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Forord

I denna rapport presenterar Socialstyrelsen indikatorer och bakgrundsmatt
for uppfoljning och utvirdering av screening for metakromatisk
leukodystrofi (MLD) som en del av den befintliga nationella
nyfoddhetsscreeningen med PKU-provet.

De nationella screeningprogrammen ska vara mojligt att utviardera for att det
ska ga att beddma om de forvintade hilsovinsterna har uppnatts. Som en del
1 Socialstyrelsens modell att ta fram nationella screeningprogram ingér
dérfor att ta fram indikatorer.

Detta dr en remissversion. Du kan skicka synpunkter pa rekommendationen
senast [dag méanad ér] till xxx@socialstyrelsen.se.

Projektledare for arbetet har varit Madelene Barboza. Externa experter har
varit Erik Eklund och Veroniqa Lundbick. Ansvarig enhetschef har varit
Maria State.

Natalia Borg
Avdelningschef
Avdelningen for analys
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Indikatorer for
nyfoddhetsscreening for
metakromatisk leukodystrofi

Denna rapport innehaller indikatorer och bakgrundsmatt for uppfoljning och
utvérdering av screening for metakromatisk leukodystrofi (MLD) som ingér
i den nationella nyfoddhetsscreeningen med PKU-provet.

Metakromatisk leukodystrofi (MLD) &r en sdllsynt och drftlig sjukdom som
ger allvarliga skador pa nervsystemet. Den leder ofta till svér
funktionsnedsittning, och i de flesta fall till fortida dod [1]. Sjukdomen
delas in i fyra olika former utifran den alder d& symtom uppkommer:
seninfantil, tidig juvenil, sen juvenil och adult form. De tva tidiga
sjukdomsformerna &r svarare och har ett snabbare forlopp dn de tva senare.

Screeningen utfors genom ett test som inkluderar tvé olika biokemiska
analyser och en genetisk analys. Den genetiska analysen identifierar
varianter 1 genen ARSA4 som orsakar sjukdom. Barn med en sddan variant i
bada genkopiorna riskerar att utveckla ndgon av MLD-formerna.

Screening for MLD inkluderas 1 nyfoddhetsscreeningen med PKU-provet
[2,3] som kommer att innefatta 27 medfodda sjukdomar. Indikatorerna i
denna rapport utgar fran de befintliga indikatorerna for
nyfoddhetsscreeningen. Négra av indikatorerna har anpassats for att beakta
specifika aspekter relaterade till MLD, sdsom diagnostik och behandling.

Socialstyrelsen bedriver sitt arbete med att utveckla indikatorer utifrén en
modell som innebir att indikatorerna utformas enligt faststéllda kriterier,
med relevanta kunskapsunderlag som grund [4]. Enligt modellen ska en
indikator for god vard och omsorg bland annat vara baserad pé vetenskap,
vara relevant och dessutom vara mojlig att méta och tolka. For att sékerstilla
en god validitet ska de uppgifter som utgor underlag for indikatorer ocksa
vara mdjliga att samla in pa ett strukturerat och systematiskt sétt.
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Forteckning over indikatorerna

Tabellen visar de indikatorer och bakgrundsmaétt som ingar i uppfoljning och
utvirdering av nyfoddhetsscreeningen for metakromatisk leukodystrofi
(MLD). Indikatorerna 1-5 avser processen for screening med PKU prov och
ar desamma for all nyfoddhetsscreening. Indikatorerna 69 ar formulerade
utifran hur screeningprogrammet for MLD har strukturerats.

Indikatorforteckning

1. Malgrupp for screeningprogrammet®
2. Barn som har lamnat PKU-prov

3. Barn som inte har lamnat PKU-prov
4

Prov som har anlant till PKU-laboratoriet inom 120 timmar fran
fodsel

e

Barn som har aterkallats och ldmnat omprov
Barn med avvikande screeningprov for MLD*

