Norsk Epidemiologi 2006; 16 (1): 23-28 23

Arvelig hemokromatose — nytten av screening
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SAMMENDRAG

Arvelig hemokromatose forer til jernopphopning i kroppen, men gir sjelden alvorlig helseskade. Nesten alle
hemokromatosepasienter i vart land er homozygote for C282Y-mutasjonen i HFE-genet. Omtrent 7 per 1000
innbyggere har denne genotypen. Alvorlig syke blir bare omkring 5-15% av homozygote menn og nesten
ingen kvinner. Likevel er det holdepunkter for at screening for hemokromatose blant friske, yngre menn kan
vare kostnadseffektivt. Det er relativt lett & pavise om en person er disponert for sykdommen, i god tid for den
bryter ut, og forebyggende behandling er billig og effektiv. Imidlertid kan vi ikke forutsi hvilke screening-
positive personer som ubehandlet fir alvorlig sykdom. Et kontrollert forsgk med screening ber gjennomferes.
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ENGLISH SUMMARY

Hereditary hemochromatosis leads to iron accumulation in the body; however, serious illness due to hemo-
chromatosis is rare. In Norway, almost all patients with hemochromatosis are homozygous for the C282Y-
mutation in the HFE-gene, a genotype carried by about 7 per 1000 inhabitants. Serious complications are seen
in only about 5-15% of homozygous men and in very few women. Nevertheless, screening young men for
hemochromatosis may be cost-effective. Detecting predisposed men is relatively straightforward, and prophy-
lactic treatment is cheap and effective. However, we can not predict, among screen-positive men, the few who

untreated will become seriously ill. A controlled screening trial should be conducted.

HEMOKROMATOSE

Arvelig hemokromatose er en tilstand forirsaket av
uhensiktsmessig hoyt jernopptak fra maten, med péfol-
gende akkumulering av jern i lever og andre vitale
organer (1). De fleste tilfeller av arvelig hemokroma-
tose i populasjoner av nordeuropeisk opprinnelse er
homozygote for C282Y-mutasjonen i HFE-genet (2,3).
I Nordvest-Europa er 5-7 per 1000 innbyggere homo-
zygote (3,4). Det tar sin tid for jernlagrene blir store
nok til & gi problemer, slik at nesten ingen blir syke for
etter 30-drsalder. Ikke alle homozygote blir syke
heller, men de som blir det, er plaget av leddsmerter,
trotthet og svakhet. Dette er vanlige plager hos alle
mennesker, men enda mer vanlige er de hos pasienter
med hemokromatose. Dessuten kan menn med hemo-
kromatose fa potensproblemer, og béde kvinner og
menn kan fa stor lever, magesmerter og ekt hudpig-
mentering. Noen fa utvikler skrumplever. Sukkersyke
forekommer, likesd hjertesvikt, men dette er sjelden.

Pasienter med klinisk hemokromatose behandles
med arelating, som effektivt reduserer jernlagrene.
Hvis en person med arveanlegg for hemokromatose
kommer i gang med behandlingen for symptomer har
utviklet seg, er det rimelig & tro at sykdommen aldri
blir klinisk manifest. Skal det lykkes, ma personen fin-
nes i presymptomatisk fase ved en eller annen form for
screening.

SCREENING

UK National Screening Committee bruker folgende
definisjon av screening: “Screening is a public health

service in which members of a defined population, who
do not necessarily perceive they are at risk of, or are
already affected by a disease or its complications, are
asked a question or offered a test, to identify those
individuals who are more likely to be helped than
harmed by further tests or treatment to reduce the risk
of a disease or its complications” (5).

Denne definisjonen innebarer at deltakerne har
storre sannsynlighet for 4 bli hjulpet enn skadet av et
screeningtiltak. La oss nd undersgke om det a lete etter
personer med arvelig hemokromatose i presymptoma-
tisk fase kan kalles screening i denne gode betydning
av uttrykket.

