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SCREENING FOR SJ/ELDNE
SYGDOMME VED FADSLEN!

| Europa udtrykte 5.569 mennesker med en sj&lden sygdom og deres
familiemedlemmer deres mening om screening af nyfgdte i en Rare
Barometer-undersggelse, der blev gennemfart mellem 24 maj og 23 juli 2023.

ET STORT FLERTAL AF DELTAGERNE VILLE GERNE HAVE HAFT, AT
DEN SJ/ELDNE SYGDOM BLEV DIAGNOSTICERET VED FODSLEN ...
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0 «Hvis det er eller var muligt, ville jeg gerne have, at [den person, jeg holder
af], blev diagnosticeret ved fodslen» - Alle deltagere (n=5.569).

9 ... 06 MERE BLANDT FOR/ELDRE TIL PERSONER.
DER LEVER MED EN S)/ELDEN SYGDOM

af foreeldrene til €€ Foreldrene ville kunne forberede sig pd de
o 0% personer, der lever med enorme udfordringer, der venter dem, hvis
82 en sjelden sygdom, barnet har brug for hjzelp resten af livet. De kunne fd
ville gerne have, at opdateret information om den forventede udvikling,
deres barn var blevet mulige kure eller tidlige udviklingsmuligheder,

diagnosticeret ved behandlinger eller institutionel pleje.
fadslen Forzlder til en person, der lever med en sjlden

sygdom

Procentdel af deltagere, der var enige eller meget enige i «Hvis det er eller var muligt,
0 ville jeg gerne have, at den person, jeg holder af, blev diagnosticeret ved fedsleny
blandt foreeldre til personer, der lever med en sjeelden sygdom (n=2.567).

" Boardman et al. (2017). Newborn genetic screening for spinal muscular atrophy in the UK: The views of the general population.
Mol Genet Genomic Med. DOI: 10.1002/mgg3.353



e DE FLESTE MENNESKER, DER LEVER MED EN SJELDEN SYGDOM,
VILLE GERNE HAVE V/ERET DIAGNOSTICERET VED FADSLEN ...

diagnosticeret ved fadslen

k'\!d 63% af mennesker, der lever med en sjalden sygdom, ville gerne have vaeret

@ Procentdel af deltagerne, der var enige eller meget enige i “...ville jeg gerne veere blevet
diagnosticeret da jeg blev fodt’ blandt personer, der lever med en sjeelden sygdom (n=2.701).

FAELLESSKABET FOR SJ/ELDNE SYGDOMME STATTER I HAJ GRAD
SCREENING AF NYF@DTE FOR ALLE SJ/ELDNE SYGDOMME

De fleste deltagere statter screening af nyfodte for alle sjeldne sygdomme, selv nar de
ikke ville have gnsket, at deres sjeldne sygdom blev diagnosticeret ved fadslen.

0
gﬂ % af respondenterne mener, at alle sjeldne sygdomme bgr screenes ved fagdslen, hvis:
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Det giver mulighed for en hurtigere diagnose til den generelle befolkning
gavn for den enkelte person og dennes familie. var enige i, at test skulle
------------------------------------------------------------------- veere tilgaengelige for

o o Detgiverden person, der lever med en sjlden Foraeldare, der onskede det,
-2 sygdom, mulighed for at f4 sine handicap bedre selv nar respondenterne
"n anerkendt, f& en mere relevant social statte og ville afvise det for deres
et uafhangigt liv. egne nyfadte (omkrmg 8_5 %
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S Sygdommen kan falges op, og skader kan deres nyfadte testet for en
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Q Procentdel of deltagere, der var enige eller meget enige i «efter din mening, skulle der screenes ved fadslen
for alle sjeeldne sygdomme, hvis der ikke findes nogen behandling og:» - alle deltagere (n=5.569).

2 Etchegary et al. (2012) Interest in newborn genetic testing: a survey of prospective parents and the general public. Genet Test Mol Biomarkers.
DOI: 10.1089/gtmb.2011.0221

til alle de personer, der lever med en sjelden sygdom, og som har

TAK deltaget i undersggelsen, og til Rare Barometer- og Screen4Care
partnere!

Rare Barometer er et undersggelsesprogram, der drives uafhaengigt af foreningen EURORDIS-Rare Diseases Europe og som
er et nonprofit-initiativ. Foreningen gennemfarer regelmaessige undersggelser for at identificere perspektiver og behov for
at kunne vaere deres talergr i europzeiske og internationale initiativer og politiske udviklinger. Rare Barometer samler mere

Rare

Barometer end 20.000 mennesker, der lever med en sjzlden sygdom eller deres familiemedlemmer, for at gare de sjzldne sygdomme
mere hert. eurordis.org/voices




