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Screening for metakromatisk leukodystrofi (MLD)

Forord

I denna rapport presenterar Socialstyrelsen en rekommendation till hélso-
och sjukvarden om att erbjuda screening for metakromatisk leukodystrofi
(MLD), som en del av den befintliga nationella nyféddhetscreeningen med
PKU-provet.

Rekommendationen riktar sig till dig som beslutar om utbud och resurser i
hélso- och sjukvarden, och till dig som arbetar med screening. Den har tagits
fram enligt Socialstyrelsens bedomningsmodell for nationella
screeningprogram for nyfodda.

Detta dr en remissversion. Du kan skicka synpunkter pa rekommendationen
senast 9 december 2025 till screening(@socialstyrelsen.se.

Socialstyrelsen vill tacka det nationella screeningradet, Statens beredning for
medicinsk och social utvirdering (SBU), Socialstyrelsens etiska rad samt
sakkunniga och experter som har deltagit 1 arbetet med stort kunnande och
engagemang.

Thomas Lindén
Avdelningschef
Avdelningen for kunskapsstyrning for hilso- och sjukvéarden
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Sammanfattning

Utoka nyféddhetsscreeningen med

screening for MLD

Erbjud alla nyfédda barn screening for metakromatisk leukodystrofi (MLD)
med PKU-provet. Det dr Socialstyrelsens rekommendation till hilso- och
sjukvarden, som innebdr att ytterligare en sjukdom inkluderas i den
nuvarande nyfoddhetsscreeningen. Screeningen for MLD géller de tidiga
formerna av sjukdomen — seninfantil och tidigt juvenil MLD — dér screening
kan ge stora hdlsovinster.

MLD ér en arftlig sjukdom som ger allvarliga skador pa nervsystemet. Den
leder ofta till svar funktionsnedsittning, och 1 de flesta fall till fortida dod.
Men med tidig behandling kan man férebygga permanenta skador. Genom
screening kan man upptécka patienterna innan de far symtom, vilket
mdjliggor behandling med stamcellsbaserad genterapi. Cirka 1-2 barn per ar
kan upptickas i screeningen.

Socialstyrelsen rekommenderar ddremot inte screening for de sena formerna
av MLD — senjuvenil och adult MLD — dér nyttan med tidig diagnos &r
mycket oséker. Personer med de sena formerna av MLD behandlas inte
forrdn de har borjat fa symtom, eftersom behandlingen innebér risker och
komplikationer, och har oklar effekt. For dessa personer kan tidig kinnedom
om sjukdomen leda till l&ngvarig oro och belastande uppfoljningsprogram.

Screeningen kan starta nar
Socialstyrelsens foreskrifter andrats

Screeningtestet for MLD innehaller en genetisk analys, och for att
screeningen ska bli mojlig planerar Socialstyrelsen att géra dndringar 1
foreskrifterna om

« vilka sjukdomar som far sparas och diagnostiseras genom vévnadsprover i
PKU-biobanken

« undantag frén kravet p tillstdnd till genetisk undersdkning vid allmén
hélsoundersokning.

Andringarna kommer att triida i kraft i september 2026. D4 kan screeningen
starta — om inte rekommendationen om screening for MLD @ndras efter
synpunkter pa denna remissversion.

En uppdatering av rekommendationen kan ocksé bli aktuell om kunskaperna
om MLD o¢kar, eller om behandlingsmojligheterna fordndras.
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Inledning

Metakromatisk leukodystrofi (MLD) &r en arftlig neurologisk sjukdom som
framst drabbar barn under 2 ar, men dven dldre barn och vuxna. Den ger ofta
svar funktionsnedsattning och kraftigt forkortad livslangd. Sjukdomen dr
mycket sdllsynt, och i Sverige diagnostiseras omkring 2 personer per 4r.

Forskning har visat att behandling med genetiskt modifierade stamceller (sa
kallad HSCT-GT) kan hindra att sjukdomen utvecklas. Behandlingen behovs
i ett mycket tidigt skede, om den ska fungera effektivt och kunna forebygga
permanenta skador 1 nervsystemet.

Med nyfoddhetsscreening gar det att uppticka MLD innan symtomen visar
sig, och erbjuda tidig behandling. Se kapitlet Rekommendation om att
erbjuda screening.