Sackett et al. har laget kriterier for 4 avgjere om et
screeningtiltak gjor mer nytte enn skade (6):

1. Har effekten av tiltaket blitt vist i et randomisert
forsek?

Hvis ikke:

2. Finnes det effektiv behandling for tilstanden
og/eller effektive profylaktiske tiltak for & unngé
seinfolger?

3. Tilsier graden av sykelighet at screeningtiltak ber

finne sted?

. Finnes det en god screeningtest?

. Vil screeningtiltaket nd de som kan ha nytte av det?

. Kan helsevesenet klare & h&ndtere screeningtiltaket?

. Vil personer med positiv screeningtest folge opp rad

og tilbud om videre tiltak?

~N N L A~

Randomiserte forsek for & belyse nytte og skade av a
lete etter personer med arvelig hemokromatose i pre-
symptomatisk fase har aldri vert utfort. Felgelig pro-
ver vi & svare pa de andre spersmélene.
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FINNES DET EFFEKTIV BEHANDLING FOR TIL-
STANDEN OG/ELLER EFFEKTIVE PROFYLAK-
TISKE TILTAK FOR A UNNGA SEINFOLGER?

Ja, det gjor det. Behandling av pasienter med arvelig
hemokromatose sikrer disse pasientene normal livs-
lengde hvis behandlingen settes i gang for skrumplever
og/eller sukkersyke har utviklet seg (7,8). Det er ogsa
rimelig 4 anta at hvis forebyggende arelating settes i
gang for pasientene har fatt kliniske manifestasjoner,
vil de forbli asymptomatiske (9,10).

P& den annen side vet vi at visse kliniske manifes-
tasjoner som leddsmerter, forstyrrelser i glukosestoff-
skiftet, bindevevsekning i lever og impotens responde-
rer darlig p& behandling (11,12). Hvis kliniske mani-
festasjoner gjor at tilstanden blir oppdaget og behand-
let tidsnok til & forhindre utvikling av skrumplever og
dermed sikre normal livslengde, vil normal livskvalitet
likevel ikke vere sikret.

Vi har tid nok til & oppdage personer med arvelig
hemokromatose i den presymptomatiske fasen. Vanlig-
vis fir pasientene sine forste kliniske manifestasjoner i
30-50-arsalderen (13).

TILSIER GRADEN AV SYKELIGHET AT
SCREENINGTILTAK BGR FINNE STED?

Grad av sykelighet er en funksjon av antall syke og
hvor syk hver enkelt pasient er. Befolkningsunderse-
kelser i Norge har vist at 5-7 per 1000 er homozygote
for C282Y-mutasjonen i HFE-genet (3,4). Men hvor
mange av disse blir syke og hvor syke blir de? Dette er
det springende punkt i dagens debatt om screening for
arvelig hemokromatose. Ofte ser vi det formulert som
et speorsmdl om den kliniske penetrans av C282Y-
mutasjonen. Alt etter hva vi mener med “syke” har
dette penetrans-spersmalet ulike svar.

To store befolkningsundersgkelser i Nord-Amerika
viste at 76-88% av homozygote menn og 54-57% av
homozygote kvinner har hoy konsentrasjon av ferritin i
serum, tydende pa unormalt store jernlagre (14,15).
Slik sett er den “biokjemiske penetrans” temmelig hoy,
men i det mye siterte arbeidet til Beutler et al. (14) var
de fleste hemokromatose-relaterte symptomer og tegn
ikke mer vanlige hos homozygote enn hos kontroll-
personer. Unntaket var “liver problems” eller okt
aktivitet i serum av enzymet aspartat aminotransferase
(ASAT), som var 2 ganger s& hyppig hos homozygote
som hos kontrollpersoner, men forekom hos mindre
enn 10% i begge grupper. Bare 1 av de 152 screening-
oppdagede homozygote var s& syk at forfatterne vil
klassifisere tilfellet som “fully manifest clinically
haemochromatosis”. Leverbiopsier, som kunne vist
alvorlig sykdom (skrumplever), ble imidlertid ikke
utfert. Den andre nordamerikanske studien (15) viste
okt relativ hyppighet av "liver disease” i sykehistorien
til homozygote, men forfatterne oppgir ikke den abso-
lutte hyppigheten.

