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Godkjenning for rekvirering av genetiske presymptomatiske, prediktive og
beererdiagnostiske undersgkelser i klinikk.

Vi viser til midlertidig godkjenning om ovennevnte gitt i brev fra Sosial- og
helsedirektoratet av 7. juli 2005 og 17. desember 2007.

Godkjenning av sykdom/sykdomsdisposisjon (jf. bioteknologiloven § 5-3)

| henhold til bioteknologiloven § 5-3 jf § 5-1 b, skal departementet (delegert Sosial- og
helsedirektoratet) for genetiske presymptomatiske, prediktive og baererdiagnostiske
undersgkelser gi saerskilt godkjenning for den enkelte sykdom/sykdomsdisposisjon
som gjgres til gjenstand for undersgkelse fgr undersgkelsen tas i bruk.

Fer godkjenning gis, skal sgknaden forelegges Bioteknologinemnda.
Bioteknologinemnda har avgitt en uttalelse i brev av 2. juli 2007. | uttalelsen
kommenteres ikke sykdommer konkret, men det angis at "Sykdommer bgr gis
godkjenning midlertidig og enkeltvis. Godkjenningen gjgres midlertidig inntil testene er
vist & veere kvalitetssikret godt nok. Enkeltsykdommer godkjennes framfor
sykdomsgrupper for bedre a kunne fglge med pa hva det kan testes for.”

For diagnostiske genetiske undersgkelser kreves i henhold til bioteknologiloven § 5-3 jf
§ 5-1a, ikke slik godkjenning.

Ulleval universitetssykehus har pr. i dag godkjenning for flg sykdommer/
sykdomsgrupper:

Arvelige hjerte/karlidelser

(eks: Lang QT-tid, kardiomyopatier, feil i lipidstoffskiftet, Wolff-Parkinson-White, ACE-
test, medfadte hjertefeil)

Kromosomsykdommer

(eks: Balansert translokasjon, delesjon, duplikasjon, inversjon, Di George og @vrige
mikrodelesjoner, andre balanserte rearrangement.)

Arvelig bryst/eggstokkreft

Arvelig tarmkreft

Annen arvelig kreft

(eks: Prostatakreft, testikkelkreft, Cowden, malignt melanom, multippel endokrin
neoplasi, Pheochromocytom/para gangliom, Peutz-Jegers syndrom, Li-Fraumeni
syndrom, Retinoblastom, Ataxia-telangiectasia, von Hippell Lindau syndrom)
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Arvelige nerve/muskelsykdommer

(eks: Muskeldystrofier, demenssykdommer, Amyotrofisk lateral sclerose,
polynevropatier, kongenitte myotonier, ataxier, Kennedy syndrom, spinale
muskelatrofier, mitokondriesykdommer, lipofuscinoser, Huntingtons sykdom)
Arvelige sykdommer i blod- og immunsystem

(eks: Feil i koagulasjonssystemet, immundefekter, hemoglobinpatier/thalassemier,
autoimmune tilstander, andre arvelige sykdommer i blod- og immunsystem som
hemokromatose, hyperferritinemi, Fanconis anemi og andre DNA/RNA
reparasjonssykdommer, Oslers sykdom, amyloidose)

Arvelige sykdommer i det endokrine system

(eks: Autoimmunt polyglanduleert syndrom, Kalsium/kalium forstyrrelser, maturity onset
diabetes in the young (MODY), arvelige former for hypothyreose)

Arvelige bindevev- og hudsykdommer

(eks: Ehlers-danlos syndrom, Marfan syndrom og liknende tilstander, Osteogenesis
imperfecta, skjelettdysplasier, Epidermiolysis Bulosa, ichtyoser, keratoser)

Arvelige gresykdommer

(eks: Pendred syndrom, dgvhet)

Arvelige gyesykdommer

(eks: Retinitis pigmentosa, Aniridi, Norries sykdom, hornhinnedystrofier,
gyemisdannelser, nystagmus, autosomalt dominant "Cone dystrofi”’, Ushers syndrom)
Arvelige stoffskiftesykdommer

(eks: Porfyrisykdommer, adrenogenitalt syndrom, Fabry sykdom, a-1-
antitrypsinmangel, mucopolysaccaridoser, Spielmeyer-Vogt, Hurlers sykdom, Hunters
sykdom, Cystinose, Fgllings sykdom, organiske acidurer, aminoacidopatier, defekter i
mitokondriell nedbryting av fettsyrer, peroxisomale sykdommer, defekter i omsetning
av karbohydrater, sykdommer i pyrin/pyrimidin stoffskiftet, kolesterolsyntesedefekter,
CDG-syndromer, folatmetabolisme, a-mannosidose, andre)

Arvelig nyresykdom

(eks: Alport syndrom)

Arvelig luftveissykdom

(eks: respiratorisk distress, Cystisk fibrose, KOLS)

Arvelig mental retardasjon

Arvelig infertilitet/habituell abort

Farmakogenetiske undersgkelser

Fragil X syndrom

Prader-Willi syndrom

Angelman syndrom

Rett syndrom

Tubergs sclerose

Med unntak av arvelige syndromer, vil direktoratet knytte ogsa den nye godkjenningen
for sykdom/sykdomsdisposisjon til overordnete tilstander og bredere sykdomsgrupper i
stedet for enkeltsykdommer. For bedre & kunne fglge med pa hva det kan testes for,
innfarer vi en meldeordning for nye sykdommer innen de sykdomsgruppene
godkjenningen omfatter som opptas i testprogrammet. Se under vedtak.

