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SCREENING FOR SALLSYNTA
SJUKDOMAR VID FODSELN!

| Europa lever 5 569 personer med en sallsynt sjukdom och deras
familjemedlemmar har uttryckt sin dsikt om screening av nyfédda i en
Rare Barometer-enkat som genomférdes mellan 24 maj och 23 juli 2023.

0 EN STOR MAJORITET AV DELTAGARNA ONSKADE ATT DEN
SALLSYNTA SJUKDOMEN HADE DIAGNOSTISERATS VID FODSELN ...
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starkt sjukdomen och deras
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0 "Om det var mdjligt, Gnskar jag att [personen som jag vdrdar] hade
fdtt en diagnos vid fodseln” - Alla deltagare (n=5 569).

9 .OCH ANNU FLER BLAND FORALDRAR TILL PERSONER
SOM LEVER MED EN SALLSYNT SJUKDOM

€4 Fordldrar skulle kunna férbereda sig fér de
Y U av foraldrar till stora utmaningarna som vdntar om deras barn
82 personer som lever

) behdver fa hjdlp resten av livet. De skulle kunna
med en sallsynt fd den senaste informationen om férvintad
sjukdom Gnskar att utveckling, mdjliga botemedel eller mdjligheter till
deras barn hade fatt tidig utveckling, behandlingar eller institutionsvdrd.
en diagnos vid fodseln Féralder till en person som lever med en séllsynt

sjukdom

Procentandel av deltagarna som instdmde eller instamde helt med "Om det var
0 mdjligt, énskar jag att personen som jag vdrdar hade fdtt en diagnos vid fédseln”
bland féraldrar till personer som lever med en sdllsynt sjukdom (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



@) DE FLESTA PERSONER SOM LEVER MED EN SALLSYNT SIUKDOM
GNSKADE ATT DE HADE FATT EN DIAGNOS VID FODSELN

diagnos vid fodseln

k'\!d 63% av personer som lever med en sallsynt sjukdom onskade att de hade fatt en

@ Procent av deltagare som instdmde eller instdmde helt med “skulle jag ha velat bli diagnostiserad
vid fédseln” bland personer som lever med en sdllsynt sjukdom (n=2 701).

PERSONER MED SALLSYNTA SJUKDOMAR OCH DERAS
FAMILJER AR MYCKET POSITIVA TILL SCREENING AV
NYFODDA FOR ALLA SALLSYNTA SJUKDOMAR

De flesta deltagarna ar positiva till screening for alla sillsynta sjukdomar, dven om de
inte dnskade att deras egna séllsynta sjukdomar hade diagnostiserats vid fodseln.

0
gﬂ % av alla svarande tycker att screening for alla sallsynta sjukdomar ska géras vid
fédseln om:

allmanna befolkningen
------------------------------------------------------------------- haller med om att tester

Det mdjliggor en tidigare diagnos till fordel for o ot o
\)@/@ personen i fraga, deras familj och deras vardare. Jamforelse: 95 % av den

bor vara tillgangliga for
fordldrar som ber om det,
dven om de svarande skulle

En tidig diagnos gor det ldttare for personen
" som lever med en sallsynt sjukdom att fa sin

N funktionsnedsattning erkdand pa ett battre satt
och att fa tillgang till tillrdckligt socialt stéd och
sjdlvstandigt boende.

tacka nej till tester for sina
egna nyfodda (cirka 85 %

N sade att de troligen eller

definitivt skulle ha testat

|§El A Sjukdomen kan f6ljas upp och skador kan sitt nyfodda barn for en
— undvikas med hjalp av férebyggande dtgdrder. sallsynt sjukdom)?.

Procentandel av deltagarna som instdmde eller instdmde helt med ‘enligt din dsikt, borde férekomst av ndgon
Q eventuell sdllsynt sjukdom screenas vid fddseln om ingen behandling fanns och:’ - alla deltagare (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

TAQK till alla manniskor som lever med en sallsynt sjukdom som deltog
' ‘ i enkaten, och till alla partner av Rare Barometer och Screen4Care!

Rare Barometer dr ett enkdtprogram som drivs av det oberoende, icke-vinstdrivande initiativet EURORDIS-Rare Diseases
Europe. De utfdr regelbundet studier for att identifiera vilka perspektiv och behov personer med sdllsynta sjukdomar har for
att kunna representera dem i samband med europeiska och internationella initiativ och policyutveckling. Rare Barometer

Rare

Barometer for samman dver 20 000 personer som lever med en sllsynt sjukdom eller deras familjemedlemmar for att ge dem en
starkare rost. eurordis.org/voices