Pé den annen side — i en australsk studie ble det pé-
vist skrumplever hos 1 av 7 (14,2%) screeningoppda-
gede, homozygote menn (16). Liknende tall finnes i en
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amerikansk undersegkelse, der skrumplever ble funnet
hos 14 av 78 (17,9%) sannsynlig homozygote menn
som ble oppdaget ved familiescreening (17). Imidlertid
er det mulig at homozygote oppdaget ved familie-
screening ikke er representative for hele populasjonen
av homozygote (10).

Skrumplever er ingen triviell tilstand. Levetidsut-
siktene er forringet hos hemokromatosepasienter med
skrumplever (7,8,18,19), blant annet pa grunn av okt
fare for levercellekreft, som utviklet seg hos 18 av 142
tilfeller med skrumplever i en tysk undersekelse (8). I
England er risikoen for at homozygote menn vil utvik-
le levercellekreft beregnet til 1,3-2,1% (20).

Sykeligheten blant homozygote, sammenliknet
med en relevant kontrollgruppe, er ogsa undersekt i
Norge (3,21). Denne undersgkelsen var et ledd i den
sékalte HUNT-studien, der alle personer over 20 ér,
bosatt i Nord-Trendelag i 1995-1997 ble invitert til &
delta i en stor helseundersgkelse, omfattende minst 70
delprosjekter. Ved bruk av transferrinmetning i serum
ble 30509 menn og 34729 kvinner screenet for hemo-
kromatose. Transferrin er transportprotein for jern i
blodplasma, og transferrinmetning er et uttrykk for
hvor mange prosent av transferrinets bindingssteder
som er belagt med jern. Det er en relativt billig under-
sokelse, som krever konsentrasjonsmaling av jern og
transferrin i serum. Hvis transferrinmetning var over
55% hos menn og 50% hos kvinner, ble undersgkelsen
gjentatt i blodpreve tatt fastende. Bekreftet hey
transferrinmetning ble funnet hos 300 menn og 322
kvinner, hvorav henholdsvis 6 og 3 viste seg & ha kjent
hemokromatose. Av de resterende 294 menn og 319
kvinner ble det pévist fenotypisk hemokromatose hos
henholdsvis 177 og 92. Fenotypisk hemokromatose
var definert som ferritinkonsentrasjon i serum over
referansegrensen hos person med bekreftet hoy trans-
ferrinmetning, der man etter grundig klinisk underse-
kelse ikke fant noen annen forklaring p&d fenomenet.
De 294 menn og 319 kvinner som hadde hey trans-
ferrinmetning ble ogséd tilbudt HFE-gentest, hvorav
266 menn og 293 kvinner takket ja. Homozygoti for
C282Y-mutasjonen ble pévist hos 171 menn og 126
kvinner, noe som gir et minimumsestimat for C282Y-
homozygoti pa 0,68% i Nord-Trendelag. Selvrappor-
tert sykelighet hos homozygote var generelt lav og
omtrent pd samme niva som i befolkningen ellers (21).
Imidlertid fant vi 4 tilfeller av skrumplever blant 107
(3,7%) homozygote menn som ble undersgkt med
leverbiopsi. Her ma vi huske at de homozygote ble
funnet etter en forutgdende fenotypisk screening, og
derfor kan de vare sykere enn homozygote flest. Pa
den annen side utelukket vi alle med kjent hemokroma-
tose, og dermed trolig de sykeste, dvs. de som allerede
var oppdaget klinisk. Dette viser at vi skal vaere meget
varsomme med & vurdere sykeligheten pa grunnlag av
screeningundersokelser.

