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Indikatorer for screening med PKU-
provet

Denna bilaga innehaller indikatorer och bakgrundsmatt for uppfoljning och
utvérdering av screeningen med PKU-provet (24 medfédda sjukdomar, tabell
1) samt for svar kombinerad immunbrist (SCID), screening med analys av
TREC i blodprov. I samband med att rekommendationer om nya sjukdomar
beslutas inga i screeningen med PKU-provet framdver kommer denna bilaga
uppdateras med indikatorer for uppfoljning och utvirdering av screening for
de nya sjukdomarna.

Socialstyrelsen bedriver sitt arbete med att utveckla indikatorer utifran en
modell som innebér att indikatorerna utformas enligt faststillda kriterier, med
relevanta kunskapsunderlag som grund [1]. Enligt modellen ska en indikator
for god vard och omsorg bland annat vara baserad pa vetenskap, vara relevant
och dessutom vara mgjlig att méta och tolka. For att sdkerstilla en god validi-
tet ska de uppgifter som utgor underlag for indikatorer ocksé vara mojliga att
samla in pa ett strukturerat och systematiskt sétt.

Pé Socialstyrelsens webbplats, www.socialstyrelsen.se/riktlinjer/nationella
screeningprogram, finns rekommendationer om screening med PKU-provet
och myndighetens modell for att bedoma, inféra och f6lja upp nationella scre-
eningprogram.
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Tabell 1. 24 medfodda sjukdomar - screening med PKU-prov

Endokrina sjukdomar

Kongenital hypotyreos (KH)

Kongenital binjurebarkshyperplasi (CAH)

Metabola sjukdomar

Brister i nedbrytningen av fettsyror (betaoxidationsdefekter)
Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase-brist (MCAD-brist)
Long-chain 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase-brist (LCHAD-brist)
Very long-chain acyl-CoA dehydrogenase-brist (VLCAD-brist)
Brister i karnitinsystemet

Karnitin-palmitoyltransferas 1-brist (CPT1-brist)
Karnitin-palmitoyltransferas 2-brist (CPT2-brist)
Karnitin-acylkarnitintfranslokas-brist (CACT-brist)

Primd&r karnitinbrist (CUD)

Organiska acidurier

Glutarsyrauri typ 1 (GAT1)

Metylmalonsyrauri (MMA)

Propionsyrauri (PA)

Isovaleriansyrauri (IVA)

Betaketotiolasbrist (BKT-brist)

Multipel acyl-CoA dehydrogenas-brist (MAD-brist, GA2)

Fel i ureacykeln

Citrullinemi typ 1 (CIT 1)

Argininosuccinatlyasbrist (ASL-brist)

Arginasbrist (ARG-brist)

Andra fel i omsattningen av aminosyror

Fenylketonuri (PKU)

Maple syrup urine disease (MSUD)

Tyrosinemi typ 1 (TYRT)

Homocystinuri (HCY)

Andra sjukdomar

Biotinidasbrist (BIOT-brist)

Galaktosemi (GALT-brist)
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Forteckning Over indikatorerna

Socialstyrelsen har tagit fram foljande indikatorer och bakgrundsmatt for scre-
ening med PKU-provet varav en indikator som é&r specifik for SCID:

Indikatorférteckning

Nr Namn

1 Mélgrupp fér screeningprogrammet

2 Andel barn som IdGmnat PKU-prov

3 Andel barn som inte Idmnat PKU-prov

4 Andel prov som anlént till PKU-laboratoriet inom 120 timmar frén barnets fodsel

5 Andel barn som &terkallats och IGmnat omprov pd& grund av bristfallig kvalitet

6 Andel barn med positivt utfall av PKU-provet

7 Andel barn med positivt utfall av PKU-prov som f&tt fortsatt utredning

8 Andel barn som diagnostiserats inom screeningprogrammet

9 Andel barn med positivt utfall av PKU-provet ddér fortsatt utredning visat att de
intfe hade sjukdomen

10 Andel barn med SCID som fatt stamcellstransplantation inom 2 mé&nader

Datakailla for indikatorerna &r PKU-laboratoriet vid Centrum for medfodda
metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset.

Alla sé kallade PKU-prover som tas i Sverige skickas till och analyseras vid
PKU-laboratoriet ddr proverna ocksa sparas for eventuella omanalyser.

