel tilbydes alle statsfinansieret undersggelse for cystisk fibrose, fragilt-X og spinal muskelatrofi. Yderligere tilstande
tilbydes afhaengig af etnicitet®. | Italien tilbydes anlaegsbaererundersggelse for cystisk fibrose og betathalassaemi i nogle
dele af landet, men der er ikke tale om et landsdaekkende tilbud *2.

7 Rowe CA, Wright CF. Expanded universal carrier screening and its implementation within a publicly funded healthcare service. ] Community Genet.
2020;11(1):21-38.

8 Genomics A. Mackenzie’s Mission [Available from: https://www.mackenziesmission.org.au/.

9 Edwards JG, Feldman G, Goldberg J, Gregg AR, Norton ME, Rose NC, et al. Expanded carrier screening in reproductive medicine-points to consider: a
joint statement of the American College of Medical Genetics and Genomics, American College of Obstetricians and Gynecologists, National Society of
Genetic Counselors, Perinatal Quality Foundation, and Society for Maternal-Fetal Medicine. Obstet Gynecol. 2015;125(3):653-62.

10 Schuurmans J, Birnie E, Ranchor AV, Abbott KM, Fenwick A, Lucassen A, et al. GP-provided couple-based expanded preconception carrier screening in
the Dutch general population: who accepts the test-offer and why? Eur J Hum Genet. 2020;28(2):182-92.

11 Van Steijvoort E, Peeters H, Vandecruys H, Verguts J, Peeraer K, Matthijs G, et al. Experiences of nonpregnant couples after receiving reproductive
genetic carrier screening results in Belgium. Eur J Hum Genet. 2023;31(6):696-702.

12 Delatycki MB, Alkuraya F, Archibald A, Castellani C, Cornel M, Grody WW, et al. International perspectives on the implementation of reproductive
carrier screening. Prenat Diagn. 2020;40(3):301-10.



Undersggelser i Danmark

Hidtidige undersggelser om forebyggelsestilbud for cystisk fibrose under graviditeten viser stor opbakning til, at
kommende foraeldrepar far tilbudt information om, hvorvidt fosteret har cystisk fibrose.

Cystisk fibrose familierne og de voksne patienter med sygdommen gnsker ikke at fa bgrn med sygdommen

Siden 1989 er der fadt mere end 300 bgrn med sygdommen. | denne periode er der kun fgdt 5 bgrn i familier, hvor man i
forvejen vidste, at det kommende barn havde cystisk fibrose. Alle gvrige bgrn er fgdt i familier uden kendskab til
sygdommen og dens konsekvenser. 99% af familier med cystisk fibrose med et kendt sygdomstilfeelde har fravalgt
sygdommen for deres andre bgrn. Voksne med cystisk fibrose, som har faet egne bgrn, har alle valgt at fa bgrn uden
cystisk fibrose, fordi de ikke har gnsket at pafgre deres sygdom og dens konsekvenser til kommende generationer.

Befolkningen gnsker ikke at deres bgrn far cystisk fibrose

1 1990-1992 blev der iveerksat et pilotprojekt pa Klinisk Genetisk Afdeling pa Rigshospitalet. Formalet var at undersgge,
hvorledes gravide uden relation til, og uden kendt risiko for, sygdommen ville modtage et tilbud om screening for cystisk
fibrose i graviditeten. 7.400 gravide fik tilbud om screening/anlagsbarerundersggelse for cystisk fibrose. 89 % (6.599) af
de gravide tog imod dette tilbud. Et foster viste sig at have cystisk fibrose, og efter genetisk radgivning valgte den

gravide/parret abort (ref.: Screening for Carriers of Cystic Fibrosis among Pregnant Women: A Pilot Study, (Ref. M Schwartz, NJ Brandt, F Skovby,
EurJ Hum Genet 1993; 1:239-244).

Follow up pa pilotprojektet — En psyko-social spgrgeskemaundersggelse

Formalet med den psyko-socialeundersggelse var at foretage en efterundersggelse af eftervirkningen af at blive
identificeret som anlaegsbaerer for cystisk fibrose. Undersggelsen afdeekkede, at mere end 79 % af kvinderne i
pilotprojektet ikke fortrgd, at de fik foretaget en anleegsbaererundersggelse for cystiskfibrose. Anlaegsbeaererne forstod
betydningen af at vaere 'rask' anlaegsbaerer ... at det ikke var skadeligt for deres helbred, og det ikke ggede risikoen for

andre genetiske sygdomme ( ref.: 'Psychological and social impact of carrier screening for cystic fibrosis among pregnant women — a pilot study'.
H Clausen et al, Clinical Genetics 1996: 49: 200-205).