Hvis Ulleval Universitetssykehus gnsker a rekvirere en ny genetisk prediktiv,
presymptomatisk eller baererdiagnostisk undersgkelse innenfor de sykdomsgruppene
virksomheten har godkjenning for, sendes en melding om dette til direktoratet. Dersom



man gnsker a rekvirere undersgkelser i en sykdomsgruppe virksomheten ikke har
godkjenning for, ma virksomheten sgke om utvidelse av sin godkjenning.

Direktoratet legger til grunn at virksomheten er kjent med spesifisitet, sensitivitet og
prediktiv verdi samt at det foreligger en sikker dokumentert sammenheng mellom den
genetiske disposisjon og sykdomsutvikling/ beerertilstand for de undersgkelser som
rekvireres.

Direktoratet er for gvrig kjent med at fagmiljget arbeider for en spesialisering av
laboratoriene slik at lite frekvente undersgkelser bare skal utfgres ved ett eller noen fa
av laboratoriene. Direktoratet oppfatter at dette er en utvikling i riktig retning.

Godkjenning av virksomheten( jf bioteknologiloven § 7-1)

| henhold til bioteknologilovens § 7-1 kan genetiske undersgkelser som krever
godkjenning etter lovens § 5-3 bare finne sted i virksomheter som er spesielt godkjent
av departementet (delegert Sosial- og helsedirektoratet) for det aktuelle formal. Det
framgar av lovens forarbeider (Ot. prp. 64 (2002-2003) s. 120) at det er den som
rekvirerer undersgkelsen som skal godkjennes.

Ulleval universitetssykehus har tidligere opplyst at en overlege/spesialist i medisinsk
genetikk ved avdeling for medisinsk genetikk star ansvarlig som rekvirent for praver.
Seksjonsleder for laboratoriediagnostikk star ansvarlig for rapportering.

Direktoratet gir Ulleval universitetssykehus godkjenning til i klinikk & rekvirere
genetiske presymptomatiske, prediktive og beererdiagnostiske undersgkelser innenfor
de sykdomsgrupper som er omtalt under avsnittet Godkjenning av sykdom/
sykdomsdisposisjon. Direktoratet anbefaler at virksomheten vurderer a delegere retten
til & rekvirere slike genetiske undersgkelser formelt til et fatall leger i virksomheten.

Vedtak

Sosial- og helsedirektoratet godkjenner i henhold til bioteknologilovens § 7-1 jf § 5-3 at
Ulleval universitetssykehus i klinisk praksis rekvirerer genetiske presymptomatiske,
prediktive og beererdiagnostiske undersgkelser innenfor flg. sykdommer/
sykdomsdisposisjoner:

Arvelige hjerte/karlidelser, kromosomsykdommer, arvelig bryst/eggstokkreft, arvelig
tarmkreft, annen arvelig kreft, arvelig nerve/muskelsykdom, arvelige sykdommer i blod-
og immunsystemet, arvelige sykdommer i det endokrine system, arvelige bindevev- og
hudsykdommer, arvelige gresykdommer, arvelige gyesykdommer, arvelige
stoffskiftesykdommer, arvelig nyresykdom, arvelig luftveissykdom, Arvelig mental
retardasjon, arvelig infertilitet/habituell abort, farmakogenetiske undersgkelser, fragil X
syndrom, Prader-Willi syndrom, Angelman syndrom, Rett syndrom og Tubergs
sclerose.

| henhold til bioteknologiloven § 7-1 andre ledd kan det stilles vilkar til godkjenningen.
Godkjenningen er gitt pa flg. vilkar:

e Virksomheten ma til enhver tid ha en ansvarlig lege som er spesialist i
medisinsk genetikk med betydelig og relevant erfaring.



e Virksomheten skal vaere kjent med spesifisitet, sensitivitet og prediktiv verdi for
de metoder som benyttes for a fastsla den genetiske disposisjon ved de
undersgkelsene som rekvireres.

o Virksomheten skal veaere kjent med at det foreligger en sikker dokumentert
sammenheng mellom den genetiske disposisjon og sykdomsutvikling/
baerertilstand for de undersgkelser som rekvireres.

e Virksomheten skal pase at det benyttes laboratorier som innehar ngdvendig
kompetanse til & utfere de aktuelle analyser og som inngar i nasjonale eller
internasjonale regimer for kvalitetssikring av analysearbeidet.

e Sosial- og helsedirektoratet kan trekke godkjenningen helt eller delvis tilbake
dersom det framkommer opplysninger som gjar at det reises spgrsmal om
virksomheten knyttet til genetiske presymptomatiske, prediktive eller
baererdiagnostiske undersgkelser ved Ulleval universitetssykehus er faglig
forsvarlig og/eller dersom virksomheten ikke drives i samsvar med gjeldende
bioteknologilov og/eller de vilkar som fglger av godkjenningen.

Direktoratet forutsetter at Ulleval universitetssykehus til enhver tid kan godtgjare at de
driver forsvarlig og i samsvar med gjeldende lov om medisinsk bruk av bioteknologi,
herunder bestemmelsene om samtykke og genetisk veiledning. Direktoratet forutsetter
videre at undersgkelser innen nye og andre sykdomsgrupper enn de godkjenningen
omfatter, ma godkjennes seerskilt etter ny sgknad. Nye sykdommer innen de
sykdomsgruppene godkjenningen omfatter, skal meldes til Sosial- og helsedirektoratet.

Arlige rapporter skal innen 1. mars péfglgende ar sendes Sosial- og helsedirektoratet,
jf bioteknologilovens § 7-2. Det skal benyttes egne skjema for slik rapportering som
finnes pa direktoratets nettsider www.shdir.no

Klageadgang

Ovenstaende er a anse som et enkeltvedtak etter forvaltningsloven (fvl.) § 2b.