Barn med avvikande screeningprov for MLD som har fatt fortsatt
utredning

8. Barn med avvikande screeningprov for MLD dar utredning visat
att sjukdomens form har varit felbedémd

9. Barn med avvikande screeningprov som har fatt genterapi

*Bakgrundsmatt

Datakalla for de flesta av indikatorerna dr PKU-laboratoriet vid Centrum {or
medfodda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset.
Alla sé kallade PKU-prover som tas i Sverige skickas till och analyseras vid
PKU-laboratoriet dér proverna ocksa sparas for eventuella omanalyser.
PKU-provet dr ett blodprov som far torka in pé ett filtrerpapper och sparas i
PKU-biobanken. Foérutom sjédlva blodprovet sparas dven remissen med
uppgifter som fordlders namn och personnummer, barnets personnummer
eller fodelsedatum, barnets kon, provtagningstidpunkt, graviditetsldngd,
barnets fodelsevikt och avsidndande vardinrdttnings namn. PKU-laboratoriet
har ddrmed underlag for att kunna gora arsvisa sammanstéllningar pa
nationell niva och regionniva av de indikatorer som redovisas i denna
rapport.
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Teknisk beskrivning av
indikatorerna

Tabell 1. Malgrupp for screeningprogrammet

Kategori Beskrivning

Matt Under ett kalenderar: antalet nyfédda barn samt adopterade barn
och utrikes fédda inflyttade till Sverige upp till 8 ars alder.

Matenhet Antal.

Syfte Indikatorn ar ett bakgrundsmatt och ar relevant att mata for att

kunna bedéma malgruppens storlek. Malgruppens storlek utgor
underlag for hur manga barn som erbjuds screening for de
medfédda behandlingsbara sjukdomarna som PKU-provet
omfattar. Erbjudandet ges till vardnadshavarna som tar stallning
till om barnet ska delta i screeningprogrammet.

Nationellt kunskapsstod

Nyfoddhetsscreening med PKU-prov.

Typ av indikator

Bakgrundsmatt.

Datakalla

Statistiska centralbyrans (SCB:s) befolkningsregister och nummer
pa Migrationsverkets LMA-kort (enligt lagen om mottagande av
asylsékande) for de som inte har fatt ett personnummer.

Datakallans status

Nationell datakalla finns.

Felkallor och
begransningar

Den del av malgruppen som utgérs av utrikes fodda barn
(flyktingar eller asylsdkande) som har kommit till Sverige kan bli
svar att folja pa grund av bristfalliga underlag.

Teknisk beskrivning

Malgruppen for inbjudan till screening ar alla nyfédda barn, dar
provet tas inom nagra dygn efter fodseln, vanligtvis pa BB-
avdelningen

och

alla adopterade barn som ar 8 ar eller yngre, dar provet tas vid ett
av de forsta besoken i 6ppenvarden

och

alla utrikes fodda barn som kommer till Sverige och som &r 8 ar
eller yngre, dar provet tas pa halsomottagning for asylsdkande
och nyanlanda flyktingar.

For malgruppen nyfddda barn under aret i Sverige inhamtar PKU-
laboratoriet en gang per ar uppgifter fran SCB:s
befolkningsregister. Uppgiften jamférs sedan med antalet
analyserade PKU-prover vid laboratoriet under samma tidsperiod.

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

Riket och region.

Verksamhetsomrade

Hélso-och sjukvard.

Indikatoromrade

Nyféddhetsscreening for MLD.
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Tabell 2. Barn som har lamnat PKU-prov

Kategori Beskrivning

Matt Andel barn som har Idmnat PKU-prov och deltagit i MLD-
screening.

Maétenhet Procent.

Syfte Indikatorn visar andelen barn som efter samtycke fran

vardnadshavarna deltagit i screeningprogrammet med PKU-
provet dar MLD ingar. I ett screeningprogram forekommer
vanligtvis en sarskild inbjudan (kallelse) till provtagningen. I detta
screeningprogram sker inbjudan och provtagning vid samma
tilifalle.

Barnets vardnadshavare far information om PKU-provet och vilka
sjukdomar som ingar i screeningprogrammet vid den sista
rutinkontrollen pa médravardscentralen samt i samband med
provtagningstillfallet pa BB eller i 6ppenvarden.

Nationellt kunskapsstéd

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Riktning

En hég andel ar efterstravansvard.

Typ av indikator

Processmatt.

Kvalitetsdimension

Kunskapsbaserad och jamlik vard.

Datakalla

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

Datakallans status

Nationell datakalla finns.

Felkallor och
begransningar

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen
utrikes fodda barn (flyktingar eller asylsokande) som har kommit
till Sverige kan bli svar att folja pa grund av bristfalliga underlag.

Teknisk beskrivning

Téljare: Antal barn i malgruppen som har lamnat PKU-prov.
Namnare: Totala antalet barn i malgruppen (se indikator 1).

Uppfélining: Arlig uppféljning. Uppféljningsperioden bér omfatta
ett kalenderar. Barnets fodelsear utgoér underlag for
redovisningen.