PKU-provet dr ett blodprov som far torka in pa ett filtrerpapper och sparas i
PKU-biobanken.

Forutom sjélva blodprovet sparas d4ven remissen med uppgifter som mam-
mans namn och personnummer, barnets personnummer eller fodelsedatum,
barnets kon, provtagningstidpunkt, graviditetslangd, barnets fodelsevikt och
avsidndande vardinrdttnings namn.

PKU-laboratoriet har dirmed underlag for att kunna gora arsvisa samman-
stéllningar pa nationell niva och ldnsniva av de indikatorer som redovisas i
denna bilaga. Lénsvisa sammanstillningar kraver dock resursforstarkning till
laboratoriet. Den 6kade kostnaden kan resultera i ett hogre pris per analyserat
prov.
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1. Malgrupp foér screeningprogrammet

Matt

Syfte

Riktning
Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-
ning

Datakallor

Felkallor

Redovisnings-
niva
Kvalitetsomrade

Under ett kalenderdr: antalet nyfédda barn samt adopterade barn
och utrikes fédda inflyttade fill Sverige.

Indikatorn ar ett bakgrundsmatt och ér relevant att mata fér att kunna
beddma malgruppens storlek. Malgruppens storlek utgér underlag for
hur ménga barn som erbjuds screening fér de medfédda behandlings-
bara sjukdomarna som PKU-provet kan inge misstanke om. Erbjudan-
deft ges fill vrdnadshavarna som tar stdlining till om barnet ska deltai
screeningprogrammet.

Bakgrundsmdatt.

Maélgruppen for inbjudan till screening ar

alla nyfédda barn, dar provet tas inom nagra dygn efter fédseln, van-
ligtvis p& BB-avdelningen

och/eller

alla adopterade barn som dr 8 ar eller yngre, ddr provet tas vid ett av
de forsta besdken i dppenvdrden, med undantag fér bam med SCID
som dr 2 ér eller yngre

och/eller

alla utrikes fodda barn som kommer fill Sverige och som &r 8 ér eller
yngre, ddr provet tas pd hdlsomottagning fér asylsbkande och nyan-
l&nda flyktingar, med undantag fér barn med SCID som &r 2 ér eller
yngre.

For malgruppen nyfédda barn under éret i Sverige inhdmtar PKU-
laboratoriet en g&ng per ar uppagifter frdn Statistiska centralbyrdns
(SCB:s) befolkningsregister. Uppgiften jadmférs sedan med antalet ana-
lyserade PKU-prover vid laboratoriet under samma tidsperiod.

SCB:s befolkningsregister och nummer p& Migrationsverkets LMA-kort
(enligt lagen om mottagande av asylsdkande) fér de som inte fatt ett
personnummer.

Den del av mélgruppen som utgdrs av utrikes fédda barn (flyktingar el-
ler asylsdkande) som kommit till Sverige kan bli svar att félja pd grund
av bristfalliga underlag.

Nationellt och per l&n.
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2. Andel barn som Iadmnat PKU-prov

Matt

Syfte

Riktning
Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-

ning

Datakadllor

Felkdllor

Redovisnings-
niva
Kvalitetsomrade

Andel barn som Idmnat PKU-prov och deltagit i screeningprogrammet,
procent.

Indikatorn visar andelen barn som efter samtycke frén vardnadsha-
varna deltagit i screeningprogrammet. Screeningprogrammet omfat-
tar inledningsvis eft PKU-prov som vid analys indikerar om barnet kan
ha ndgon av de medfédda behandlingsbara sjukdomarna.

| ett screeningprogram férekommer vanligtvis en sarskild inbjudan (kal-
lelse) till provtagningen. | detta screeningprogram sker inbjudan och
provtagning vid samma fillfalle.

Barnets vardnadshavare fér information om PKU-provet och vilka sjuk-
domar som ingdr i screeningprogrammet vid den sista rutinkontrollen
pd& moédravardscentralen samt i samband med provtagningstillfallet
pd BB elleri 6ppenvdrden.

En hdg andel dr efterstrdvansvard.
Processmatt.

Nationell datakdlla finns. | dagsléiget sker uppfolining en g&ng per ar
och endast pd nationell nivd, det vill sdga som ett samlat resultat for
hela riket.