=> Lis mer:

« Pa Socialstyrelsens webbplats finns kunskapsunderlagen for denna
rapport, tillsammans med en etisk och en hilsoekonomisk analys. Se
socialstyrelsen.se/nationellascreeningprogram/mld.

« I Socialstyrelsens kunskapsdatabas over séllsynta hélsotillstind finns
mer information om MLD.

Vad ar screening?

Screening

Screening ar en systematisk undersdkning av en population for att
identifiera personer med ett visst tillstand eller 6kad risk att utveckla
ett visst tillstand.

Syftet med screening dr att uppticka tillstind som kan fa svéra konsekvenser
for bade den enskilda individen och samhéllet. Det kan handla om for tidig
dod, svar skada eller funktionsnedséttning. Malet dr att kunna atgérda
tillstandet tidigt, och pa sa sétt minska konsekvenserna.

Socialstyrelsen har 1 uppdrag att ta fram rekommendationer om nationella
screeningprogram. Syftet med rekommendationerna dr att nd nationell
samordning och samsyn kring screening — och kring att avstd fran screening
nér det inte dr klarlagt att de positiva effekterna dverviager de negativa. Detta
ar viktigt for att befolkningen ska erbjudas en jamlik vard av hog kvalitet.

= Lis mer: Socialstyrelsen har en bedomningsmodell for nationella
screeningprogram for nyfédda.



https://www.socialstyrelsen.se/nationellascreeningprogram/mld
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-bland-sallsynta-halsotillstand/metakromatisk-leukodystrofi/
https://www.socialstyrelsen.se/publikationer/nationella-screeningprogram-for-nyfodda--modell-for-bedomning-inforande-och-uppfoljning-2023-5-8554/
https://www.socialstyrelsen.se/publikationer/nationella-screeningprogram-for-nyfodda--modell-for-bedomning-inforande-och-uppfoljning-2023-5-8554/
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Screening for alla nyfodda
med PKU-provet

Screeningen for MLD blir en del av nyfoddhetsscreeningen med PKU-
provet — ett blodprov som rekommenderas for alla nyfodda 1 Sverige sa snart
som mojligt efter 48 timmars alder. Syftet med PKU-provet ar att uppticka
ett antal séllsynta sjukdomar som &r viktiga att behandla tidigt. Blodprovet
droppas pa ett sarskilt filtrerpapper och skickas till PKU-laboratoriet i
Stockholm for analys.

PKU-provet rekommenderas ocksa for nyanldnda barn under 8 ar, om de ar
symtomfria och inte tidigare har gitt igenom nagon form av
nyfoddhetsscreening med blodprov pé filtrerpapper i sitt fodelseland.

=>» Lis mer om PKU-provet hos Centrum for medfodda metabola
sjukdomar (CMMS) pé Karolinska universitetssjukhuset:
karolinska.se/pku.

Socialstyrelsen har utrett tre
alternativ for screening for MLD

MLD delas in i fyra olika sjukdomsformer, beroende pa i vilken alder
symtomen uppstar:

o seninfantil MLD
o tidigt juvenil MLD
« senjuvenil MLD
 adult MLD.

De tvé tidiga sjukdomsformerna ger svérast funktionsnedsattning och en
kraftigt forkortad livslingd, om de inte behandlas. De har ocksé ett snabbare
forlopp dn de sena sjukdomsformerna.

I november 2023 rekommenderade Radet for nya terapier (NT-radet)
behandling med stamcellsbaserad genterapi for barn med de tidiga
sjukdomsformerna. Rekommendationen géller barn som dnnu inte har fatt
ndgra symtom fran centrala nervsystemet (seninfantil MLD), eller endast
mycket lindriga symtom (tidigt juvenil MLD).

Dessa barn gér att uppticka i nyfoddhetsscreeningen, med hjilp av ett test
som inkluderar tva olika biokemiska analyser och en genetisk analys. Den
genetiska analysen identifierar varianter i genen ARSA som orsakar
sjukdomen. Barn med en séddan variant i bada genkopiorna kommer att
utveckla nagon av MLD-formerna. Ofta gar det att forutsdga vilken form,
men inte alltid.


https://www.karolinska.se/PKU
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For att bedoma for- och nackdelar med screening for MLD har
Socialstyrelsen utrett tre mdjliga screeningalternativ:

Omfattande screening uppticker barn med MLD, oavsett form.