Nylig har to longitudinelle studier om progresjons-
raten hos homozgote blitt publisert. I en dansk under-
sokelse (22) analyserte forfatterne tidligere nedfrosne
serumprover fra 23 screeningoppdagede tilfeller, og
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viste at ferritinkonsentrasjonen ekte bare litt i lopet av
en 25-4rsperiode. Ingen utviklet klinisk manifest he-
mokromatose. Leverbiopsi ble ikke utfert. En australsk
undersekelse (23) rapporterte data om 4 ubehandlede
menn og 6 kvinner over en periode pa 17 ar. Ferritin-
konsentrasjonen ekte hos 2 kvinner og 2 menn, var
relativt uendret hos 4 kvinner og falt hos 2 menn. Okt
bindevev i leveren ble pavist hos 3 menn, hvorav 1
hadde skrumplever.

Kan vi dermed svare pa spersmalet om graden av
sykelighet er s stor at screening ber finne sted? Tja, si
det. Dagens kunnskap blir vektlagt ulikt hos ulike
fagpersoner. I et beslutningsteoretisk arbeid viste vi at
fenotypisk screening med hjelp av transferrinmetning
og videre oppfolging med méling av ferritinkonsentra-
sjon, klinisk undersokelse og HFE-gentest, kan vare
kostnadseffektivt hos yngre menn (24). Vesentlig
basert pa funn i HUNT-undersekelsen estimerte vi at
screening av en kohort pa 1000 menn som er 30 ar
gamle kan spare 8 kvalitetsjusterte levedr sammen-
liknet med ikke-screening. Gevinsten var basert pa den
antakelsen at screening helt ville forhindre utvikling av
skrumplever hos de som screenet positivt, og dermed
sikre disse personene en normal livslengde. I de basale
forutsetningene opererte vi med 1,00 som livskvalitet
(dvs. ikke redusert livskvalitet) i alle helsetilstander
unntatt hemokromatose med skrumplever, der livskva-
liteten var satt til 0,95, sd vi var svert konservative i
vart nytteestimat av screening. Artikkelen ble nylig
omtalt i et systematisk review (25), og kritisert fordi vi
trodde at screening ville forhindre utvikling av
skrumplever, og fordi vi ikke hadde tatt hensyn til
negative effekter som psykologiske og ekonomiske
ulemper for pasientene.

Disse ulempene er tillagt stor vekt i debatten, men
de er lite utforsket. Interessant er derfor en undersokel-
se fra Australia (26), der 11841 personer som mette til
”screening sessions” fikk tilbud om gentest med ut-
gangspunkt i celler pa en bersteprove fra innsiden av
kinnet. Blant de som mette opp, var det 11307 perso-
ner (96%) som takket ja til & bli testet. Homozygoti for
C282Y-mutasjonen ble pévist hos 51 personer, hvorav
4 viste seg & ha kjent hemokromatose, slik at tilstanden
ble nydiagnostisert hos 47. To av disse hadde betyde-
lig bindevevsekning i leveren. Ved spesielle underso-
kelser ble det ikke funnet at tiltaket forarsaket okt
angstniva hos deltakerne. Pévisning av homozygoti for
C282Y-mutasjonen hos asymptomatiske personer had-
de ingen negative folger for tegning av livsforsikring
(26), fordi en avtale med forsikringsindustrien var inn-
gtt for tiltaket startet opp (27).

Hva kostnader angar, fant vi en screeningkostnad
pé knapt 2000 kroner per kvalitetsjustert levear som
ble vunnet (24). Behandlingskostnader kunne vi ikke
vurdere. Tre teoretiske arbeider har vurdert ogsé det
aspektet. Buffone & Beck (28) fant et kostnad-nytte-
ratio pa US$605 per kvalitetsjustert levedr, mens Pha-
tak et al. (29) og Adams et al. (30) fant at den totale
kostnad til screening og oppfelging var lavere enn
kostnaden av & avvente symptomatisk sykdom.
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For vi gér videre i rekken av spersmal, mé vi ta
stilling til hvilke screeningtiltak som er aktuelle. Selv
har vi bare analysert nytten av & screene menn (24),
fordi vi ikke fant alvorlig sykdom hos screenede kvin-
ner (3,21). Dermed er det ikke sagt at screening av
kvinner er nyttelost, bare at vi manglet data for &
kunne analysere problemstillingen formelt.