Taliare: Antal bam i mélgruppen som Idmnat PKU-prov.
N&mnare: Totala antalet barn i malgruppen (se indikator 1).

Uppfslining: Arlig uppfélining.
Uppfdliningsperioden bér omfatta ett kalenderdr. Barnets fodelsedr ut-
gor underlag foér redovisningen.

Indikatorn kan féljas upp via PKU-laboratoriet vid Centrum fér med-
fédda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset.
Laboratoriet analyserar alla PKU-prov som tas i Sverige.

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen utrikes
fédda barn (flyktingar eller asylsékande) som kommit till Sverige kan bli
svar att folja pd grund av bristfalliga underlag.

Nationellt och per l&n.

Kunskapsbaserad och jamlik vard.
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3. Andel barn som inte Iamnat PKU-prov

Matt

Syfte

Riktning
Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-
ning

Datakallor

Felkallor

Redovisnings-
niva
Kvalitetsomrade

Andel barn som inte IGmnat PKU-prov, vars vardnadshavare har fillfré-
gats inom screeningprogrammet, procent.

Deltagandet i screeningprogrammet @ri dag néstan 100 procent
bland nyfédda barn i Sverige. Indikatorn kan visa i vilkka |&n deltagan-
det i screeningprogrammet ar lagre, dar sdrskilt riktade insatser fran
landstingen/regionerna skulle kunna 6ka deltagandet.

Indikatorn &r relevant att félja eftersom den visar andelen barn som
inte Idmnat ett PKU-prov och dérmed inte deltar i screeningprogram-
met.

En 1&g andel ar efterstravansvard.
Utvecklingsindikator.

Nationell datakdlla saknas.

Tdljare: Antal bam i malgruppen som inte IGmnat PKU-prov.
Ndmnare: Totala antalet barn i malgruppen (se indikator 1).

Uppfslining: Arig uppfélining.
Uppfdliningsperioden bér omfatta ett kalenderdr. Barnets fodelsedr
utgdr underlag for redovisningen.

Resultatet bér dven analyseras fér om ett &gt deltagande i
screeningprogrammet beror pd att vérdnadshavaren tackat nej fill
att delta i screeningprogrammet.

Ett satt att dokumentera de som tackat nej &r genom att skicka in en
icke ifylld remiss till PKU-laboratoriet dér endast té&nkt provtagningstill-
falle och avsandande klinik framgdr. P& s& sétt skulle man kunna félja
upp indikatorn.

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen utrikes
féodda barn (flyktingar eller asylsékande) som kommit ill Sverige kan
bli svar att félja pd& grund av bristfalliga underlag.

Nationellt och per l&n.

Kunskapsbaserad och jamlik vard.
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4. Andel prov som anldnt till PKU laboratoriet inom 120 timmar fran barnets fodsel

Matt

Syfte

Riktning
Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-
ning

Datakadllor

Felkdllor
Redovisnings-
niva
Kvalitetsomrade

Andel prov som anldnt till PKU-laboratoriet inom 120 timmar frén bar-
nets fodsel, procent.

Ett PKU-prov bor tas s& snart som majligt efter 48 timmars &lder. Alla
de sjukdomar som i dag ingdr i screeningprogrammet kan obehand-
lade leda till ddden eller ge svéra bestdende funktionsnedsattningar.
Flera av sjukdomarna kan efter ett symtomfritt intervall vid fédseln ha
en snabb debut med atféljande skador redan under de férsta lev-
nadsveckorna. Férsenad provtagning eller férdréjd posthantering (in-
ternt pd vardinrattningen eller externt med vanlig post till PKU-
laboratoriet) kan leda till att den sammanlagda tiden frén fédseln,
med provtagning transport och analys, till att familien informeras blir
s& I&ng att sjukdom hinner utvecklas.

Indikatorn &r relevant att félja eftersom den visar andelen prover som
anlant till PKU-laboratoriet inom 120 timmar frén barnets fddsel. Labo-
ratoriet analyserar provet inom ett dygn efter ankomst. Om provresul-
tatet indikerar sjukdom ringer laboratoriet fill ett specialistcentrum eller
berérd barnklinik som omgdende kan kalla barnet fill fortsatt utred-
ning.