2. Selektiv screening uppticker barn med en tidig sjukdomsform som kan
behandlas med genterapi, och utesluter dem som med sékerhet utvecklar
en sen sjukdomsform. Samtidigt uppticks négra barn med osdker form.

3. Restriktiv screening uppticker enbart barn som med sékerhet utvecklar
en tidig sjukdomsform som kan behandlas med genterapi. Inga barn med
osdker form uppticks — och ddrmed kan négra barn med tidiga former
missas.

Vi har utvirderat alla tre alternativ enligt bedomningsmodellen for
nationella screeningprogram for nyfodda. Till grund f6r bedomningen ligger
ett vetenskapligt underlag, en kartldggning av screeningens organisatoriska
konsekvenser, en etisk analys och en hidlsoekonomisk analys. Bedomningen
gjordes forst av en sakkunniggrupp med expertis i bland annat
nyfoddhetsscreening och sillsynta sjukdomar hos barn. Dérefter gjordes en
helhetsbeddmning av det nationella screeningradet, som bestdr av
regionpolitiker, myndighetsrepresentanter och sakkunniga pa
screeningomradet. Slutligen beslutade Socialstyrelsen att rekommendera
alternativ 2, selektiv screening — se kapitlet Rekommendation om att erbjuda

screening.

=> Lés mer: NT-radets rekommendation om stamcellsbaserad genterapi
(Libmeldy) finns pa webbplatsen for Regionernas samverkansmodell for
lakemedel.



https://samverkanlakemedel.se/produktinfo/libmeldy-atidarsagen-autotemcel
https://samverkanlakemedel.se/produktinfo/libmeldy-atidarsagen-autotemcel
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Rekommendation om att
erbjuda screening

Rekommendation till hdlso- och sjukvarden
Erbjud screening for metakromatisk leukodystrofi (MLD) med PKU-
provet till alla nyfédda barn.

Screeningen galler de tidiga sjukdomsformerna seninfantil och tidigt
juvenil MLD.

Den rekommenderade screeningen ér selektiv. Det betyder att testet

« uppticker barn med de tidiga, allvarligaste formerna av MLD —
seninfantil och tidigt juvenil MLD

« uppticker nagra barn med en osdker sjukdomsutveckling

« utesluter alla som med sidkerhet kommer att utveckla en sen form av MLD
— senjuvenil eller adult MLD.

Motivering:
Nyttan overvager nackdelarna

Screeningen majliggor livraddande behandling

Nyfoddhetsscreening for MLD gor det mojligt att uppticka de tidiga och
allvarligaste formerna av sjukdomen 1 ett tidigt skede, nir behandling med
stamcellsbaserad genterapi fortfarande dr mdjlig. Genom screeningen kan
cirka 1-2 barn per ar fi en tidigare diagnos och erbjudas genterapi innan de
fatt kliniska symtom. Detta dr avgdrande for att forebygga permanenta
skador pa nervsystemet, svar funktionsnedsittning och fortida dod.

Idag dr det 1 princip endast syskon till personer som redan diagnostiserats
med MLD som kan upptickas 1 tid for behandling med genterapi. Med
screening kan barn med tidiga former av MLD fa samma mojlighet till bésta
vérd.

Samtidigt finns alltid en liten risk att screeningtestet missar barn med en
tidig form av MLD. Screeningen ersatter alltsa inte den medicinska
diagnostiken — hélso- och sjukvérden behover fortsatt uppméarksamma och
utreda patienter med symtom pa MLD.
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Viktigt att upptacka och félja upp barn med
osaker sjukdomsutveckling

Det dr viktigt att screeningen uppticker dven barn med en oséker
sjukdomsutveckling. Det vore inte etiskt forsvarbart att utesluta dem,
eftersom en del av dem kan bli hjélpta av genterapi. Hélso- och sjukvarden
behover folja upp dessa barn noggrant, for att kunna se tidiga tecken pa
sjukdom innan det blir fér sent med genterapi.