Hvad mener befolkningne om generelt som screening i graviditeten for alvorlige sygdomme

1 2004 foretog Viltrup Univero en befolkningsundersggelse om screening. Undersggelsen viste, at over 80 % af den danske
befolkning gnsker, at sundhedsvaesenet skal tilbyde undersggelser for alvorlige arvelige sygdomme, via eksempelvis en
blodprave, tidligt i graviditeten. Over 90 % af den danske befolkning ser det som sundhedsvaesenets/legens ansvar at
informere om mulighederne for at undersgge for alvorlige arvelige sygdomme i graviditeten. Ca. 70 % af den danske
befolkning vil tage imod et tilbud om undersggelse, via en blodprgve, der kan vise, om de baerer arveanlaeg for cystisk
fibrose, hvis de skal have et barn (ref.: Cystisk Fibrose Foreningens medlemsblad 2/2009).

Danskernes kendskab og holdninger til anlaegsbarerscreening af kommende foraeldre

Sundhedsstyrelsen gennemfgrte i december 2021 en undersggelse af danskernes kendskab og holdninger til
anlaegsbaererscreening af kommende foraeldre. Overordnet viste undersggelsen, at danskernes kendskab til
anlaegsbaererscreening er lavt. Kun 10 % af danskerne har hgrt om anlaegsbaererscreening og selv blandt
danskere, der har hgrt om begrebet, er vidensniveauet lavt. 69 % af danskerne bakker dog op om indfgrelsen

af et offentligt tilbud om anlaegsbarerscreening af alvorlige arvelige sygdomme til alle kommende forzeldre.
(ref.: SUU Alm.del - Bilag 68: Bilag 1. Indstillingsnotat Medicinsk teknologivurdering af mulig screening af gravide for anlaeg for cystisk fibrose.PDF (ft.dk)
s. 4, Sundhedsstyrelsen 2022).

Det mener Cystisk Fibrose Foreningen

e  Cystisk Fibrose Foreningen gar ind for, at alle gravide i Danmark tilbydes viden om og adgang til eksisterende
muligheder for forebyggelse af den arvelige og alvorlige sygdom ved anlaegsbaererundersggelse af
gravide/foraeldrepar, ledsaget af tilbud om genetisk radgivning og fosterdiagnostik.

e  (Cystisk Fibrose Foreningen ser det som sundhedsvaesenets/laegens ansvar at informere om mulighederne for at
undersgge for alvorlige arvelige sygdomme i graviditeten, herunder cystisk fibrose. Derved far den
gravide/parret mulighed for at traeffe et frit informeret valg om, hvorvidt de gnsker, at et kommende barn skal
fedes med den livstruende sygdom.


https://www.ft.dk/samling/20222/almdel/suu/bilag/68/2658790.pdf

e  Cystisk Fibrose Foreningen ser anlaegsbaererundersggelse og fosterdiagnostik i forbindelse med cystisk fibrose
som et middel til at undga en arvelig, invaliderende og livstruende sygdom for et barn, hvis den gravide/parret
gnsker dette. @nsker familien at gennemfgre graviditeten, vil kendskab til sygdommen hos et kommende barn,
give familien og sundhedsvaesenet mulighed for at forberede sig herpa.

Der er blevet lavet flere undersggelser, der viser, hvad holdningen til screening for cystisk fibrose i graviditeten er blandt
familier med cystisk fibrose, voksne med cystisk fibrose samt befolkningen generelt. Disse undersggelser er medvirkende
til at danne baggrund for foreningens holdning til screening. Se afsnit “Undersggelser i Danmark”.

Laegefaglig opbakning

Forslaget om forbedring af forsterdiagnostik for cystisk fibrose i Danmark som danner grundlag for Sundhedsstyrelsens
indstilling til MTV er i 2012 udarbejdet i samarbejde med Dansk Selskab for Medicinsk Genetik, Dansk Paediatrisk Selskab,
Dansk Selskab for Obstetrik og Gynaekologi, Dansk Selskab for Infektionsmedicin, Dansk Fgtalmedicinsk Selskab samt
Cystisk Fibrose Foreningen.