En stor andel av sjukdomarna debuterar under andra levnadsveckan
— darfér ar det ldmpligt att folja upp att PKU-provet anldnt till labora-
toriet inom 120 timmar frén fodseln.

Ett hogt varde dr efterstravansvart.
Processmatt.
Nationell datakdlla finns.

Tdljare: Antal prov som anldnt till PKU-laboratoriet inom 120 timmar
frén barnets fodsel.

N&mnare: Totala antalet prov som anlént till PKU-laboratoriet.

Denna indikator dr inte applicerbar pd barn fédda utomlands.
Uppfslining: Arlig uppfélining.

Uppfoliningsperioden bér omfatta ett kalenderdr. Barnets fédelsedr
utgdr underlag for redovisningen.

Indikatorn kan féljas upp via PKU-laboratoriet vid Centrum fér med-
fédda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset.
Laboratoriet analyserar alla PKU-prov som tas i Sverige.

Nationellt och per lan.

Sd&ker och tillganglig vard.
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5. Andel barn som aterkallats och Idmnat omprov pa grund av bristféllig kvalitet pa pro-

vet

Matt

Syfte

Riktning
Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-
ning

Datakallor

Felkallor

Redovisnings-
niva
Kvalitetsomrade

Andel barn som aterkallats och I@dmnat ett omprov p& grund av aft
det férsta PKU-provet hade bristfdllig kvalitet, procent.

PKU-provet tas ofta vendst i ett blodkar pd handryggen eller i arm-
vecket pd& barnet. Om det d@r svart att hitta ett bra blodkarl kan man i
stéllet ta blodprovet i hdlen. Vid provtagningen mdste alla ringar p&
filtrerpapperet fyllas helt med blod. Om detta inte &r korrekt utfort kan
analysen férsémras och ett omprov maste tas. PKU-laboratoriet ringer
dd& omgdende den enhet som bestdllt provet och begdr ett omprov
pd grund av bristfallig kvalitet pd férsta provet.

En 1&g andel ar efterstravansvart.

Processmatt.
Nationell datakdlla finns.

Tdljare: Antal barn ddr PKU-laboratoriet f&tt ett omprov pd grund av
bristfallig kvalitet pd& provet.

N&mnare 1: Totala antalet barmn i mélgruppen (se indikator 1).
N&mnare 2: Totala antalet barn fér vika PKU-laboratoriet begdrt ett
omprov pd grund av bristfallig kvalitet.

Uppfélining: Arlig uppfdlining.

Uppfdliningsperioden bér omfatta ett kalenderdr. Barnets fodelsedr
utgdr underlag fér redovisningen.

Indikatorn kan féljas upp via PKU-laboratoriet vid Cenfrum fér med-
fédda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset.
Laboratoriet analyserar alla PKU-prov som tas i Sverige.

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen utrikes
fédda barn (flyktingar eller asylsékande) som kommit till Sverige kan
bli svér att folja p& grund av bristfalliga underlag.

Nationellt och perl&n.

Kunskapsbaserad och jamlik vard.
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6. Andel barn med positivt utfall av PKU-provet

Matt
Syfte
Riktning

Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-
ning

Datakadllor

Felkallor

Redovisnings-

niva
Kvalitetsomrade

Andel barn med positivt utfall av PKU-provet, procent.

Indikatorn @r relevant fér att visa hur ménga barn som har ett positivt
utfall av PKU-provet i screeningprogrammet. Denna indikator dr rele-
vant att jdmféra med indikatorn om andelen diagnostiserade (indika-
tor 8) for att f& fram andelen falskt positiva.

Bakgrundsmatt.

Nationell datakdlla finns. Aterkoppling fill PKU-laboratoriet sker skriftligt
eller muntligt.

Tdljare: Antal barn med positivt utfall av PKU-provet.

N&mnare: Totala antalet barn som I&mnat PKU-prov inom screening-
programmet.

Uppfslining: Arig uppfélining.

Uppfdliningsperioden bér omfatta ett kalenderdr. Barnets fédelsedr
utgdr underlag for redovisningen.

Indikatorn kan féljas upp via PKU-laboratoriet vid Centrum fér med-
féodda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset.
Laboratoriet analyserar alla PKU-prov som tas i Sverige.

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen utrikes
féodda barn (flyktingar eller asylsékande) som kommit ill Sverige kan
bli svar att félja pd& grund av bristfalliga underlag.

