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Screening för sällsynta 
sjukdomar vid födseln!

I Europa lever 5 569 personer med en sällsynt sjukdom och deras 
familjemedlemmar har uttryckt sin åsikt om screening av nyfödda i en 

Rare Barometer-enkät som genomfördes mellan 24 maj och 23 juli 2023.

En stor majoritet av deltagarna önskade att den 
sällsynta sjukdomen hade diagnostiserats vid födseln ...
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”Om det var möjligt, önskar jag att [personen som jag vårdar] hade 
fått en diagnos vid födseln” - Alla deltagare (n=5 569).
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Jämförelse: den allmänna 
befolkningen är mer 
positiv till screening 
av nyfödda (84 %) än 
personer som lever med 
sjukdomen och deras 
familjer (70 %)1.

Procentandel av deltagarna som instämde eller instämde helt med ”Om det var 
möjligt, önskar jag att personen som jag vårdar hade fått en diagnos vid födseln” 
bland föräldrar till personer som lever med en sällsynt sjukdom (n=2 567).

... och ännu fler bland föräldrar till personer 
som lever med en sällsynt sjukdom
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av föräldrar till 
personer som lever 
med en sällsynt 
sjukdom önskar att 
deras barn hade fått 
en diagnos vid födseln

82%

Föräldrar skulle kunna förbereda sig för de 
stora utmaningarna som väntar om deras barn 
behöver få hjälp resten av livet. De skulle kunna 
få den senaste informationen om förväntad 
utveckling, möjliga botemedel eller möjligheter till 
tidig utveckling, behandlingar eller institutionsvård. 
Förälder till en person som lever med en sällsynt 
sjukdom

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 flesta personer som lever med en sällsynt sjukdom 
önskade att de hade fått en diagnos vid födseln
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Procent av deltagare som instämde eller instämde helt med ”skulle jag ha velat bli diagnostiserad 
vid födseln” bland personer som lever med en sällsynt sjukdom (n=2 701).

av personer som lever med en sällsynt sjukdom önskade att de hade fått en 
diagnos vid födseln63%

Procentandel av deltagarna som instämde eller instämde helt med ‘enligt din åsikt, borde förekomst av någon 
eventuell sällsynt sjukdom screenas vid födseln om ingen behandling fanns och:’ – alla deltagare (n=5 569).

Personer med sällsynta sjukdomar och deras 
familjer är mycket positiva till screening av 
nyfödda för alla sällsynta sjukdomar
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De flesta deltagarna är positiva till screening för alla sällsynta sjukdomar, även om de 
inte önskade att deras egna sällsynta sjukdomar hade diagnostiserats vid födseln.

av alla svarande tycker att screening för alla sällsynta sjukdomar ska göras vid 
födseln om:

90%

Jämförelse: 95 % av den 
allmänna befolkningen 
håller med om att tester 
bör vara tillgängliga för 
föräldrar som ber om det, 
även om de svarande skulle 
tacka nej till tester för sina 
egna nyfödda (cirka 85 % 
sade att de troligen eller 
definitivt skulle ha testat 
sitt nyfödda barn för en 
sällsynt sjukdom)2.

Det möjliggör en tidigare diagnos till fördel för 
personen i fråga, deras familj och deras vårdare. 

Sjukdomen kan följas upp och skador kan 
undvikas med hjälp av förebyggande åtgärder.

En tidig diagnos gör det lättare för personen 
som lever med en sällsynt sjukdom att få sin 
funktionsnedsättning erkänd på ett bättre sätt 
och att få tillgång till tillräckligt socialt stöd och 
självständigt boende.

Rare Barometer är ett enkätprogram som drivs av det oberoende, icke-vinstdrivande initiativet EURORDIS-Rare Diseases 
Europe. De utför regelbundet studier för att identifiera vilka perspektiv och behov personer med sällsynta sjukdomar har för 
att kunna representera dem i samband med europeiska och internationella initiativ och policyutveckling. Rare Barometer 
för samman över 20 000 personer som lever med en sällsynt sjukdom eller deras familjemedlemmar för att ge dem en 
starkare röst. eurordis.org/voices

till alla människor som lever med en sällsynt sjukdom som deltog 
i enkäten, och till alla partner av Rare Barometer och Screen4Care!TACK

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