Slikt vedtak kan paklages av en part eller annen med rettslig klageinteresse i saken, jf.
fvl. § 28. Klagefristen er 3 uker fra det tidspunkt underretning om vedtaket er kommet
fram til vedkommende part, jf. fvl. § 29. Det opplyses om at en part har rett til & gjere
seg kjent med sakens dokumenter etter fvl. §18 jf. § 19. Klageinstans er
Helsedepartementet.

Eventuell klage skal framlegges overfor Sosial- og helsedirektoratet, jf. fvl. § 32.

Vennlig hilsen

Ragnhild Castberg e.f.
avdelingsdirektar

Vibeke Dalen
seniorradgiver

Kopi: Avdelingsoverlegen ved medisinsk genetisk avdeling



W8 Sosial- og helsedirektoratet

Rikshospitalet Deres ref.:

Saksbehandler: VDA
Var ref.: 08/2171-
0027 Oslo Dato: 04.02.2008

Godkjenning for rekvirering av genetiske prediktive, presymptomatiske og
beererdiagnostiske undersgkelser i klinikkk.

Vi viser til midlertidig godkjenning om ovennevnte gitt i brev fra Sosial- og
helsedirektoratet av 11. juli 2005 og 17. desember 2007.

Godkjenning av sykdom/sykdomsdisposisjon (jf. bioteknologiloven § 5-3)

| henhold til bioteknologiloven § 5-3 jf § 5-1 b, skal departementet (delegert Sosial- og
helsedirektoratet) for genetiske presymptomatiske, prediktive og baererdiagnostiske
undersgkelser gi seerskilt godkjenning for den enkelte sykdom/sykdomsdisposisjon
som gjares til gjenstand for undersgkelse fgr undersgkelsen tas i bruk.

For godkjenning gis, skal sgknaden forelegges Bioteknologinemnda.
Bioteknologinemnda har avgitt en uttalelse i brev av 2. juli 2007. | uttalelsen
kommenteres ikke sykdommer konkret, men det angis at "Sykdommer bgr gis
godkjenning midlertidig og enkeltvis. Godkjenningen gjgres midlertidig inntil testene er
vist & vaere kvalitetssikret godt nok. Enkeltsykdommer godkjennes framfor
sykdomsgrupper for bedre & kunne fglge med pa hva det kan testes for.”

For diagnostiske genetiske undersgkelser kreves i henhold til bioteknologiloven § 5-3 jf
§ 5-1a, ikke slik godkjenning.

Rikshospitalet HF har pr. i dag godkjenning for rekvirering av undersgkelser for flg.
sykdommer:

Arvelige hjerte/karlidelser

(eks: Lang QT-tid, kardiomyopatier, feil i lipidstoffskiftet, Wolff-Parkinson-White, ACE-
test, medfadte hjertefeil)

Kromosomsykdommer

(eks: Balansert translokasjon, delesjon, duplikasjon, inversjon, Di George og @vrige
mikrodelesjoner, andre balanserte rearrangement.)

Arvelig bryst/eggstokkreft

Arvelig tarmkreft

Annen arvelig kreft

(eks: Prostatakreft, testikkelkreft, Cowden, malignt melanom, multippel endokrin
neoplasi, Pheochromocytom/para gangliom, Peutz-Jegers syndrom, Li-Fraumeni
syndrom, Retinoblastom, Ataxia-telangiectasia, von Hippell Lindau syndrom)
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Arvelige nerve/muskelsykdom

(eks: Muskeldystrofier, demenssykdommer, Amyotrofisk lateral sclerose,
polynevropatier, kongenitte myotonier, ataxier, Kennedy syndrom, spinale
muskelatrofier, mitokondriesykdommer, lipofuscinoser, Huntingtons sykdom)
Arvelige sykdommer i blod- og immunsystem

(eks: Feil i koagulasjonssystemet, immundefekter, hemoglobinpatier/thalassemier,
autoimmune tilstander, andre arvelige sykdommer i blod- og immunsystem som
hemokromatose, hyperferritinemi, Fanconis anemi og andre DNA/RNA
reparasjonssykdommer, Oslers sykdom, amyloidose)

Arvelige sykdommer i det endokrine system

(eks: Autoimmunt polyglanduleert syndrom, Kalsium/kalium forstyrrelser, maturity onset
diabetes in the young (MODY), arvelige former for hypothyreose)

Arvelige bindevev- og hudsykdommer

(eks: Ehlers-danlos syndrom, Marfan syndrom og liknende tilstander, Osteogenesis
imperfecta, skjelettdysplasier, Epidermiolysis Bulosa, ichtyoser, keratoser)

Arvelige gresykdommer

(eks: Pendred syndrom, dgvhet)

Arvelige gyesykdommer

(eks: Retinitis pigmentosa, Aniridi, Norries sykdom, hornhinnedystrofier,
gyemisdannelser, nystagmus, autosomalt dominant "Cone dystrofi”’, Ushers syndrom)
Arvelige stoffskiftesykdommer

(eks: Porfyrisykdommer, adrenogenitalt syndrom, Fabry sykdom, a-1-
antitrypsinmangel, mucopolysaccaridoser, Spielmeyer-Vogt, Hurlers sykdom, Hunters
sykdom, Cystinose, Fgllings sykdom, organiske acidurer, aminoacidopatier, defekter i
mitokondriell nedbryting av fettsyrer, peroxisomale sykdommer, defekter i omsetning
av karbohydrater, sykdommer i pyrin/pyrimidin stoffskiftet, kolesterolsyntesedefekter,
CDG-syndromer, folatmetabolisme, a-mannosidose, andre)