Mycket tveksam nytta med att upptacka
sena former av sjukdomen

For de sena formerna av MLD véger nackdelarna med en tidig diagnos
tyngre dn fordelarna, bedomer Socialstyrelsen. Personer som insjuknar
senare 1 livet kan erbjudas traditionell stamcellstransplantation, men forst
efter att de fatt symtom. Det beror pa att behandlingen innebér risker och
kan ge komplikationer. Dessutom &r behandlingens effekter mycket osékra.
En tidig diagnos skulle dirmed innebira aterkommande och omfattande
medicinsk uppfoljning under lang tid, innan behandling kan bli aktuell.
Detta kan sidnka livskvaliteten och leda till oro for bade patienten och
nérstéende.

Istdllet ar det viktigt att fortsatt uppméarksamma och utreda patienter som fér
symtom pa MLD senare i livet.

Socialstyrelsen utvarderar
screeningen

Det dr viktigt att uppticka om effekten av screeningen forsamras eller
uteblir. Socialstyrelsen har tagit fram indikatorer for att f6lja upp
screeningen for MLD. Indikatorerna mater bade positiva och negativa
effekter av screeningen i sin helhet och av de olika delarna, sdsom test,
diagnostik och behandling.

=>» Lis mer: Indikatorerna redovisas utforligt i rapporten Indikatorer —
screening for metakromatisk leukodystrofi (MLD) pa Socialstyrelsens

webbplats.
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Forutsattningar for
screeningprogrammet

Screening for MLD kraver andringar i
Socialstyrelsens foreskrifter

Screeningtestet for MLD innehéller en genetisk analys, och for att
screeningen ska bli mojlig planerar Socialstyrelsen att gora dndringar i
foreskrifterna om

« vilka sjukdomar som far spéras och diagnostiseras genom vévnadsprover i
PKU-biobanken (HSLF-FS 2019:13)

 undantag frin kravet pd tillstdnd till genetisk undersékning vid allméin
hilsoundersokning (HSLF-FS 2019:12).

Andringarna kommer att triida i kraft i september 2026. D4 kan screeningen
starta — om inte rekommendationen om screening for MLD &ndras efter
synpunkter pd denna remissversion.

Nyfoddhetsscreeningen ar nationell
hdgspecialiserad vard

Nyfoddhetsscreeningen med PKU-provet dr nationell hogspecialiserad vard:
tillstandspliktig vard som ar sdrskilt sillsynt och ovanlig, och bedrivs pa fa
stdllen i landet. Syftet ar att 6ka forutséttningarna for hogre kvalitet och
battre resultat, och ge jdmlik tillgang till vdrden — oavsett var i landet man
bor:

« Region Stockholm ansvarar for att analysera PKU-provet. Det gors pé
Karolinska universitetssjukhuset.

« Region Stockholm och Vistra Gotalandsregionen ansvarar for att folja
upp provsvaren, sa att barnen kan fa diagnos. Det gors pa Karolinska
universitetssjukhuset och Sahlgrenska universitetssjukhuset.

« Region Stockholm, Vistra Gotalandsregionen och Region Skéne ansvarar
for kliniska beddmningar och behandling av sillsynta och svarbehandlade
medfodda metabola sjukdomar (inklusive neurometabola sjukdomar). Det
gors pa Karolinska universitetssjukhuset, Sahlgrenska
universitetssjukhuset och Skanes universitetssjukhus.

Det nordiska behandlingscentret for genterapi vid MLD ér placerat vid
Skénes universitetssjukhus i Lund.

11
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=>» Lis mer: Pa Socialstyrelsens webbplats finns vért beslut om medfodd
metabol sjukdom, inklusive nyféddhetsscreening, som nationell
hogspecialiserad vard.

Ny beddmning kan bli aktuell
framover

Socialstyrelsen kan komma att uppdatera rekommendationen om screening
for MLD pa nytt, om det kommer ny kunskap om sjukdomen som kan
paverka screeningen eller om behandlingsmojligheterna foréndras. Den
stamcellsbaserade genterapin mot MLD ér till exempel ny, och mer
forskning kan ge ny kunskap.
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Deltagare i arbetet