La oss gjore den forenkling at vi heretter kun ser
pd screening av menn. Skal tiltaket ha noen hensikt,
ma det vaere utfort og forebyggende behandling startet
for sykdommen har gitt alvorlige foelger, og helst for
kliniske symptomer har utviklet seg. Screening ber
derfor utfores for mennene fyller 30 ar.

FINNES DET EN GOD SCREENINGTEST?

To tester eller testopplegg er aktuelle: Fenotypisk og
genotypisk screening.

Fenotypisk screening er mest kjent og velprovd.
Basis i et slikt opplegg er maling av transferrinmetning
1 serum. Ofte blir denne testen utfert som dobbeltest,
dvs. eventuelle haye verdier blir sekt bekreftet i en ny
prove som tas fastende (31). Personer med bekreftet
hoy transferrinmetning far vanligvis tilbud om 4 male
ferritinkonsentrasjonen i serum. Er denne ogsa hay,
gdr personen videre til klinisk undersekelse.

Diagnostisk sensitivitet og spesifisitet for trans-
ferrinmetning hos 30 &r gamle menn er ukjent, av to
grunner. For det forste er vi interessert i & finne menn
som ubehandlet kommer til a utvikle klinisk betyd-
ningsfull hemokromatose, mens fenotypisk screening
basert pd transferrinmetning er testet i undersokelser
der fasit har veert om personene allerede har hemo-
kromatose etter ulike kriterier (3,32,33). For det andre
er verken sensitivitet eller spesifisitet kjent fra slike
undersekelser. Men vi kan finne en matematisk sam-
menheng mellom sensitivitet og spesifisitet, gitt preva-
lens og prediktiv verdi av positivt resultat (34):

sensitivitet= {[(1-p)-PVP]/[p:(1-PVP)]}- (1-spesifisitet)

der p er prevalens og PVP er prediktiv verdi av positivt
resultat.

For eksempel fant vi i HUNT-undersgkelsen at
70,4% av menn med bekreftet hoy transferrinmetning
ogsa hadde hoy ferritinkonsentrasjon, og av disse igjen
var det 91,7% som fikk diagnosen hemokromatose (3).
Dette gir en prediktiv verdi av positivt resultat pa
0,704 - 0,917 = 0,65, som ikke er sa ulikt 0,43 og 0,60
i to amerikanske screeningstudier, der diagnosen ble
satt pa grunnlag av funn i leverbiopsi (32,33). Hvis vi
antar at prediktiv verdi av positivt resultat for hemo-
kromatose er 0,5, og at bare 10% av menn med hemo-
kromatose far alvorlige komplikasjoner i lopet av livet
(24), kan vi tillate oss & sette prediktiv verdi av positivt
resultat for framtidig alvorlig hemokromatose til 0,05
(PVP i ovennevnte ligning). Hvis vi videre antar at
prevalens av hemokromatose er 0,007, og dermed at
prevalens av disposisjon for alvorlig hemokromatose
er 0,0007 (p i ovennevnte ligning), kan vi regne ut
samhgrige verdier av sensitivitet og spesifisitet. I dette
tilfellet blir sensitivitet = 75 - (1 — spesifisitet). Setter
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vi sensitivitet til beskjedne 0,70, blir spesifisitet 0,99,
en meget hagy verdi. S& indirekte er det grunn til & tro
at den diagnostiske neyaktighet av fenotypisk scree-
ning med transferrinmetning er meget god.

Genotypisk screening utferes i praksis med HFE-
gentest, der positivt testresultat er homozygoti for
C282Y-mutasjonen (35). Basert pa studier der lever-
biopsi ble utfert pé flertallet av deltakende menn
(3,16,17), kan vi grovt ansli at prediktiv verdi av posi-
tivt resultat, dvs. hyppighet av alvorlig hemokroma-
tose (skrumplever) blant homozygote menn, er i stor-
relsesorden 0,05-0,15. Med andre ord: Den diagnos-
tiske ngyaktighet av genotypisk screening er i samme
storrelsesorden som den diagnostiske ngyaktighet av
fenotypisk screening. De fleste vi finner ville aldri ha
blitt alvorlig syke uansett, men noen fi vil profitere
mye pd & bli funnet. Genotypisk screening vil ikke
fange opp de som er disponert for alvorlig hemokro-
matose og som ikke er homozygote for C282Y-
mutasjonen, men i var populasjon er det meget fa (3).
Valget mellom genotypisk og fenotypisk screening blir
derfor vesentlig bestemt av kostnadene, og i dag er
fenotypisk screening billigere.