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

Riket och region (om mojligt).

Verksamhetsomrade

Hélso-och sjukvard.

Indikatoromrade

Nyféddhetsscreening for MLD.

Tabell 3. Barn som inte har lamnat PKU-prov

Kategori Beskrivning

Matt Andel barn som inte har lamnat PKU-prov, vars vardnadshavare
har tillfrdgats inom screeningprogrammet.

Matenhet Procent.
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Kategori

Beskrivning

Syfte

Deltagandet i nyféddhetsscreeningen med PKU-prov ar i dag
nastan 100 procent bland nyfédda barn i Sverige. Indikatorn kan
visa i vilka regioner deltagandet i screeningprogrammet ar lagre,
dar sarskilt riktade insatser fran regionerna skulle kunna 6ka
deltagandet. Indikatorn ar relevant att félja eftersom den visar
andelen barn som inte lamnat ett PKU-prov och darmed inte
deltar i screeningprogrammet.

Nationellt kunskapsstéd

Nyfoddhetsscreening med PKU-prov.

Riktning

En 1&g andel &r efterstravansvard.

Typ av indikator

Utvecklingsindikator.

Kvalitetsdimension

Kunskapsbaserad och jamlik vard.

Datakalla

Datakallans status

Nationell datakalla saknas.

Felkallor och
begransningar

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

Teknisk beskrivning

Taljare: Antal barn i malgruppen som inte har lamnat PKU-prov.
Namnare: Totala antalet barn i malgruppen (se indikator 1).
Uppfélining: Arlig uppféljning. Uppféljningsperioden bér omfatta
ett kalenderar. Barnets fodelsear utgor underlag for
redovisningen.

Ett satt att dokumentera de som tackat nej ar genom att skicka in
en icke ifylld remiss till PKU-laboratoriet dar endast tankt
provtagningstillfalle och avsandande klinik framgar. Pa sa satt
skulle man kunna félja upp indikatorn.

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

Riket och region (om mojligt).

Verksamhetsomrade

Halso-och sjukvard.

Indikatoromrade

Nyféddhetsscreening for MLD.

Tabell 4. Prov som har anlant till PKU-laboratoriet inom 120 timmar

fran fédsel

Kategori Beskrivning

Matt Andel prov som har anlant till PKU-laboratoriet inom 120 timmar
fran barnets fodsel.

Matenhet Procent.

Syfte Ett PKU-prov bor tas sa snart som mojligt efter 48 timmars alder.

Alla de sjukdomar som i dag ingar i screeningprogrammet kan
obehandlade leda till déden eller ge svara bestaende
funktionsnedsattningar. Flera av sjukdomarna kan efter ett
symtomfritt intervall vid fédseln ha en snabb debut med
atfoljande skador redan under de férsta levnadsveckorna.
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Kategori

Beskrivning

Forsenad provtagning eller fordréjd posthantering (internt pa
vardinrattningen eller externt med vanlig post till PKU-
laboratoriet) kan leda till att den sammanlagda tiden fran fodseln,
med provtagning, transport och analys, till att familjen
informeras, blir sa lang att sjukdom hinner utvecklas.

Laboratoriet analyserar provet inom ett dygn efter ankomst. Om
provresultatet indikerar sjukdom larmar laboratoriet ett
specialistcentrum eller berérd barnklinik. Fér MLD rapporteras
barnet ut till neurometabola centra som omgaende kan kalla till
fortsatt utredning.

En stor andel av sjukdomarna debuterar under andra
levnadsveckan - darfor ar det lampligt att folja upp att PKU-provet
anlant till laboratoriet inom 120 timmar fran fodseln.

Nationellt kunskapsstéd

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Riktning

En hdg andel ar efterstravansvard.

Typ av indikator

Processmatt.

Kvalitetsdimension

Saker och tillganglig vard.

Datakalla

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

Datakallans status

Nationell datakalla finns.

Felkallor och
begransningar

Denna indikator ar inte méjlig att mata fér gruppen av barn som
ar fédda utomlands eftersom PKU-provet i dessa fall inte tas i
samband med fodseln.

Teknisk beskrivning

Taljare: Antal prov som har anlant till PKU-laboratoriet inom 120
timmar fran barnets fodsel.

Namnare: Totala antalet prov som har anlant till PKU-laboratoriet.

Uppfélining: Arlig uppféljning. Uppféljningsperioden bér omfatta
ett kalenderar. Barnets fodelsear utgor underlag for
redovisningen.