Forslaget er efterfglgende bakket op af en Arbejdsgruppe bestaende af Cystisk Fibrose Foreningen og nedenstaende
ferende faglige kraefter indenfor genetik, fosterdiagnostik og cystisk fibrose:

e Birgitte Rode Diness, klinisk lektor, Cheflaege pa Afdeling for Genetik, Rigshospitalet

e Olav Bjgrn Petersen, klinisk professor, Klinik for graviditet og fostermedicin, Rigshospitalet

e Anne Marie Gerdes, professor i klinisk genetik, arvelige cancersygdomme, Afdeling for Genetik, Rigshospitalet
e  Marianne Skov, overlaege, Afdeling for Bgrn og Unge, Rigshospitalet

o Niels Obel, professor i klinisk HIV-epidemiologi, Afdeling for Infektionssygdomme, Rigshospitalet

e Daniel Faurholt-Jepsen, overlage og klinisk forskningslektor, Afdeling for Infektionssygdomme, Rigshospitalet
e lauraKirstine Sgnderberg Roos, afdelingslaege pa Klinisk Genetisk Afdeling, Rigshospitalet

e  Matthias Nybro Smith, reservelzaege, Afdeling for Genetik, Rigshospitalet
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Appendiks

Gennemgang af udgifter ved et undersggelsestilbud for cystisk fibrose, etablering og drift, for alle gravide samt
forudsaetninger for beregning.

Arligt er der ca. 60.000 fgdsler i Danmark. Indledningsvist vil det derfor vaere 60.000 kvinder, der arligt forventes at ville
undersgges i et alment forebyggelsestilbud for cystisk fibrose, og hos dem, der viser sig at veere anlaegsbaerere af cystisk
fibrose, vil fundet skulle bekrzaeftes og kvindens partner ogsa undersgges. Det estimeres, at ud af 60.000 gravide, vil 1.714
gravide vaere anlaegsbaerere, og af dem vil 49 have en partner, der ogsa er anlaegsbaerer, dvs. fosteret har risiko for at
have cystisk fibrose.

Efter et par ar med undersggelsestilbuddet for cystisk fibrose, vil en del af de gravide veere flergangsgravide, der tidligere
er undersggt for anlaegsbaerertilstand, og derfor ikke behgver at blive undersggt igen. Dette estimeres til halvdelen af de
gravide. Nar fgrst undersggelsestilbuddet er etableret, vil det derfor kun vare ca. 30.000 gravide, der arligt skal
undersgges, hvis fgdselstallet fortsat ligger pa ca. 60.000 arligt.

Forudsaetninger for fund af mutationer i CFTR-gen Under- Fund Fund (gravid Uddybende bemaerkninger

sggelser (gravid)  og partner)

Antal ved 30.000 undersggelser ar 5+ 30.000 857 49 Fra ar 5 estimeres, at halvdelen af de

gravide er flergangsgravide, der er
undersggt tidligere. "Fund" inkluderer derfor
Antal ved 60.000 undersggelser ar 1 og 2 60.000 1.714 49 24.5 fund ved undersggelse samt et

Antal ved 30.000 undersggelser ar 1 og 2 30.000 857 24.5




tilsvarende antal par, som man fra tidligere

ved er i risiko = 49.

Beregningsforudseetninger:

Nedenstaende beregning af udgifterne ved et praenatalt undersggelsestilbud for cystisk fibrose for alle gravide tager

udgangspunkt i en model med etablering af tre centre, der hver isaer kan servicere 1/3 af befolkningen. Det estimeres

samtidig i beregningen, at 1 ud af 35 er anlaegsbaerere for cystisk fibrose.

| udgifterne til etablering er det medtankt, at eksisterende udstyr med reservekapacitet eller som kan bruges som back-

up udnyttes. Der er ikke indregnet afskrivning pa apparatur, som forventeligt skal udskiftes hvert 10-15 ar.

Beregningen af udgifterne til et praenatalt undersggelsestilbud er et eksempel, som lever op til de specifikationer, der er

listet det skitserede undersggelsesprogram til Sundhedsstyrelsens indstilling til en Medicinsk Teknologivurdering af mulig

screening af gravide for anlaeg for cystisk fibrose'?, men endelig teknologivalg kan fgrst foretages, nar et

undersggelsesprogram er endeligt besluttet og fastlagt.