VIL SCREENINGTILTAKET NA DE SOM KAN HA
NYTTE AV DET?

Erfaring med hemokromatosescreening av yngre menn
er mildt sagt begrenset. Etablering av et eget scree-
ningapparat er uansett meget dyrt, s& hvis tiltaket skal
finne sted, méd det baseres pd at yngre menn nés via
helsetjenesten i forsvaret, utdanningsinstitusjoner eller
bedrifter.

Deltakerprosenten ved tilbud om screening av an-
satte i bedrifter har vert noe varierende. I en ameri-
kansk undersgkelse der 6000 ansatte (hvorav 20% var
menn) fikk skriftlig invitasjon til deltakelse i hemokro-
matosescreening, var det bare 28% som takket ja, pro-
sentvis like mange menn som kvinner (36). Bedre gikk
det i en tysk undersegkelse, der 3012 ansatte (hvorav
83% var menn) ble bedt av bedriftshelsetjenesten om a
delta i screening for hemokromatose i forbindelse med
oppmete til helseundersekelse, og mer enn 99% ville
vaere med (37).

Aldersfordeling av ansatte og deltakerprosent for
yngre menn er ikke spesifisert i disse undersgkelsene,
men hvis den tyske bedriften hadde yngre menn i sine
rekker, ma deltakerprosenten ha vart meget hoy for
denne gruppen ogsa.

I Australia har en forskergruppe undersgkt hold-
ningen til genetisk screening for hemokromatose hos
skoleelever i alderen 15-18 ar, samt deres foreldre og
lerere (38). Etter en 45-minutters orientering om til-
standen og hensikten med screening, var 68% av ele-
vene generelt positive til slik screening i skolesitua-
sjonen, mens foreldre og larere var litt mer skeptiske,
med henholdsvis 61% og 62% positive. I Norge er
screening for hemokromatose ikke aktuelt for personer
under 16 ar (39). Samme australske forskermiljo har
ogsa undersgkt holdningen til genetisk screening blant
ansatte 1 bedrifter (35). Tiltaket ble annonsert for

A. ASBERG

99866 personer pa ulike arbeidsplasser, men bare
knappe 6% takket ja til en nermere orientering om
saken, i form av et undervisningsmete av ca. 20
minutters varighet. Forelopige data tyder pé at 76% av
mulige deltakere ikke mette av “praktiske” grunner
(var ikke oppmerksom pé tiltaket, hadde ikke tid eller
anledning). Blant de som kom til undervisningsmete-
ne, deltok 98% i screeningen. Av disse var 41% menn,
og 32% av alle deltakere var i alderen 18-30 ar (35).

Basert pé slike erfaringer kan vi ikke vite i hvilken
grad et screeningtiltak for hemokromatose vil na yngre
menn i Norge. Trolig vil responsen pé en generell hen-
vendelse vere meget lav, men vi kan anta at de fleste
vil takke ja til screening hvis de ble invitert i forbindel-
se med oppmsete til annen helsekontroll.

KAN HELSEVESENET KLARE A HANDTERE
SCREENINGTILTAKET?

