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Utfordringer for 
kompetansespredning

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

• 1998 kjente medfødte metabolske sykdommer (per 
8. okt. 25; IEMbase)

o 11 nye sykdommer hittil i 2025 (siste 3. okt.)
o nye fenotyper ved kjente sykdommer

• Nye diagnostiske muligheter (eks. omics-teknologi)

• Nye behandlingsmuligheter 
(enzymerstatningsterapi, genterapi, m.m.)

• De senere år: mindre midler til 
kompetansespredning



Nasjonal behandlingstjeneste for screening av nyfødte og avansert 
laboratoriediagnostikk ved medfødte stoffskiftesykdommer

• Nyfødtscreening
o Analytisk virksomhet

▪ Screening av nyfødte 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 medfødte 

metabolske sykdommer
▪ Barn og voksne med fenylketonuri (PKU)

• Avansert laboratoriediagnostikk ved medfødte stoffskiftesykdommer
• Europeisk referansenettverk (ERN): MetabERN (m/Sjeldensenteret)

o 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/
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 Årlig nasjonalt fagmøte (fysisk & gratis)
o Digitale møter med kasus

2. Tilgjengelighet for kliniske fag-til-fag konsultasjoner
3. Nettsider & behandlingsprotokoller 
4. Rekvisisjoner og retningslinje for prøvetaking
5. Undervisning til fagpersoner og pasient- og pårørendeopplæring

o Kurs, bokkapittel, podcast & Sjelden.no

6. Forskning og utvikling av retningslinjer for behandling



Norsk nettverk for metabolske sykdommer

• Hovedformålet med nettverket er å sikre god kompetanse om 
metabolske sykdommer ved norske sykehus.

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

• I oppfølgingen av denne pasientgruppen er 
det ofte behov for tettsamarbeid mellom lokalsykehus, sentral-
sykehus og høyspesialiserte sentre.

• Årlig nasjonalt møte
o Fredag 31. oktober 2025 kl. 09.00-16.30, Radisson Blu Airport Hotel, Oslo lufthavn

• Digitale nettverksmøter
o Flere digitale møter i løpet av året hvor det er anledning til å diskutere 

pasientkasuistikker.



Avansert laboratoriediagnostikk ved 
medfødte stoffskiftesykdommer
• Diagnostikk av flere hundre 

sykdommer
o Informative nettsider
o Tydelige henvisningskriterier (stadig 

behov for oppdatering )
o Informative rekvisisjoner til bruk og 

hjelp for rekvirentene og laboratoriet

• Rådgiving per tlf., både 
analyseteknisk og medisinsk faglig 
(egen lege-lege tlf.)



Avansert laboratoriediagnostikk ved 
medfødte stoffskiftesykdommer
• Pasient- og pårørendeopplæring (samarbeid med Barne- og ungdomsklinikken & 

Sjeldensenteret)

• 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 etterfølgende publikasjoner fra tjenesten

• Nettverksmøter, eks. interessegruppemøte under pediaterdagene 

• Tverrfaglige møter (ulike fagdisipliner samles for gjennomgang av 
enkeltpasienter)



Nyfødtscreening er et komplekst system –
kompetansespredning til mange interessenter

Informasjon & opplæring

•Ca. 50 fødesteder i 
Norge

•Formål, bakgrunn og 
prosess

•Samtykker

•Riktig blodprøvetaking

•Håndtering av prøvene

•Kompetansespredning 
til ulike typer 
helsepersonell

Testing & logistikk

•Utsending av filterkort

•Blodtaking

•Retur av prøver

•Interntransport

•Helseekspressen

•Bring

Screening & diagnostikk

•Analyser

•Biokjemisk

•Immunoassay

•Kvantitativ PCR

•Sekvensering

•Klinisk diagnostikk

•Analyser

•Undersøkelser

Behandling & tiltak

•Poliklinikk

•Innleggelser

•Modaliteter:

•Diett

•Geneterapi

•Transplantasjon

•Medisinering

•M.m.

Oppfølging

•Årskontroller

•Veiledning av 
behandling

•Kompetansespredning

•Gravide

•Ernæringsveiledning

Kvalitetskontroll & 
evaluering

•Kvalitetsovervåking av 
biobanken 

•CDC Proficiency testing

•Registrering av 
resultater

•Analyser

•Behandling

•Justering av 
grenseverdier

•Justering av protokoller

U.S. Newborn Screening Policy Dilemmas for

the Twenty-First Century

U.S. Newborn Screening Policy Dilemmas for 
the Twenty-First Century

https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S109671920193238X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S109671920193238X


Nyfødtscreening - kompetanse om prøvetaking

• Biokjemiske analyser med 
LC-MS/MS er følsomme for 
mengde biomarkør

• Viktig at prøven tas, 
oppbevares og sendes 
korrekt

• "Dårlige" prøver analyseres 
men må tas igjen, til ulempe 
for barn, foreldre og 
sykehus



Nyfødtscreening - behandlingsprotokoller
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