Udgifter ar 1: Etablering og drift i alt 39.408.866 kr. ved 60.000 gravide

Udgifter ved indfgrsel af undersggelse af gravide - Ar 1 Pris pr. stk. Pris i alt kr. Uddybende bemaerkninger

Etableringsudgifter 21.254.101

Seks stk. open array udstyr & 1.800.000 kr. (eksisterende 6 1.800.000 10.800.000 To maskiner pr center, idet

opresningsudstyr kan anvendes) det er ngdvendigt med en
backup i tilfeelde af nedbrud

300.000 1.800.000 Apparaturet forventes at

skulle have serviceaftale

Serviceaftale 6 hele dets levetid

1. Reservelaege - arsvaerk 3 791.158 2.373.475

Datamatiker - arsvaerk 3 °68.542 1.705.626

Kommunikationsmedarbejder - 0,25 arsvaerk 0,75 500.000 375.000

Etablering af IT-system 3 1.400.000 4.200.000

Lgnudgifter - Drift 1.486.765

Bioanalytiker - 1 arsveaerk 3 495.588 1.486.765

Analyseudgifter - baseret pa undersggelse af 60.000 gravide 16.668.000
Prisen er udregnet for
undersggelse af 90
genvarianter a 1,9 kr stykket.
DNA oprensning via Qia
Symphony: 72kr per sample.
1,9%90=171kr. 171+72=

Analyseudgifter (gravide) 60.000 243 14.586.000 243kr
Her er der tale om
sekventering af CFTR-genet,
hvorfor prisen i stedet

Analyseudgifter (partner) 1.714 250 428.500 estimeres til 250kr pr test

Bekraeftende tests (sekventering gravide) 1.714 250 428.500 se ovenstaende

CVS - moderkageprgve/genetisk radgivning mm. 49 25.000 1.225.000

Udgifter i alt 39.408.866

13 syu Alm.del - Bilag 68: Bilag 1. Indstillingsnotat Medicinsk teknologivurdering af mulig screening af gravide for anlaeg for cystisk fibrose.PDF (ft.dk)



https://www.ft.dk/samling/20222/almdel/suu/bilag/68/2658790.pdf

Udgifter ar 2: Drift i alt 19.954.765 kr. ved 60.000 gravide

Udgifter ved indfgrsel af undersggelse af gravide - Ar 2

Pris pr. stk.

Pris i alt kr.

Apparaturudgifter 1.800.000
Serviceaftale 6 300.000 1.800.000
Lgnudgifter 1.486.765
Bioanalytiker - 1 arsvaerk 3 495.588 1.486.765
Analyseudgifter - baseret pa undersggelse af 60.000 gravide 16.668.000
Analyseudgifter (gravide) 60.000 243 14.586.000
Analyseudgifter (partner) 1.714 250 428.500
Bekraftende tests (sekventering gravide) 1.714 250 428.500
CVS - moderkageprgve/genetisk radgivning mm. 49 25.000 1.225.000
Udgifter i alt 19.954.765

Omkostninger ar 5: Drift i alt 12.233.265 kr. ved 30.000 gravide

Udgifter ved indfgrsel af undersggelse af gravide - Ar 5 Pris pr. stk. Pris i alt kr. Uddybende bemaerkninger

Apparaturudgifter 1.800.000

Serviceaftale 6 300.000 1.800.000

Lgnudgifter 1.486.765

Bioanalytiker - 1 arsvaerk 3 495.588 1.486.765

Analyseudgifter - baseret pa undersggelse af 30.000 gravide 8.946.500

Det estimeres, at det efter
de fgrste ar kun vil vaere
omkring 50% af de gravide,
der er er 1. gangsgravide, og
derfor ikke allerede er
undersggt tidligere. Derfor
vil kun 30000 skulle
undersgges svt. halvdelen af

Analyseudgifter (gravide) 30.000 243 7.293.000 de gravide.

Analyseudgifter (partner) 857 250 214.250

Bekrzeftende tests (sekventering gravide) 857 250 214.250
Der vil fortsat veere 49 par
der skal til radgivning og
have foretaget praenatale
prgver etc. da der ud over de
fundne risikopar ved de
30000 undersggelser, vil
veere et tilsvarende antal
gravide risikopar opdaget
ved undersggelse de

CVS - moderkageprgve/genetisk radgivning mm. 49 25.000 1.225.000 foregaende ar.

Udgifter i alt 12.233.265

/Beregning er udarbejdet af Matthias Nybro Smith og Birgitte Rode Diness, April 2024