Nationell och per lan.
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7. Andel barn med positivt utfall av PKU-provet som fatt fortsatt utredning

Matt

Syfte

Riktning
Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-
ning

Datakadllor
Felkallor
Redovisnings-

niva
Kvalitetsomrade

Andel barn som efter positivt utfall av PKU-provet utretts avseende
den sjukdom som screeningresultatet ingett misstanke om, procent.

Inget av de tester som ingdr i screeningprogrammet ar diagnostiskt,
och for alla tillstdnd maste darfér en fortsatt utredning med nya tester
ske. Ett nytt PKU-prov bér allfid tas i samband med de nya diagnos-
tiska proverna. PKU-laboratoriet fé&r dérmed kdnnedom om att den
uppfdliande utredningen av barnet pdbdrjats. Dessutom indikerar
ofta det nya PKU-provet om barnet har sjukdomen eller inte.
Indikatorn &r relevant att félja eftersom PKU-prov med positivt utfalll
endast indikerar att en sjukdom kan finnas och att det krdvs en fort-
satt utredning for faststdllande av diagnos.

En hdég andel r efterstravansvart.
Processmatt.

Nationell datakdlla finns. Aterkoppling till PKU-laboratoriet sker skriftligt
eller muntligt.

Tdljare: Antal barn som utretts p& grund av ett positivt utfall av PKU-
provet.

Ndmnare: Totala antalet barn med positivt utfall av PKU-provet inom
screeningprogrammet.

Med utrett avses att PKU-laboratoriet fatt eller tagit reda pd om ett
barn med positivt utfall av PKU-provet hade sjukdomen (sant positivt
screeningutfall) eller inte (falskt positivt screeningutfall).

Uppfslining: Arig uppfélining.

Uppfdliningsperioden bér omfatta ett kalenderdr. Barnets fédelsedr
utgdr underlag for redovisningen.

Indikatorn kan féljas upp via PKU-laboratoriet vid Centrum fér med-
féodda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset.
Laboratoriet analyserar alla PKU-prov som tas i Sverige.

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen utrikes
féodda barn (flyktingar eller asylsékande) som kommit till Sverige kan
bli svar att félja pd& grund av bristfalliga underlag.

Nationell och per lan.

Kunskapsbaserad och jamlik vard.
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8. Andel barn som diagnostiserats inom screeningprogrammet

Matt

Syfte

Riktning
Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-
ning

Datakadllor

Felkdllor

Redovisnings-

niva
Kvalitetsomrade

Andel barn som deltagit i screeningprogrammet och diagnostiserats
med ndgon av de medfédda behandlingsbara sjukdomarna, pro-
cent.

Indikatorn &r relevant att félja eftersom den visar andelen barn inom
screeningprogrammet som diagnostiserats med ndgon av de med-
fédda behandlingsbara sjukdomar som ingdr i screeningprogrammet.

Bakgrundsmatt.

Nationell datakdlla finns. Vid positivt utfall av PKU-provet har PKU-
laboratoriet fatt eller tagit reda pd om barnet hade sjukdomen eller
infe.

Tdljare: Antal barn inom screeningprogrammet som diagnostiserats
med né&gon av de medfédda behandlingsbara sjukdomarna.
N&mnare: Totala antalet barn som I&mnat PKU-prov inom screening-
programmet.

Uppfélining: Arlig uppfélining.

Uppfdliningsperioden bér omfatta ett kalenderdr. Barnets fodelsedr
utgdr underlag for redovisningen.

Indikatorn kan féljas upp via PKU-laboratoriet vid Cenfrum fér med-
fédda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset.
Laboratoriet analyserar alla PKU-prov som tas i Sverige.

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen utrikes
fédda barn (flyktingar eller asylsékande) som kommit till Sverige kan
bli svér att folja p& grund av bristfalliga underlag.

Nationellt och per lan.

SCREENING FOR MEDFODDA SJUKDOMAR HOS NYFODDA BARN — INDIKATORER

SOCIALSTYRELSEN



9. Andel barn med positivt utfall av PKU-provet ddr fortsatt utredning visat att de inte hade
sjukdomen (falskt positiva)

Matt

Syfte

Riktning
Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-
ning

Datakadllor
Felkdllor
Redovisnings-

niva
Kvalitetsomrade

Andel barn med positivt utfall av PKU-provet inom screeningprogram-
met som vid fortsatt utredning visat sig inte ha sjukdomen (falskt posi-
fiva), procent.