Om redovisningsnivaer
och fordelningar

Riket och region (om méjligt).

Verksamhetsomrade

Halso-och sjukvard.

Indikatoromrade

Nyféddhetsscreening fér MLD.

Tabell 5. Barn som har aterkallats och lamnat omprov

Kategori Beskrivning

Matt Andel barn som har aterkallats och lamnat ett omprov pa grund
av att det forsta PKU-provet hade bristfallig kvalitet.

Matenhet Procent.

10
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Kategori

Beskrivning

Syfte

PKU-provet tas i ett blodkarl pa barnets handrygg och blod
droppas pa ett filtrerpapper. Vid provtagningen maste alla ringar
pa filtrerpapperet fyllas helt med blod. Om detta inte &r korrekt
utfort kan analysen férsdmras och ett omprov maste tas. PKU-
laboratoriet ringer dd omgaende den enhet som bestallt provet
och begar ett omprov pa grund av bristfallig kvalitet pa forsta
provet.

Nationellt kunskapsstéd

Nyfoddhetsscreening med PKU-prov.

Riktning

En 1&g andel &r efterstravansvard.

Typ av indikator

Processmatt.

Kvalitetsdimension

Saker och tillganglig vard.

Datakalla

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

Datakallans status

Nationell datakalla finns.

Felkallor och
begransningar

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen
utrikes fodda barn (flyktingar eller asylsokande) som har kommit
till Sverige kan bli svar att folja pa grund av bristfalliga underlag.

Teknisk beskrivning

Taljare: Antal barn dar PKU-laboratoriet har fatt ett omprov pa
grund av bristfallig kvalitet pa provet.

Namnare 1: Totala antalet barn som har Iamnat PKU-prov.
Namnare 2: Totala antalet barn for vilka PKU-laboratoriet har
begart ett omprov pa grund av bristfallig kvalitet.

Uppfélining: Arlig uppféljning. Uppféljningsperioden bér omfatta
ett kalenderar. Barnets fodelsear utgoér underlag for
redovisningen.

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

Riket och region (om méjligt).

Verksamhetsomrade

Hélso-och sjukvard.

Indikatoromrade

Nyféddhetsscreening fér MLD.

Tabell 6. Barn med avvikande screeningprov for MLD

Kategori Beskrivning

Matt Andel barn med avvikande screeningprov for MLD.
Matenhet Procent.

Syfte Nyféddhetsscreeningen fér MLD syftar till att identifiera alla

nyfédda som utvecklar tidigt debuterande MLD (seninfantil och
tidigt juvenil form). Gruppen som rapporteras ut av PKU-
laboratoriet som avvikande screeningprov ar alla barn med
positiv sulfatid-/enzym-screening och tva ARSA-varianter i
homozygot eller sammansatt heterozygot form, forutom de med

11
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Kategori

Beskrivning

genotyper som ar associerade med en kand och uteslutande sen
debut.

Mattet ar relevant for att kunna folja screeningens kapacitet att
identifiera malgruppen samt for att kunna folja utvecklingen éver
tid.

Nationellt kunskapsstod

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Typ av indikator

Bakgrundsmatt.

Datakalla

Indikatorn kan foljas upp via PKU-laboratoriet vid Centrum for
medfddda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska
Universitetssjukhuset. Laboratoriet analyserar alla PKU-prov som
tas i Sverige.

Datakallans status

Nationell datakalla finns.

Felkallor och
begransningar

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

Teknisk beskrivning

Taljare: Antal barn med avvikande screeningprov for MLD.
Namnare: Totala antalet barn som har Idmnat PKU-prov inom
screeningprogrammet.

Uppfélining: Arlig uppféljning. Uppféljningsperioden bér omfatta
ett kalenderar. Barnets fodelsear utgor underlag for
redovisningen.

Om redovisningsnivaer
och fordelningar

Riket.

Verksamhetsomrade

Halso-och sjukvard.

Indikatoromrade

Nyféddhetsscreening fér MLD.

Tabell 7. Barn med avvikande screeningprov for MLD som har fatt

fortsatt utredning

Kategori Beskrivning

Matt Andel barn som efter avvikande screeningprov for MLD har fatt
fortsatt utredning.

Matenhet Procent.

