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Den forsta undersékningen pa BB
— barnets viktigaste lakarkontakt?

Ger chans till tidig upptackt av behandlingsbara avvikelser

[IT Sverige genomgar
varje nyfott barn sin
forsta ldkarundersok-
ning pa BB. Undersok-
ningens syfte dr forut-
om en klinisk beddom-
ning av barnets adapta-
tion till det extrauterina
livet dven tidig upp-
tackt av behandlings-
bara medfdodda avvi-
kelser. Vissa avvikelser
kan vid en forsenad dia-
gnos leda till svar sjuk-
dom och/eller handi-
kapp. Att forhindra se-
nare handikapp har ti-
digt varit vigledande
Undersékningens syfte dr férutom for utvecklingen av oli-
en kllnls.k bedomnlng av barnet? ka Screeningprogram.
qdapta_tlgn till dfgt extrauterina {lvet Det mest viletablerade
dven tidig upptéackt av behandlings- ..
programmet dr PKU-

bara medfédda avvikelser. 8
testet  (fenylketonuri-

testet), som genomfors

da barnet dr mellan tre
och sex dagar gammalt med ett blodprov som analyseras for
diagnos av de fyra vilkdnda dmnesomséttningssjukdomarna
fenylketonuri, hypotyreos, galaktosemi och kongenital binju-
rebarkshyperplasi. Sedan testet borjade anvindas i mitten av
1960-talet har drygt 3,4 miljoner analyser av sjukdomen fe-
nylketonuri utforts och 190 fall upptackts [1].

Kostnaden for PKU-testen dr idag drygt 100 kronor per
barn. Vinsten med testet ligger i de stora besparingar av vard-
kostnader som kan gdras om sjukdomen uppticks tidigt.
Vinsten av uteblivet lidande tillkommer ocksa, men ar svéara-
re att prissatta.

Neonatal screening i olika former

Ett exempel pa ett screeningprogram som for cirka tio ar se-
dan testades pa ett begransat sjukvardsomrade men ej etable-
rades som nationellt program &r screening av hoftledsstabi-
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liteten hos nyfodda barn med hjélp av ultraljudsundersdkning
[2]. Barnen undersoktes av utbildade assistenter. Malet var att
forhindra sent uppkomna hoftledssubluxationer med mycket
lag prevalens (1 pa 10 000).

I en stor studie fran Norge framkom dock att screeningens
effekt som bast var marginell [3]. Programmet kravde ocksa
omfattande resurser i ultraljudsdiagnostik och en mycket bra
organisation. Det tillimpas kanske dérfor inte vid merparten
av landets BB-kliniker [4].

Det senaste tillskottet vad géller neonatal screening ar hor-
seltest med hjélp av otoakustiska emissioner (OAE). Metoden
har trots behov av avancerad teknisk utrustning, men tack
vare god logistik med mobila datorutrustningar, framgangs-
rikt tillimpats vid Huddinge Universitetssjukhus med dess
3 800 forlossningar per ar. OAE har inforts som screening
vid Linkopings universitet med gott resultat [5]. Screeningen
syftar till att tidigt upptacka grav bilateral horselskada, som
anses forekomma i prevalensen 0,5—-1 per 1 000 nyfodda
barn.

Hur undvika falskt positiva svar?

Ett optimalt screeningtest skall ha bade hog sensitivitet (sa
manga sant positiva svar som mdjligt) och hog specificitet (sa
fa falskt negativa svar som mgjligt). All screening bygger
dock pa mycket fasta rutiner med hért standardiserade krite-
rier, varfor det dr ofrdnkomligt att flera falskt positiva resul-
tat forekommer. Samtidigt innebér just dessa falska resultat
att barnet orsakas obehag med extra undersokningar. En
oonskad oro skapas dven hos fordldrarna.

Hur ser andelen falskt positiva resultat ut vid de olika neo-
natala screeningsverksamheterna? Vad giller PKU-scree-
ningen, som ir den mest vilfungerande verksamheten, har
90 314 prov analyserats under ar 2000 (99,8 procent av lan-
dets alla nyfodda barn). Totalt 89 barn aterkallades for om-
testning; hos 41 av dessa, motsvarande ca 0,04 procent av alla
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nyfédda, kunde misstanken om sjukdom inte bekriftas [1].
Internationellt sett har Sverige redan en mycket 1ag aterkal-
lelsefrekvens. Den har sjunkit ytterligare under senare tid
genom justeringar av larmgrinser och forbéttrad meto-
dik, faktorer som minimerar andelen falskt positiva test-
resultat [Anna Nordenstrom, PKU-laboratoriet, pers medd,
2001].

OAE-testet

Sedan starten i november 1998 har 10 243 barn undersokts pa
Huddinge Universitetssjukhus med det nya OAE-testet, dvs
08,1 procent av alla dir nyfodda barn. Av dessa barn kallades
635 for omtestning. Darefter genomgick 86 barn fortsatt ut-
redning, som slutligen resulterade i att 41 barn fick diagnosen
medfodd horselskada (20 med bilateral horselnedsittning);
45 barn frikdndes fran skada, vilket motsvarar ca 0,4 procent
av alla undersokta nyfodda [Inger Uhlén, Kjell Karlsson,
Huddinge Universitetssjukhus, pers medd, 2001].