Arvelig luftveissykdom

(eks: respiratorisk distress, Cystisk fibrose, KOLS)

Arvelig mental retardasjon (f.eks ARX/ATRX mutasjon)

Arvelig malign hypertermi

X-kromosom inaktivering

Farmakogenetiske undersgkelser

Nevrofibromatose 1

Nevrofibromatose 2

EEC- syndrom

Fragil X syndrom

Beckwith-Wiedemann

Alagille

Cornelia de Lange

CHARGE

Crouzon o0.a. craniosynostoser

Feingold

Multiple exostoser

Joubert

Mowat-Wilson

Noonan

Oro-facio-digitale

Angelman

Prader-Willi



Rett
Treacher Collins
Tubergs sclerose

Med unntak av arvelige syndromer, vil direktoratet knytte ogsa den nye godkjenningen
for sykdom/sykdomsdisposisjon til overordnete tilstander og bredere sykdomsgrupper i
stedet for til enkeltsykdommer. For bedre & kunne fglge med pa hva det kan testes for,
innfarer vi en meldeordning for nye sykdommer innen de sykdomsgruppene
godkjenningen omfatter og som opptas i testprogrammet. Se under vedtak.

Hvis Rikshospitalet ansker a rekvirere en ny genetisk prediktiv, presymptomatisk eller
baererdiagnostisk undersgkelse innenfor de sykdomsgruppene virksomheten har
godkjenning for, sendes en melding om dette til direktoratet. Dersom man gnsker &
rekvirere undersgkelser i en sykdomsgruppe virksomheten ikke har godkjenning for,
ma virksomheten sgke om utvidelse av sin godkjenning.

Direktoratet legger til grunn at virksomheten er kjent med spesifisitet, sensitivitet og
prediktiv verdi samt at det foreligger en sikker dokumentert sammenheng mellom den
genetiske disposisjon og sykdomsutvikling/ baerertilstand for de undersgkelser som
rekvireres.

Direktoratet er for gvrig kjent med at fagmiljget arbeider for en spesialisering av
laboratoriene slik at lite frekvente undersgkelser bare skal utfgres ved ett eller noen fa
av laboratoriene. Direktoratet oppfatter at dette er en utvikling i riktig retning.

Godkjenning av virksomheten( jf bioteknologiloven § 7-1)

| henhold til bioteknologilovens § 7-1 kan genetiske undersgkelser som krever
godkjenning etter lovens § 5-3 bare finne sted i virksomheter som er spesielt godkjent
av departementet (delegert Sosial- og helsedirektoratet) for det aktuelle formal. Det
framgar av lovens forarbeider (Ot. prp. 64 (2002-2003) s. 120) at det er den som
rekvirerer undersgkelsen som skal godkjennes.

For diagnostiske undersgkelser kreves i henhold til bioteknologiloven § 7-1 jf §§ 5-1 a
og 5-3 ingen slik godkjenning.

Rikshospitalet har tidligere opplyst at avdelingsleder ved Avdeling for medisinsk
genetikk/avdelingsleder ved Fagomradet kreftgenetikk delegeres oppgaven med &
pase at alle genetiske undersgkelser som omtalt i § 5-1b (genetiske presymptomatiske
undersgkelser, genetiske prediktive undersgkelser og genetiske undersgkelser for a
pavise eller utelukke baerertilstand) ved foretaket skjer i henhold til lovverket og
konsesjonen. Spesiell vekt vil bli lagt pa krav om forsvarlighet og krav om genetisk
veiledning. Avdelingslederene delegeres videre oppgaven med & sende inn arlige
rapporter og oppgaven med a sgrge for at det sendes sgknad om godkjenning av nye
sykdommer/sykdomsdisposisjoner etter § 5-3.



Direktoratet gir Rikshospitalet godkjenning til i klinikk & rekvirere genetiske
presymptomatiske, prediktive og beererdiagnostiske undersgkelser innenfor de
sykdomsgrupper som er omtalt under avsnittet Godkjenning av
sykdom/sykdomsdisposisjon. Direktoratet anbefaler at virksomheten vurderer a
delegere retten til a rekvirere slike genetiske undersgkelser formelt til et fatall leger i
virksomheten.

Vedtak

Sosial- og helsedirektoratet godkjenner i henhold til bioteknologilovens § 7-1 jf § 5-3 at
Rikshospitalet HF i klinisk praksis rekvirerer genetiske presymptomatiske, prediktive og
baererdiagnostiske undersgkelser innenfor flg. sykdommer/ sykdomsdisposisjoner:

Arvelige hjerte/karlidelser, kromosomsykdommer, arvelig bryst/eggstokkreft, arvelig
tarmkreft, annen arvelig kreft, arvelig nerve/muskelsykdom, arvelige sykdommer i blod-
og immunsystemet, arvelige sykdommer i det endokrine system, arvelige bindevev- og
hudsykdommer, arvelige gresykdommer, arvelige gyesykdommer, arvelige
stoffskiftesykdommer, arvelig luftveissykdom, arvelig mental retardasjon (for eksempel
ARX/ATRX mutasjon), arvelig malign hypertermi, X-kromosm inaktivering,
farmakogenetiske undersgkelser, nevrofibromatose 1, nevrofiboromatose 2, EEC
syndrom, fragil X syndrom, Beckwith-Wiedeman, Alagille, Cornelia de Lange,
CHARGE, Crouzon o.a. craniosynostoser, Feingold, Multiple exostoser, Joubert,
Mowat Wilson, Noonan, Oro-facio-digitale, Angelman, Prader-Willi, Rett, Treacher
Collins og Tubergs sclerose.

| henhold til bioteknologiloven § 7-1 andre ledd kan det stilles vilkar til godkjenningen.

