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Search technologies by University of British Columbia

* Rask utvikling, sjeldne sykdommer,
begrenset kompetanse i helsetjenesten, og behovet
for kompetansespredning er stort SRR

* 1998 kjente medfgdte metabolske sykdommer (per
8. okt. 25; IEMbase) s sl

o 11 nye sykdommer hittil i 2025 (siste 3. okt.) @
O nye fe n Oty pe r Ved kj e nte Sykd 0 m m e r 03.10.2025 - SNAPIN-related Prenatal-onset neurodevelopmental disorder If you have any problems reaching the database to perform a search, please try

05.08.2025 - GLYAT-related Glycine N-acyltransferase deficiency

Search IEMBASE

SEARCH

clearing your browser cache.

04.07.2025 - FASTKD5-related Leigh syndrome

* Nye diagnostiske muligheter (eks. omics-teknologi) s, PSR R bs g

23.04.2025 - UGGT1-related UDP-glucose:glycoprotein glucosyltransferase 1 View the video tutorial below

deficiency

* Nye behandlingsmuligheter

(enzymerstatningsterapi, genterapi, m.m.)
Get the IEMbase app for iPhone! IEMbase®

* De senere ar: mindre midler til S—

kompetansespredning .

Mini-Expert Search Tutorial

Inborn errors of metabolism

Inborn errors of metabolism (IEMs) represent a large class of rare genetic disorders.

For a considerable proportion of IEM, therapy is available, which dramatically improves patient outcomes. Accurate and timely diagnosis is therefore essential. However, the accuracy

and timeliness of an IEM diagnosis is often difficult to achieve due to a staggering number of these rare genetic disorders, the heterogeneity of symptoms and phenotypes, as well as
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Nasjonal behandlingstjeneste for screening av nyfgdte og avansert
laboratoriediagnostikk ved medfgdte stoffskiftesykdommer

* Nyfgdtscreening

o Analytisk virksomhet
= Screening av nyfgdte for 30 tilstander (inkl. 3 sykdomsgrupper)
= Monitorering av pasienter med fenylketonuri (PKU)

o Klinisk virksomhet

= Klinisk diagnostikk og oppstart av behandling for ca. 90 % av alle barn med medf@dte
metabolske sykdommer

= Barn og voksne med fenylketonuri (PKU)
* Avansert laboratoriediagnostikk ved medfgdte stoffskiftesykdommer

* Europeisk referansenettverk (ERN): MetabERN (m/Sjeldensenteret)
o Norsk nettverk for metabolske sykdommer
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https://www.oslo-universitetssykehus.no/fag-og-forskning/nasjonale-og-regionale-tjenester/senter-for-sjeldne-diagnoser/nettverk-ved-senter-for-sjeldne-diagnoser/norsk-nettverk-for-metabolske-sykdommer/
https://www.oslo-universitetssykehus.no/fag-og-forskning/nasjonale-og-regionale-tjenester/senter-for-sjeldne-diagnoser/nettverk-ved-senter-for-sjeldne-diagnoser/norsk-nettverk-for-metabolske-sykdommer/

Overordnet om kompetansespredning

1. Norsk nettverk for metabolske sykdommer m/formalisert
nettverkskontakter

o Arlig nasjonalt fagmete (fysisk & gratis)
o Digitale mgter med kasus

Tilgjengelighet for kliniske fag-til-fag konsultasjoner
Nettsider & behandlingsprotokoller
Rekvisisjoner og retningslinje for prgvetaking

Undervisning til fagpersoner og pasient- og pargrendeopplaering
o Kurs, bokkapittel, podcast & Sjelden.no

6. Forskning og utvikling av retningslinjer for behandling

s wWN

° :. NASJONAL BEHANDLINGSTJENESTE
‘ OSIO ® for screening av nyfedte og
H akmmvleabite avansert laborator iediagnostikk
univers ItEtssykEhu S ved medfadte stoffskiftesykdommer



G

LOGGINN

.E. OSLO UNIVERSITETSSYKEHUS | G HELSENORGE

Forside Norsk nettverk for metabolske sykdommer

Norsk nettverk for metabolske
sykdommer

Norsk nettverk for metabolsk sykdom er et landsdekkende
kompetansenettverk for leger, kliniske ernaeringsfysiologer og
andre fagpersoner som arbeider med utredning, diagnostisering
og behandling av pasienter med metabolsk sykdom.

lllustrasjon: Adobe stock, generert av Kl

Oslo
universitetssykehus

Hovedformalet med nettverket er a sikre god kompetanse om
metabolske sykdommer ved norske sykehus.

Nettverkskontaktene er lokale ressurspersoner for utredning,
behandling og oppfalging av personer med metabolske
sykdommer i samarbeid med sentrale fagpersoner i nettverket.

| oppfelgingen av denne pasientgruppen er
det ofte behov for tettsamarbeid mellom lokalsykehus, sentral-
sykehus og hgyspesialiserte sentre.

