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Screening for sjældne 

sygdomme ved fødslen!
I Europa udtrykte 5.569 mennesker med en sjælden sygdom og deres 
familiemedlemmer deres mening om screening af nyfødte i en Rare 

Barometer-undersøgelse, der blev gennemført mellem 24 maj og 23 juli 2023.

Et stort flertal af deltagerne ville gerne have haft, at 

den sjældne sygdom blev diagnosticeret ved fødslen …
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«Hvis det er eller var muligt, ville jeg gerne have, at [den person, jeg holder 
af], blev diagnosticeret ved fødslen» - Alle deltagere (n=5.569).
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Sammenligning: Den 
generelle befolkning går 
mere ind for screening 
af nyfødte (84 %) end 
mennesker, der lever med 
sygdommen, og deres 
familiemedlemmer (70 %)1.

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

... og mere blandt forældre til personer, 

der lever med en sjælden sygdom

2

af forældrene til 
personer, der lever med 
en sjælden sygdom, 
ville gerne have, at 
deres barn var blevet 
diagnosticeret ved 
fødslen

82%

Forældrene ville kunne forberede sig på de 
enorme udfordringer, der venter dem, hvis 

barnet har brug for hjælp resten af livet. De kunne få 
opdateret information om den forventede udvikling, 
mulige kure eller tidlige udviklingsmuligheder, 
behandlinger eller institutionel pleje. 
Forælder til en person, der lever med en sjælden 
sygdom

1 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 
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De fleste mennesker, der lever med en sjælden sygdom, 

ville gerne have været diagnosticeret ved fødslen ...
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Procentdel af deltagerne, der var enige eller meget enige i ‘…ville jeg gerne være blevet 
diagnosticeret da jeg blev født’ blandt personer, der lever med en sjælden sygdom (n=2.701).

af mennesker, der lever med en sjælden sygdom, ville gerne have været 
diagnosticeret ved fødslen63%

Procentdel af deltagere, der var enige eller meget enige i «efter din mening, skulle der screenes ved fødslen 
for alle sjældne sygdomme, hvis der ikke findes nogen behandling og:» - alle deltagere (n=5.569).

Fællesskabet for sjældne sygdomme støtter i høj grad 

screening af nyfødte for alle sjældne sygdomme
4

De fleste deltagere støtter screening af nyfødte for alle sjældne sygdomme, selv når de 
ikke ville have ønsket, at deres sjældne sygdom blev diagnosticeret ved fødslen.

 af respondenterne mener, at alle sjældne sygdomme bør screenes ved fødslen, hvis:90%

Sammenligning: 95 % af 
den generelle befolkning 
var enige i, at test skulle 
være tilgængelige for 
forældre, der ønskede det, 
selv når respondenterne 
ville afvise det for deres 
egne nyfødte (omkring 85 % 
sagde, at de sandsynligvis 
eller helt sikkert ville få 
deres nyfødte testet for en 
sjælden sygdom)2.

Det giver mulighed for en hurtigere diagnose til 
gavn for den enkelte person og dennes familie. 

Sygdommen kan følges op, og skader kan 
undgås gennem forebyggende praksis.

Det giver den person, der lever med en sjælden 
sygdom, mulighed for at få sine handicap bedre 
anerkendt, få en mere relevant social støtte og 
et uafhængigt liv.

Rare Barometer er et undersøgelsesprogram, der drives uafhængigt af foreningen EURORDIS-Rare Diseases Europe og som 
er et nonprofit-initiativ. Foreningen gennemfører regelmæssige undersøgelser for at identificere perspektiver og behov for 
at kunne være deres talerør i europæiske og internationale initiativer og politiske udviklinger. Rare Barometer samler mere 
end 20.000 mennesker, der lever med en sjælden sygdom eller deres familiemedlemmer, for at gøre de sjældne sygdomme 
mere hørt. eurordis.org/voices

til alle de personer, der lever med en sjælden sygdom, og som har 
deltaget i undersøgelsen, og til Rare Barometer- og Screen4Care 
partnere!
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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