Godkjenningen er gitt pa flg. vilkar:

e Virksomheten ma til enhver tid ha en ansvarlig lege som er spesialist i
medisinsk genetikk med betydelig og relevant erfaring.

e Virksomheten skal veaere kjent med spesifisitet, sensitivitet og prediktiv verdi for
de metoder som benyttes for & fastsla den genetiske disposisjon ved de
undersgkelsene som rekvireres.

e Virksomheten skal veaere kjent med at det foreligger en sikker dokumentert
sammenheng mellom den genetiske disposisjon og sykdomsutvikling/
beerertilstand for de undersgkelser som rekvireres.

e Virksomheten skal pase at det benyttes laboratorier som innehar ngdvendig
kompetanse til & utfgre de aktuelle analyser og som inngar i nasjonale eller
internasjonale regimer for kvalitetssikring av analysearbeidet.

e Sosial- og helsedirektoratet kan trekke godkjenningen helt eller delvis tilbake
dersom det framkommer opplysninger som gjer at det reises spgrsmal om
virksomheten knyttet til genetiske presymptomatiske, prediktive eller
baererdiagnostiske undersgkelser ved Rikshospitalet HF er faglig forsvarlig
og/eller dersom virksomheten ikke drives i samsvar med gjeldende
bioteknologilov og/eller de vilkar som fglger av godkjenningen.

Direktoratet forutsetter at Rikshospitalet HF til enhver tid kan godtgjere at de driver
forsvarlig og i samsvar med gjeldende lov om medisinsk bruk av bioteknologi,
herunder bestemmelsene om samtykke og genetisk veiledning. Direktoratet forutsetter
videre at undersgkelser innen nye og andre sykdomsgrupper enn de godkjenningen



omfatter, ma godkjennes seerskilt etter ny sgknad. Nye sykdommer innen de
sykdomsgruppene godkjenningen omfatter, skal meldes til Sosial- og helsedirektoratet.

Arlige rapporter skal innen 1. mars pafglgende ar sendes Sosial- og helsedirektoratet,
jf bioteknologilovens § 7-2. Det skal benyttes egne skjema for slik rapportering som
finnes pa direktoratets nettsider www.shdir.no

Klageadgang
Ovenstaende er & anse som et enkeltvedtak etter forvaltningsloven (fvl.) § 2b.

Slikt vedtak kan paklages av en part eller annen med rettslig klageinteresse i saken, jf. fvl.
§ 28. Klagefristen er 3 uker fra det tidspunkt underretning om vedtaket er kommet fram til
vedkommende part, jf. fvl. § 29. Det opplyses om at en part har rett til & gjgre seg kjent
med sakens dokumenter etter fvl. §18 jf. § 19. Klageinstans er Helsedepartementet.

Eventuell klage skal framlegges overfor Sosial- og helsedirektoratet, jf. fvl. § 32.

Med vennlig hilsen

Ragnhild Castberg e.f.
avdelingsdirektgr

Vibeke Dalen
seniorradgiver

Kopi: Avdelingsleder Ketil Heimdal
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Ti¥ Sosial- og helsedirektoratet

Ulleval universitetssykehus HF Deres ref:

. Saksbehandler: vda
v/direktgren Var ref: 04/4958/TSP/NVDA
0407 Oslo Arkivkode:

Dato: 27.04.2005

Godkjenning av fosterdiagnostikk- herunder blodpraveundersokelser
(dobbeltest” og “trippeltest”) til kvinner som er aktuelle for invasiv
fosterdiagnostikk.

Vi viser til Deres sgknad av 8. oktober 2004 om & ta i bruk ovennevnte metoder. Vi
viser videre til Deres godkjenning for fosterdiagnostikk av 4. juni 1997 fra Statens
helsetilsyn og til Deres sgknad om fornying av godkjenningen av 13. april 2005 med
utfyllende opplysninger fra avdeling for medisinsk genetikk av 8. april 2005.

[ henhold til lov om humanmedisinsk bruk av bioteknologi m.m. (bioteknologiloven) § 4-
2. skal undersokelsesmetoder som faller inn under begrepet "fosterdiagnostikk” i
lovens § 4-1(1) godkjennes av departementet (delegert Sosial- og helsedirektoratet) og
kan bare finne sted ved virksomheter som er godkjent i henhold til lovens § 7-1.
Departementet (delegert direktoratet) kan med hjemmel i bioteknologilovens § 7-1,
sette vilkar for godkjenning av virksomheten. Far direktoratet avgjar om godkjenning
av undersgkelsesmetoden skal gis, skal sgknaden i henhold til bioteknologiloven § 4-
2(2) forelegges Bioteknologinemnda.

Direktoratet vil gjore oppmerksom pa at gjeldende bioteknologilov krever godkjenning
for ultralyd benyttet som fosterdiagnostisk metode (§ 4-2), krever at samtykke
innhentes for fosterdiagnostikk foretas (§ 4-3) og har endrede krav til genetisk
veiledning i forhold til den lov Ulleval universitetssykehus fikk sin godkjenning etter (§
4-4).

Ulleval universitetssykehus har pr. i dag godkjenning for fosterdiagnostikk ved
fostervannsprave, morkakeprave og blodprove fra foster. Etter at Lov 5. desember
2003 om humanmedisinsk bruk av bioteknologi m.m., kapitel 4, fosterdiagnostikk
tradte i kraft 1. januar 2005, er det som nevnt over, ngdvendig med ny godkjenning
som ogsé omfatter ultralyd som fosterdiagnostisk metode. Sykehuset har videre sokt
om & ta i bruk dobbel- og trippeltest i tillegg til de metoder som benyttes i dag.