Arlig nasjonalt mgte
o Fredag 31. oktober 2025 kl. 09.00-16.30, Radisson Blu Airport Hotel, Oslo lufthavn

Digitale nettverksmgter

o Flere digitale mgter i Igpet av aret hvor det er anledning til 3 diskutere
pasientkasuistikker.
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Avansert laboratoriediagnostikk ved
medfgdte stoffskiftesykdommer

* Diagnostikk av flere hundre o
sykdommer = 4-
o Informative nettsider
o Tydelige henvisningskriterier (stadig
behov for oppdatering )

o Informative rekvisisjoner til bruk og
hjelp for rekvirentene og laboratoriet

e Radgiving per tlf., bade
analyseteknisk og medisinsk faglig
(egen lege-lege tlf.)
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Avansert laboratoriediagnostikk ved
medfadte stoffskiftesykdommer

* Pasient- og pargrendeopplaering (samarbeid med Barne- og ungdomsklinikken &
Sjeldensenteret)

e Undervisning for studenter og helsepersonell internt og eksternt.

o Eks. LIS-undervisning v/ulike sykehus, Legeforeningskurs [genetikk, pediatri, nevrologi, psykiatri,
medisinsk biokjemi]

Bidrag i ulike veiledere (f.eks. akuttveileder i pediatri)

* Forskning med etterfglgende publikasjoner fra tjenesten

Nettverksmgter, eks. interessegruppemete under pediaterdagene

Tverrfaglige moter (ulike fagdisipliner samles for giennomgang av
enkeltpasienter)
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Nyfadtscreening er et komplekst system —
kompetansespredning til mange interessenter

*Ca. 50 fgdesteder i ‘ eUtsending av filterkort *Analyser # *Poliklinikk ‘ sArskontroller *Kvalitetsovervaking av
Norge *Biokjemisk biobanken
eFormal, bakgrunn og *Blodtaking elmmunoassay mE) «Innleggelser *Veiledning av
prosess eKvantitativ PCR behandling *CDC Proficiency testing
» -S§mtykker . » eRetur av prgver *Sekvensering *Modaliteter:
‘ .letlg blOdprQVQtaklng o|nterntransport » eDijett - 'Kompetansespredning 'Registrering av
m) eHandtering av provene eHelseekspressen mE) <Klinisk diagnostikk eGeneterapi resultater
‘ *Bring eAnalyser eTransplantasjon mE) °Gravide -Analyser.

=) *Kompetansespredning eUndersgkelser eMedisinering *Behandling

til ulike typer oM.m. mE) eErnaringsveiledning

helsepersonell eJustering av

grenseverdier

eJustering av protokoller

U.S. Newborn Screening Policy Dilemmmas for
the Twenty-First Century
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https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S109671920193238X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S109671920193238X

Nyfodtscreening - kompetanse om prgvetaking
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Nyfadtscreeningen
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¥ universitetssykehus

Ivis 3-4 timer ved romtemperatur
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Nasjonal behandlingstjeneste for screening av nyfgdte og avansert
laboratoriediagnostikk ved medfgdte stoffskiftesykdommer

Nyfgdtscreeningen

Retningslinjer for handtering av prgver

til nyfgdtscreening
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Biokjemiske analyser med
LC-MS/MS er felsomme for
mengde biomarkgr

Viktig at prgven tas,
oppbevares og sendes
korrekt

"Darlige" prgver analyseres
men ma tas igjen, til ulempe
for barn, foreldre og
sykehus
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Nyfadtscreening - behandlingsprotokoller

Nyfadtscreening

oM & \
, #‘ Avdeling for nyfedtscreening er nasjonal behandlingstjeneste for
screening av alle nyfedte for alvorlige medfedte sykdommer og for
oppfelging av pasienter med fenylketonuri.

Alle nyfedte skal ha tilbud om a bli undersakt for 30 sjeldne sykdommer
og sykdomsgrupper som det er viktig a starte behandling av sa raskt som
mulig. Tilbudet omfatter to endokrinologiske sykdommer, 25
metabolske sykdommer, alvorlig kombinert immunsvikt (SCID) og andre

alvorlige T-celle . spinal my ( ) og cystisk fibrose.