Att med OAE-test uppticka sjukdom i form av medfodd
horselnedséttning &r upp till hundra ganger vanligare &n att
uppticka metaboliska sjukdomar med PKU. Med OAE vida-
reutreddes ocksa tio gdnger fler barn utan att sjukdom kunde
konstateras. Om OAE infordes i hela landet skulle déarfor upp-
skattningsvis 360 barn arligen utredas i onddan. Erfarenheter-
na fran Huddinge &r dock att endast enstaka fordldrar blev
oroliga vid fortsatt utredning, beroende pa att de informerats
noggrant om testet [Inger Uhlén, Kjell Karlsson, Huddinge
Universitetssjukhus, pers medd, 2001]. Med tiden kan ocksa
antalet falskt positiva svar komma att sjunka ytterligare, sa-
som blev fallet med PKU-testen.

Kostnaden for OAE-screening dr inte fardigutredd, men en
prelimindr uppskattning pekar pa att den initialt &r hdgre dn
den for PKU-test. Vinsten ligger dock i att inget barn med hor-
selskada missas och att de gravt horselskadade barnen far
hoérapparat redan vid 3 méanaders alder, en forutsittning for
optimal talutveckling. Erfarenheterna visade ocksa att meto-
den fungerade bra kort tid efter introduktionen pa ett stort
sjukhus.

Enligt min mening tillimpas ocksa neonatal screening vid
landets BB-avdelningar utan hjélp av tekniska metoder nér
barnlidkaren pa BB undersoker de nyfodda barnen. Intrycket
dr att néstan alla forédldrar &r positiva till denna hélsounder-
sokning, men manga ar ocksa spidnda och nervdsa. Oron gar
inte att ta miste pa nér lakaren lyssnar pa hjirtljuden eller
klammer pa barnets buk.

Rutinundersokningen har definierats av Svenska barn-
lakarforeningen och framgar av forlossningsjournalen pa
blankett FV 2. Journalen fungerar som ett gemensamt verk-
tyg for dokumentation och information mellan olika vardgi-
vare.

I statusmallen i det nyfodda barnets journal finns rubriken
»ogon«. Vad som dér undersoks och hur fynden dokumente-
ras varierar dock, vilket framgar av Gunilla Magnussons och
Klara Thiringers studie i detta nummer av Lékartidningen om
screeningen for kongenital katarakt hos nyfodda barn. Anta-
let barn med kongenital katarakt anges dér till knappt fyra per
10 000, dvs tio ganger férre dn fallen med medfédd horsel-
nedsittning men i samma storleksordning som t ex kongeni-
tal hypotyreos vid PKU-screening.

Vem ér bast lampad att utfora undersokningen?

Till skillnad fran PKU- och OAE-testen bygger screeningen
for katarakt idag pa undersokarens subjektiva bedomning av
reflexen av det genomfallande ljuset frén ett oftalmoskop.
Undersokningen utfors inte bara av nagra vilutbildade labo-
ratorie- eller horselassistenter utan ocksa av manga fler ldka-
re, savil specialister som under ST-utbildning. Det stiller
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hdga krav pa att undersokaren ér fortrogen med tolkningen av
normala avvikelser fran den roda ljusreflexen.

Har nagra exempel pa svarigheter forknippade med 6gon-
undersdkningen av nyfodda barn:

Hos barn med mycket morkt 6gonpigment har den réda re-
flexen ersatts av en gragul fargton. Barn som ar oroliga och
skrikiga — en inte ovanlig foreteelse i samband med barnla-
karundersokningen pa BB — ger inte méjlighet till full 6gon-
insyn. Ett vélfungerande oftalmoskop dr ett maste vid den
dagliga BB-ronden.

Forsenad eller oupptéckt kongenital katarakt leder till be-
stdende synhandikapp, varfor mélséttningen med screening-
en bor vara densamma som den for upptickt av PKU eller
grav horselnedsittning. Med lag prevalens av sjukdom fér
varje barnldkare dock alltfor liten erfarenhet av att se konge-
nital katarakt. Under senare tid har en markant neddragning
av vardplatserna pd BB skett i de flesta sjukvardsomra-
den i landet. Som en konsekvens av detta ligger medelvard-
tiden for mor och barn idag pa cirka tva dygn, vilket medfor
en 0kad press savil pa barnmorskor som pa barnldkare att ge-
nomfora hilsokontrollerna med bibehallen god kvalitet och
sakerhet.

Goda rutiner ger god sékerhet

Pa Huddinge Universitetssjukhus har vi valt att 14gga ansva-
ret for kataraktscreening pa den barnldkare som dr BB-kon-
sult. Barnldkaren »lyser i 6gonen« i samband med &vrig so-
matisk undersokning av barnet. Om undersdkningen ger god
insyn med normalt fynd bekréftas detta genom ett »OK« i ru-
tan »dgon« i forlossningsjournalen. Vid délig insyn skrivs
tydligt att undersdkningen inte har kunnat genomforas. I tvek-
samma fall konsulteras 6gonldkare snarast. Detta har vi fun-
nit vara en god rutin for att 6ka sikerheten.

Det dr ocksd mycket viktigt att dokumentera undersok-
ningsresultaten i forlossningsjournalen, lattolkade for alla i
hela vardkedjan. Journalen foljer barnet och férmedlar resul-
tatet vidare till BVC. Hér skulle datoriserade forlossnings-
journaler vara till god hjilp.

For nédrvarande &r barnldkaren bast lampad att screena for
kongenital katarakt pd BB. Tydligt malsattning med strikta
rutiner, aterkommande traning i att tolka ljusreflexens norma-
la variationer samt god dokumentation &r forutséttningar for
verksamheten. Kanske denna undersokning i framtiden kom-
mer att kunna genomforas med samma objektivitet som den
vid OAE-screening?
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