Godkjenning av dobbel- og trippeltest.

Med fosterdiagnostikk forstas i bioteknologiloven § 4-1 farste ledd “underseokelse av
fotale celler, foster eller en gravid kvinne med det formal & f4 informasjon om fosterets
genetiske egenskaper eller for & pavise eller utelukke sykdom eller utviklingsavvik hos
fosteret.”

Sosial- og helsedirektoratet
Avdeling for spesialisthelsetjenester

Postadr: Pb 7000 St Olavs plass, 0130 Oslo « Besgksadr: Universitetsgaten 2, Osla
Tel: 24 16 30 00 » Faks: 24 16 30 08 » Org.nr.: 983 544 622 » postmottak@shdir.no « www.shdir.no/ts



ultralydundersokelse og testene er det mest effektive. Det framgar av sgknaden at en
slik kombinasjon av undersgkelser vil bli benyttet.

Nar det gjelder forholdet til invasive undersgkelser, er det et mal at antallet invasive
undersgkelser skal reduseres nar dobbel-/trippeltest tas i bruk. Det ma imidlertid veere
opp til behandiende lege i virksomhet med godkjenning for fosterdiagnostikk, a vurdere
om det skal gjennomfares ikke-invasive og/eller invasive undersgkelse av den enkelte
gravide.

Godkjenning av Ulleval universitetssykehus

Ulleval universitetssykehus har godkjenning for fosterdiagnostikk etter
bioteknologiloven av 1994. Som vilkar for denne godkjenningen er det bl.a. angitt at
sykehuset skal ha en faglig ansvarlig lege som er spesialist i gynekologi/obstetrikk
med betydelig og relevant erfaring, samt ansatt spesialist i medisinsk genetikk. Da
sykehuset er en universitetsklinikk, er ogsa den infrastruktur som bar omgi en
fosterdiagnostisk enhet til stede.

Sykehusets kompetanse er neermere beskrevet i Deres brev av 8. april og 13. april
2005. | brev av 8. april angis at faglig ansvarlig lege for behandling av seknader om
genetisk fosterdiagnostikk og for genetisk veiledning, formidling og oppfelging ved
fosterdiagnostikk er seksjonsleder ved Seksjon for klinisk genetikk. Pragven tas ved en
samarbeidende gynekologisk avdeling (Ulleval eller Rikshospitalet). | tillegg er det gitt
en beskrivelse av praksis i forbindelse med genetisk veiledning.

Direktoratet vurderer saken slik at Ulleval universitetssykehus har tilstrekkelig
kompetanse til & utfere fosterdiagnostikk med alle metoder som i dag er godkjent.

Vedtak
Pa bakgrunn av ovenstaende vurderinger og i medhold av bioteknologiloven § 7-1 jf §§
4-2 og 4-1 fatter Sosial- og helsedirektoratet falgende vedtak:

Ulleval universitetssykehus godkjennes til & utfore fosterdiagnostikk ved
o fostervannsprgve (amniocentese)

morkakeprgve (chorionbiopsi)

blodpreve fra foster (chordocentese)

ultralydundersgkelse

dobbel- og trippeltest

Godkjenningen gis pa falgende vilkar:

« Ulleval universitetssykehus ma til enhver tid kunne godtgjere at de driver
forsvarlig og i samsvar med den til enhver tid gjeldende bioteknologilov.

e Ulleval universitetssykehus ma til enhver tid ha ansatt en ansvarlig lege som er
spesialist i gynekologi/obstetrikk med betydelig og relevant erfaring, samt ansatt
spesialist i medisinsk genetikk.

o Ulleval universitetssykehus ma til enhver tid ha tilfredsstillende dokumentert
forskningskompetanse for utpreving og oppfelging av de metoder
godkjenningen omfatter.

e Ulleval universitetssykehus ma holde seg orientert om den internasjonale
utvikling pa de metoder godkjenningen omfatter.
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Ulleval universitetssykehus HF Deres ref:

. Saksbehandler: vda
v/ direktaren VAr ref: 04/4958/TSP/VDA
0407 Oslo Arkivkode:

Dato:  31.05.2005

Analyse av dobbel- og trippeltest — funksjon pa landsbasis

Vi viser til vart brev av 27. april 2005 der Ulleval universitetssykehus ble gitt
godkjenning for fosterdiagnostikk, herunder dobbel og trippeltest, pa visse vilkar.

| brevet redegjar Sosial- og helsedirektoratet bl.a for at det er sterke faglige
argumenter for at det laboratorium som skal analysere blodprgvene for dobbel- og
trippeltest, av kvalitetssikringsarsaker skal ha et visst minimumsantall praver/ar og at
det riktigste derfor er at kun ett laboratorium skal utfare disse analysene i Norge. Alle
virksomheter med godkjenning for dobbel- og trippeltest kan imidlertid ta blodpreven
og veilede kvinnen/paret pa bakgrunn av analyseresultatene.

Direktoratet har mottatt henvendelse fra flere sykehus som har sagt seg interessert i &
ivareta en slik funksjon pa landsbasis og vurderer henvendelsene slik at alle de
interesserte vil vaere i stand til & ivareta en slik funksjon pa en faglig god mate.

Direktoratet har anbefalt at en slik funksjon legges til St. Olavs hospital som har
Nasjonalt senter for fosterdiagnostikk. Helse- og omsorgsdepartementet har i brev av
18. mai 2005 uttalt at de ikke har noen innvendinger til at oppgaven blir lagt til St.
Olavs hospital.