V. iF av prover til N: eeningen

Vv Foreldreinformasjon

Vv Informationin English

v  Prevetaking avbarn fadtiutlandet

Vv Informasjonsbrosjyrer

Vv Forhelsepersonell

pautmelde tilstander (for

v Tilbaker

sykehuspersonell)

Vv  Sykdomsbeskrivelser

° Behandlingsprotokoller

Oslo
universitetssykehus

/N Behandlingsprotokoller

Beta-ketotiolasedefekt - BKT (PDF)
Biotinidase - BIOT (PDF)

Fenylketonuri - PKU (PDF)

Glutarsyreuritype 1- GA1 (PDF)
Glutarsyreuritype 2 - GA2 (PDF)
Holokarboksylase syntasedefekt - HCS (PDF)
Homocystinuri - HCU (PDF)

Isolvaleriansyreemi - IVA (PDF)

Carnitin acylkamnitin translokasemangel - CACT (PDF)

Karnitin transporterdefekt - CTD (PDF)

Karnitin palmitoyltransferase I-defekt - CPT IA (PDF)

Karnitin palmitoyltransferase | I-defekt - CPTII (PDF)

Alvorligkombinertimmunsvikt - SCID (PDF)

Medfedt binyrebarkhyperplasi - CAH (PDF)

CoA-lyasedefekt - HMG (PDF)

Medfadt hypothyreose - CH (PDF)

Mellomkjedet acyl-CoA dehydrogenasedefekt - MCAD (PDF)

Langkjedet 3-hydroksylacyl-CoA dehydrogenasedefekt -
LCAD (PDF)

Maple Syrup Urine Disease - MSUD (PDF]

Meget lankjedet acyl-CoA dehydrogenasedefekt (VLCAD)
(PDF)

Metylmalonsyreemi - MMA (PDF)

Trifunksjonell protein defekt -TFP (PDF)

Tyrosinemitype 1-TYR1(PDF)

Propionsyreemi - PA (PDF)

Spinal muskelatrofi - SMA (PDF)
SOS-regime (PDF)
Varslingsprotokoll (PDF)
Remetyleringsdefekter_Jan 25.pdf

Sigdcelleanemi etter utmelding fra nyfedtscreeningen_.pdf

Retningslinjer for oppstart behandling av Maple Syrup Urine Disease
(MSUD) med utgangspunkt i et positivt screeningfunn

ansvarlig lege (Ny i T: 23075971/23075972/23075968/23075960 evt.
23070000, calling 22791/26923/22753

Etter ki 16: Vakthavende barnelege OUS RH: TIf: 23070000, calling 26870

av den nyfgdte. Ta blod og urinprgve:
P-Glukose, Hb, CRP, Hvite, diff, trc , syre/base, laktat, elektrolytter, ASAT, ALAT, kreatinin, urea,
albumin, bilirubin, amylase, urinstix (ketoner). Ny filterpapir merket

-0us.

feltet sendes Ny

Sendepraver til Avdeling for Medisinsk Biokjemi, OUS Rikshospitalet finnes pi: https://oslo-
universi hn.nhn.no/fag-og-forskning/laborat i isis]

Aminosyrer (0,5 mL heparinplasma)
Organiske syrer (5-10 mL urin)

Det er viktig at blodprever og (helst) urinprgve tas fgr behandlingsstart. Fryses umiddelbart og
sendes pa tarris til laboratoriet. Kontakt laboratoriet hvis behov for rask analyse, telefon 23 07 10
48.Ved risiko for ded / hvis tvil om alle praver er tatt: Frys: 0,5 mL EDTA plasma, 0,5 mL serum, 0,5-2
mL EDTA full blod for DNA, 5-10 mL urin. Fibroblastkultur (kan tas post mortem).

OPPSTART BEHANDLING: Generelt: Unnga faste! (mditid hver 3.time )

nyfedt: Fortsette amming/ ing: Videre toleranse for proteintilfrsel
styres etter niva av forgrenede plasma aminosyrer (leucin, isoleucin, valin) som ma males hyppig i
starten. Dialog med MBK RH. Evt erstatte deler av naturlig protein med aminosyreblanding uten de 3
forgrenede aminosyrene (lle, leu, val) hvis haye nivaer av leucin

Symptomatisk
vaere subtile in
uten behandling!

adt (slapphet, spi irritabili i (obs kan
t): Sannsynlig klassisk MSUD: OBS; prognosen forverres for hver time som gar

Stopp morsmelk/morsmelkserstatning initialt (mor ma pumpe seg!).Tilstreb 100-120kcalfkg/dogn.
Start iv glukose 15 % med , 150ml/kg (90kcal/kg) + Intralipid/clinoleic 2g/kg (=18
keal/kg). Evt insulin 0.05 -0.11E/kg/time ved hgyt blodsukker, holde blodsukker 6-10mmol/I.

*  Malet med behandlingen er & redusere niviet av toksisk leucin ved anabolisme evt
hemofiltrasjon!

start tilskudd (2-3 g/kg/d) av ing uten de 3 inosyrene (for
eksempel MSUD Anamix infant) i lpet av 1-2 degn for 4 ha nok andre aminosyrer til at
leucin, isoleucin og valin kan bygges inn i naturlig protein nér anabol status er oppnadd.

MSUD_rev_CLS_160801_REV ASP160812_tta271016

s.1-9
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