Nationellt screeningrad

Deltagare

Jan Adolfsson

sakkunnig, screening

Talla Alkurdi

regionpolitiker, Sjukvardsregion Stockholm-Gotland

Thomas Gustafsson

regionpolitiker, Syddstra sjukvardsregionen

Robert Hamberg

regionpolitiker, Norra sjukvardsregionen

Ami Hommel

sakkunnig, omvardnad

Thomas Lindén

ordférande, avdelningschef, Socialstyrelsen

Stefan Lindgren

sakkunnig, medicin

Douglas Lundin

representant, Tandvards- och
ldkemedelsformansverket

Anna Mannfalk

regionpolitiker, Sodra sjukvardsregionen

Karin Modig

sakkunnig, epidemiologi

Ann Molander

regionpolitiker, Vastra sjukvardsregionen

Anders Tegnell

representant, Folkhdlsomyndigheten

Kenneth Ostberg

regionpolitiker, Sjukvardsregion Mellansverige

Sakkunniggrupp

Deltagare
Mina Abbasi ordférande, utredare, Socialstyrelsen
Niklas Darin Overlakare, barnneurologi, Drottning Silvias
barnsjukhus, Goteborg
Olov Ekwall Overlakare, pediatrisk immunologi, Drottning Silvias

barnsjukhus, Goteborg

Maria Forsgren

Overlakare, barnneurologi, Skanes
universitetssjukhus, Lund

Olena Gruzieva

docent i epidemiologi, Karolinska institutet,
Stockholm

Ricard Nergardh

overldkare, barnendokrinolog, Akademiska

sjukhuset, Uppsala

Jessica Nihlén Fahlquist

docent i praktisk filosofi, Uppsala universitet

Frida Nordin

specialistlakare, klinisk genetik och neurologi,

Norrlands universitetssjukhus, Umea

13



Screening for metakromatisk leukodystrofi (MLD)

Harriet Nystrom patientrepresentant, specialistldkare, medicinsk
radiologi, Karolinska universitetssjukhuset,
Stockholm

Antri Savvidou specialistlakare, barnneurologi, Drottning Silvias

barnsjukhus, Géteborg

Goran Solders overlakare, neurologi, Karolinska
universitetssjukhuset, Stockholm

Rosalie Saregard psykolog, genetisk vagledning, Géteborgs universitet

Rolf Zetterstrom overlakare, chef for PKU-laboratoriet,

Karolinska universitetssjukhuset, Stockholm

Kunskapsunderlag

Vetenskapligt underlag och kartlaggning av
organisatoriska konsekvenser

Deltagare
Hans Ehrencrona overlakare, klinisk genetik, Skanes
universitetssjukhus, Lund
Erik Eklund overlakare, barnneurologi, Skanes
universitetssjukhus, Lund
Veroniga Lundback sjukhuskemist, PKU-laboratoriet,
Karolinska universitetssjukhuset, Stockholm

Vetenskapligt underlag - SBU

Deltagare
Veroniga Lundback sjukhuskemist, PKU-laboratoriet,
Karolinska universitetssjukhuset, Stockholm
Karin Naess overldkare, barnneurolog, Karolinska
universitetssjukhuset, Stockholm
Fanny Sellberg projektledare

Etisk analys

Deltagare

Christian Munthe professor i praktisk filosofi, Goteborgs universitet
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Halsoekonomisk analys

Deltagare

Chiara Malmberg

halsoekonom, Institutet for halso- och
sjukvardsekonomi (IHE)

Katarina Steen Carlsson

docent i halsoekonomi, Lunds universitet

Ovriga medverkande fran
Socialstyrelsen

Deltagare

Johanna Axelsson

kommunikator

Madelene Barboza

projektledare indikatorer, utredare

Margareta Hedner

projektledare, utredare

Sissel Kulstadvik

enhetschef

Rebecka Lantto Graham

projektmedarbetare, utredare

Kajsa Mulder

produktionsledare

Louise Ohlén webbredaktor
Sofie Stromback redaktor
John Wahlby jurist
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Tillhnorande dokument som
publiceras pa webben

Denna rapport har fyra bilagor pa Socialstyrelsens webbplats,
socialstyrelsen.se/nationellascreeningprogram/mild:

« Vetenskapligt underlag
« Organisatoriska konsekvenser
« Etisk analys

« Hailsoekonomisk analys.
Pé Socialstyrelsens webbplats finns ocksa rapporten:

o Indikatorer — screening for metakromatisk leukodystrofi (MLD).
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