Formalitetene knyttet til opprettelse av denne funksjonen ivaretas ved at ett av
vilkarene i godkjenning gitt i brev fra Sosial- og helsedirektoratet av 27. april 2005 til
Ulleval universitetssykehus, endres.

| medhold av bioteknologiloven § 7-1 endrer Sosial- og helsedirektoratet flg. vilkar for
godkjenning for fosterdiagnostikk av 27. april 2005:

"Analysene knyttet til dobbel- og trippeltest skal utfgres ved et laboratorium i Norge
som er utpekt til & ivareta landsfunksjon pa dette omradet. Inntil landsfunksjonen i
Norge er etablert, skal analysene utferes ved et laboratorium innen E@S-omradet som
har nasjonal godkjenning/er akkrediter for & utfare dobbel og trippeltest.”

Vilkaret endres til:

*Analysene knyttet til dobbel- og trippeltest skal utfares ved St. Olavs hospital. Inntil
denne funksjonen pa landsbasis er etablert, skal analysene utfares ved et laboratorium
innen E@S-omradet som har nasjonal godkjenning/er akkreditert for a utfere dobbel-
og trippeltest.”

Sosial- og helsedirektoratet
Avdeling for spesialisthelsetjenester

Postadr; Pb 7000 St Olavs plass, 0130 Oslo « Besgksadr: Universitetsgaten 2, Oslo
Tel: 24 16 30 00 » Faks: 24 16 30 08 « Org.nr.: 983 544 622 « postmottak@shdir.no » www.shdir.no/ts
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Universitetsklinikken Rikshospitalet- Deres ref:

. . Saksbehandler: vda
Ragjlumhospltalet HF Var ref: 05/2304/TSP/VDA
v/direktaren Arkivkode:

0027 OS'O Dato: 27.04.2005

Godkjenning av fosterdiagnostikk- herunder blodprgveundersgkelser
("dobbeltest” og “trippeltest”) til kvinner som er aktuelle for invasiv
fosterdiagnostikk.

Vi viser til Deres sgknad av 4. april 2005 om fornyet godkjenning for fosterdiagnostikk
inklusive dobbel- og trippeltest. Vi viser videre til Rikshospitalets godkjenning for
fosterdiagnostikk av 4. juni 1997 fra Statens helsetilsyn og til Deres soknad om a
ivareta landsfunksjon for dobbel- og trippeltest av 17. mars 2005.

| henhold til lov om humanmedisinsk bruk av bioteknologi m.m. (bioteknologiloven) § 4-
2, skal undersgkelsesmetoder som faller inn under begrepet "fosterdiagnostikk” i
lovens § 4-1(1) godkjennes av departementet (delegert Sosial- og helsedirektoratet) og
kan bare finne sted ved virksomheter som er godkjent i henhold til lovens § 7-1.
Departementet (delegert direktoratet) kan med hjemmel i bioteknologilovens § 7-1,
sette vilkar for godkjenning av virksomheten. Far direktoratet avgjer om godkjenning
av undersgkelsesmetoden skal gis, skal sgknaden i henhold til bioteknologiloven § 4-
2(2) forelegges Bioteknologinemnda.

Direktoratet vil gjare oppmerksom péa at gjeldende bioteknologilov krever godkjenning
for ultralyd benyttet som fosterdiagnostisk metode (§ 4-2), krever at samtykke
innhentes for fosterdiagnostikk foretas (§ 4-3) og har endrede krav til genetisk
veiledning i forhold til den lov Rikshospitalet fikk sin godkjenning etter (§ 4-4).

Rikshospitalet har pr. i dag godkjenning for fosterdiagnostikk ved fostervannsprave,
morkakepragve og blodprgve fra foster. Etter at Lov 5. desember 2003 om
humanmedisinsk bruk av bioteknologi m.m., kapitel 4, fosterdiagnostikk tradte i kraft 1.
januar 2005, er det som nevnt over, nadvendig med ny godkjenning som ogséa
omfatter ultralyd som fosterdiagnostisk metode. Rikshospitalet-Radiumhospitalet HF
har videre sgkt om & ta i bruk dobbel- og trippeltest i tillegg til de metoder som
benyttes i dag.

Godkjenning av dobbel- og trippeltest.

Med fosterdiagnostikk forstas i bioteknologiloven § 4-1 fgrste ledd “undersokelse av
fotale celler, foster eller en gravid kvinne med det formal & fa informasjon om fosterets
genetiske egenskaper eller for & pavise eller utelukke sykdom eller utviklingsavvik hos
fosteret.”

Sosial- og helsedirektoratet
Avdeling for spesialisthelsetjenester

Postadr: Pb 7000 St Olavs plass, 0130 Oslo « Besgksadr: Universitetsgaten 2, Oslo
Tel: 24 16 30 00 » Faks: 24 16 30 08 » Org.nr.: 983 544 622 » postmottak @shdir.nc * www.shdir.no/ts



Direktoratet finner at denne anbefaling ikke pavirkes av innfgring av dobbel-/trippeltest.
Erfaringer fra land som bruker dobbel/trippeltest tilsier at en kombinasjon av
ultralydundersgkelse og testene er det mest effektive.

Nar det gjelder forholdet til invasive undersakelser, er det et mal at antallet invasive
undersokelser skal reduseres nar dobbel-/trippeltest tas i bruk. Det mé imidlertid veere
opp til behandlende lege i virksomhet med godkjenning for fosterdiagnostikk, & vurdere
om det skal gjennomfares ikke-invasive og/elier invasive undersgkelse av den enkelte
gravide.