Publiserte erfaringer fra flere land gir ingen indikasjon
pé at helsevesenet hadde vanskeligheter med & héndte-
re screeningprogrammet (4,16,33,36,37,40-47). Like-
vel er det lett & se mulige problemer, ikke minst kan
det veere vanskelig & ta seg av det store antall personer
med lav transferrinmetning som en fenotypisk basert
screening vil avdekke (48). I screeningundersgkelsen
til Baer et al. (44) ble det gitt beskjed til deltakernes
primarlege hvis transferrinmetning var under 15%, ty-
dende pé jernmangel. Intet er anfort om primerlegenes
ekstra arbeidsbyrde av den grunn, men forfatterne opp-
lyser at 11% av de totale screeningutgiftene skyldtes
utredning for jernmangel. Niederau et al. (37) screenet
for bade jernoverskudd og jernmangel, og nevner ikke
kapasitetsproblemer. I HUNT-undersgkelsen klarte
helsevesenet i Nord-Trendelag a4 absorbere den okte
arbeidsmengden hemokromatosescreeningen medferte
over en 3-drsperiode (uten & fa tilfort ekstra stillings-
hjemler), bade i spesialist- og primarhelsetjenesten
(34). Spesialisthelsetjenesten hadde mest arbeid med
oppfolging av personer med bekreftet hoy transferrin-
metning, mens primarlegene hadde mest arbeid med
utredning av mulig jernmangel. Primerlegen ble
varslet hvis transferrinmetning var 10% eller lavere.
Dette gjaldt 6,9% av kvinnene og 1,9% av mennene.
Et screeningtiltak som er begrenset til yngre menn, ma
antas & medfere langt mindre etterarbeid enn en slik
befolkningsundersgkelse som hemokromatosescree-
ningen i HUNT.

VIL PERSONER MED POSITIV SCREENINGTEST
FOLGE OPP RAD OG TILBUD OM VIDERE TILTAK?

Igjen mangler vi eksakt kunnskap og mé basere oss pa
antakelser. De aller fleste av de mennene som screener
positivt, vil vaere fullstendig friske, ellers er jo scree-
ningen mer eller mindre mislykket. Jernlager, bedemt
ut fra konsentrasjonen av ferritin i serum, vil sannsyn-
ligvis vaere normalt hos flertallet, og igangsetting av
arelating vil vaere aktuelt bare for et lite mindretall. De
fleste vil derfor fa tilbud om kontroll av ferritinkonsen-
trasjonen, arlig eller annethvert ér, kanskje enda sjeld-
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nere. Vi kjenner ikke til noen undersekelser om hvor
stor andel av yngre menn som vil felge et slikt
kontrollopplegg. Det som er kjent fra to amerikanske
undersgkelser, er hvor stor andel av hemokromatose-
pasientene som trofast fulgte et behandlingsopplegg
med &relating i lopet av ett ar, og det var henholdsvis
70% og 84% (48). Norske erfaringer er vesentlig bed-
re. En spesialist i indremedisin som har fulgt mer enn
100 hemokromatosepasienter i mer enn 3 &r, har ikke
opplevd at noen pasient har falt ut av behandlings-
opplegget (Kristian Hveem, personlig meddelelse).
Det kan likevel vere grunn til & tro at ikke alle friske
menn vil overholde et rent kontrollopplegg.

KONKLUSJON

Basert pé tilgjengelig kunnskap mener jeg at screening
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av yngre, norske menn for arvelig hemokromatose
sannsynligvis er meget nyttig for noen relativt f del-
takere. Postulerte skadevirkninger av slik screening er
vanskelige & dokumentere. Kostnadene kan vere be-
skjedne, og det er mulig at screening er kostnads-
sparende for samfunnet. Men vi mangler kunnskap pa
flere omrader innen dette feltet. Derfor synes jeg at et
kontrollert forsek med fenotypisk (eventuelt ogsé ge-
notypisk) screening for hemokromatose av yngre menn
na ber gjennomfores. Det vil gke var innsikt i hvordan
denne del av befolkningen vil motta et screeningtilbud,
om deltakerne merker noen negative konsekvenser, om
de screeningpositive vil folge opp eventuelle kontrol-
ler, og selve essensen: Om de inviterte etter 10-30 ar
har bedre helse enn en tilsvarende kohort som ikke
fikk tilbudet. Det er etisk mer forsvarlig & utfere et
slikt forsek enn ikke & utfore det.
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