Efter positivt utfall av PKU-provet sker faststdllande av diagnosen forst
efter utredning av I&kare. For v@rdnadshavare som inledningsvis fatt
besked om ett positivt utfall av PKU-provet har det inneburit en tid av
oro fram fill dess att fortsatt utredning gett besked om att sé inte var
fallet. Det &r en negativ effekt av screeningprogrammet.

En I&g andel &r efterstravansvart.

Processindikator (individnivd), resultatindikator (verksamhetsnivd).
Nationell datakdlla finns. Vid positivt utfall av PKU-provet har PKU-
laboratoriet fatt eller tagit reda p& om barnet hade sjukdomen eller
inte.

Tdljare: Antal barn med positivt utfall av PKU-provet som vid fortsatt
utredning inte visat sig ha nédgon av de medfédda behandlingsbara
sjukdomarna som ing@r i screeningprogrammet.

Ndmnare: Totala antalet barn med positivt utfall av PKU-provet inom
screeningprogrammet.

Uppfsliningsperiod: Arlig uppfolining.

Uppfoliningsperioden bor omfatta ett kalenderdr. Barnets fédelsedr
utgor underlag fér redovisningen.

Indikatorn kan féljas upp via PKU-laboratoriet vid Centrum fér med-
fédda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset.
Laboratoriet analyserar alla PKU-prov som tas i Sverige.

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen utrikes
féodda barn (flyktingar eller asylsékande) som kommit fill Sverige kan
bli svér att félja p& grund av bristfélliga underlag.

Nationellt och per l&n.

Individanpassad vard.
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10. Andel barn med SCID som fatt stamcellstransplantation inom 2 manader

Matt

Syfte

Riktning
Typ av indikator

Indikatorns sta-
tus

Teknisk beskriv-
ning

Datakadllor
Felkallor
Redovisnings-

niva
Kvalitetsomrade

Andel barn som diagnostiserats med svar kombinerad immunbrist
(SCID) inom screeningprogrammet och som f&tt stamcellstransplan-
tation inom 2 m&nader frén fodseln, procent.

Ett av syftena med screeningprogrammet dr att hitta nyfédda barn
med en medfédd behandlingsbar sjukdom sd tidigt som mojligt. De
flesta av dessa sjukdomar behandlas med hormonsubstitution eller
kost.

Tva fill tre barn féds érligen med svar kombinerad immunbrist (SCID).
Dessa barn kan diagnostiseras genom screeningen innan de fatt all-
varliga infektioner. Stamcellstransplantation éri dag den enda bo-
tande behandlingen och den méste genomféras s& tidigt som maojligt
efter fédseln, eftersom risken fér komplikationer 6kar om barnet hunnit
infekteras.

Indikatorn &r relevant att félja eftersom SCID &r en av de senast till-
kommande sjukdomarna inom screeningprogrammet. Indikatorn kan
Aaven visa om programmet leder fill r&tt omhdndertagande.

En hdég andel ar efterstravansvart.
Processindikator.

Nationell datakdlla saknas. PKU-laboratoriet kan ta reda pd antal
barn som diagnosticerats med SCID och antal barn som fatt stam-
cellstransplantation genom att inhdmta information frén de tre im-
munbristenheterna i Stockholm, Géteborg och Lund.

Tdljare: Antal bam som diagnostiserats med SCID och som fatt stam-
cellstransplantation inom 2 mé&nader frén fodseln.

N&mnare: Totala antalet barn som diagnostiserats med SCID inom
screeningprogrammet.

ICD: D81

Uppfsliningsperiod: Arlig uppfolining.

Uppfdliningsperioden bér omfatta ett kalenderdr. Barnets fodelsedr
utgdr underlag for redovisningen.

Beaktas bor att ett barn som fatt en infektion inom 2 manader frén
fodseln eventuellt inte kan f& en transplantation inom denna tidsram,
bland annat eftersom det kan vara svart att hitta rétt donator inom 2
mdanader.

Nationellt.

Kunskapsbaserad vérd och jamlik vard.
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