Godkjenning av Rikshospitalet-Radiumhospitalet HF

Rikshospitalet har godkjenning for fosterdiagnostikk etter bioteknologiloven av 1994.
Som vilkar for denne godkjenningen er det bl.a. angitt at sykehuset skal ha en faglig
ansvarlig lege som er spesialist i gynekologi/obstetrikk med betydelig og relevant
erfaring, samt ansatt spesialist i medisinsk genetikk. Da sykehuset er en
universitetsklinikk, er ogsa den infrastruktur som bgr omgi en fosterdiagnostisk enhet
tit stede.

Sykehusets kompetanse er nsermere beskrevet i Deres brev av 4. april 2005. Det
angis at ansvarlig lege primaert vil veere seksjonsoverlege ved Seksjon for
fostermedisin og ultralyd og avdelingssjef ved avdeling for medisinsk genetikk. Det er
ogsé gitt neermere beskrivelse av genetisk veiledning, av behandling av pasienter som
trenger tilbud sykehuset ikke kan gi og av dagens praksis ved pravetaking.

Direktoratet vurderer saken slik at Rikshospitalet-Radiumhospitalet HF har tilstrekkelig
kompetanse til & utfare fosterdiagnostikk med alle metoder som i dag er godkjent.

Vedtak
P& bakgrunn av ovenstaende vurderinger og i medhold av bioteknologiloven § 7-1 jf §§
4-2 og 4-1 fatter Sosial- og helsedirektoratet falgende vedtak:

Rikshospitalet-Radiumhospitalet HF godkjennes til & utfare fosterdiagnostikk ved
o fostervannsprgve (amniocentese)

morkakeprave (chorionbiopsi)

blodprove fra foster (chordocentese)

ultralydundersgkelse

dobbel- og trippeltest

Godkjenningen gis pa falgende vilkar:

¢ Virksomheten ma til enhver tid kunne godtgjore at de driver forsvarlig og i
samsvar med den til enhver tid gjeldende bioteknologilov.

o Virksomheten ma til enhver tid ha ansatt en ansvarlig lege som er spesialist i
gynekologi/obstetrikk med betydelig og relevant erfaring, samt ansatt spesialist i
medisinsk genetikk.

e Virksomheten ma til enhver tid ha tilfredsstillende dokumentert
forskningskompetanse for utpreving og oppfelging av de metoder
godkjenningen omfatter.

¢ Virksomheten ma holde seg orientert om den internasjonale utvikling pa de
metoder godkjenningen omfatter.
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N8 Sosial- og helsedirektoratet

Universitetsklinikken Rikshospitalet — Deres ref.
Radi h italet HE Saksbehandler: vda
adium ospitale Var ref: 05/2304/TSP/VDA
v/ direktaren Arkivkode:
0027 Oslo Dato: 31.05.2005

Analyse av dobbel- og trippeltest — funksjon pa landsbasis

Vi viser til vart brev av 27. april 2005 der Rikshospitalet-Radiumhospitalet HF ble gitt
godkjenning for fosterdiagnostikk, herunder dobbel og trippeltest, pa visse vilkar.

| brevet redegjer Sosial- og helsedirektoratet bl.a for at det er sterke faglige
argumenter for at det laboratorium som skal analysere blodpravene for dobbel- og
trippeltest, av kvalitetssikringsarsaker skal ha et visst minimumsantall prever/ar og at
det riktigste derfor er at kun ett laboratorium skal utfere disse analysene i Norge. Alle
virksomheter med godkjenning for dobbel- og trippeltest kan imidlertid ta blodpraven
og veilede kvinnen/paret pa bakgrunn av analyseresultatene.

Direktoratet har mottatt henvendelse fra flere sykehus som har sagt seg interesserti a
ivareta en slik funksjon pa landsbasis og vurderer henvendelsene slik at alle de
interesserte vil vaere i stand til & ivareta en slik funksjon pa en faglig god mate.

Direktoratet har anbefait at en slik funksjon legges til St. Olavs hospital som har
Nasjonalt senter for fosterdiagnostikk. Helse- og omsorgsdepartementet har i brev av
18. mai 2005 uttalt at de ikke har noen innvendinger til at oppgaven blir lagt til St.
Olavs hospital.

Formalitetene knyttet til opprettelse av denne funksjonen ivaretas ved at ett av
vilkarene i godkjenning gitt i brev fra Sosial- og helsedirektoratet av 27. april 2005 til
Rikshospitalet-Radiumhospitalet HF, endres.

| medhold av bioteknologiloven § 7-1 endrer Sosial- og helsedirektoratet flg. vilkar for
godkjenning av fosterdiagnostikk av 27. april 2005:

”Analysene knyttet til dobbel- og trippeltest skal utfgres ved et laboratorium i Norge
som er utpekt til & ivareta landsfunksjon pa dette omradet. Inntil landsfunksjonen i
Norge er etablert, skal analysene utfgres ved et laboratorium innen EJS-omradet som
har nasjonal godkjenning/er akkrediter for & utfare dobbel! og trippeltest.”

Vilkaret endres til:

*Analysene knyttet til dobbel- og trippeltest skal utfores ved St. Olavs hospital. Inntil
denne funksjonen pa landsbasis er etablert, skal analysene utferes ved et laboratorium
innen E@S-omradet som har nasjonal godkjenning/er akkreditert for a utfore dobbel-
og trippeltest.”

Sosial- og helsedirektoratet
Avdeling for spesialisthelsetjenester

Postadr: Pb 7000 St Olavs plass, 0130 Oslo « Besgksadr: Universitetsgaten 2, Oslo
Tel: 24 16 30 00 » Faks: 24 16 30 08 » Org.nr.: 983 544 622 + postmottak@shdir.no « www.shdir.no/ts
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