Syfte Vid avvikande screeningprov fér MLD rapporteras barnet ut till ett

utsett specialistcentrum. Dar gors utredning med ytterligare
tester for diagnostisk konfirmering och fortsatt klinisk
uppféljning. Ett nytt PKU-prov bér alltid tas i samband med de nya
diagnostiska proverna. PKU-laboratoriet kan darmed verifiera att
identiteten pa barnet med det avvikande screeningprovet
stammer, samt far kdannedom om att den uppféljande
utredningen av barnet har pabérjats.

Nationellt kunskapsstéd

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Riktning

En hég andel ar efterstravansvart.
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Kategori

Beskrivning

Typ av indikator

Processmatt.

Kvalitetsdimension

Kunskapsbaserad och jamlik vard.

Datakalla

Indikatorn kan foljas upp via PKU-laboratoriet vid Centrum for
medfddda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska
Universitetssjukhuset. Laboratoriet analyserar alla PKU-prov som
tas i Sverige.

Datakallans status

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

Felkallor och
begransningar

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen
utrikes fodda barn (flyktingar eller asylsokande) som har kommit
till Sverige kan bli svar att félja pa grund av bristfalliga underlag.

Teknisk beskrivning

Téljare: Antal barn som har utretts pa grund av ett avvikande
screeningprov for MLD.

Namnare: Totala antalet barn med avvikande screeningprov fér
MLD.

Med fortsatt utredning avses att PKU-laboratoriet har fatt eller
tagit reda pa om en utrednings- och uppféljningsprocess har
inletts vid utsett specialistcentrum.

Uppféljning: Arlig uppféljning. Uppféljningsperioden bér omfatta
ett kalenderar. Barnets fodelsear utgor underlag for
redovisningen.

Om redovisningsnivaer
och fordelningar

Riket.

Verksamhetsomrade

Halso-och sjukvard.

Indikatoromrade

Nyféddhetsscreening fér MLD.

Tabell 8. Barn med avvikande screeningprov for MLD dér sjukdomens
form har varit felbedomd

Kategori Beskrivning

Matt Andel barn med avvikande screeningprov for MLD dar det vid
utredning visat sig att sjukdomens form har varit felbeddmd.

Matenhet Procent.

Syfte Efter avvikande screeningprov fér MLD gors utredning med

ytterligare tester for diagnostisk konfirmering vid ett
specialistcentrum. Detta innefattar ett nytt PKU-prov och analys
dar en ny beddmning av sjukdomens form gors.

Sjukdomens olika former representerar skillnader i
svarighetsgrad och paverkar vilken behandling som
rekommenderas. En initialt felaktig beddmning av sjukdomens
form skulle kunna medféra att inkorrekt information relaterat till
sjukdomens svarighetsgrad och prognos ges till vardnadshavare,
vilket kan orsaka oro. Det ar en negativ effekt av
screeningprogrammet.
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Kategori

Beskrivning

Eftersom screeningtesterna for MLD ar nya i ett internationellt
perspektiv ar det relevant att folja indikatorn.

Nationellt kunskapsstéd

Nyfoddhetsscreening med PKU-prov.

Riktning

En lag andel ar efterstravansvard.

Typ av indikator

Processmatt (individniva), resultatmatt (verksamhetsniva).

Kvalitetsdimension

Individanpassad och effektiv vard.

Datakalla

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

Datakallans status

Nationell datakalla finns.

Felkallor och
begransningar

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgruppen
utrikes fodda barn (flyktingar eller asylsokande) som har kommit
till Sverige kan bli svar att folja pa grund av bristfalliga underlag.

Teknisk beskrivning

Taljare: Antal barn med avvikande screeningprov fér MLD dar det
vid utredning visat sig att sjukdomens form har felbedémts.

Namnare: Totala antalet barn med avvikande screeningprov for
MLD.

Uppféljning: Arlig uppféljning. Uppféljningsperioden bér omfatta
ett kalenderar. Barnets fodelsear utgor underlag for
redovisningen.

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

Riket.

Verksamhetsomrade

Halso-och sjukvard.

Indikatoromrade

Nyféddhetsscreening fér MLD.

Tabell 9. Barn med avvikande screeningprov for MLD som har fatt

genterapi
Kategori Beskrivning
Matt Andel barn med avvikande screeningprov for MLD som har fatt
genterapi inom rekommenderad tid fér behandling.
Matenhet Procent.
Syfte Ett av syftena med screeningprogrammet ar att hitta nyfédda

barn med en medfédd behandlingsbar sjukdom sa tidigt som
mojligt. Det uppskattas att 1-2 barn arligen skulle identifieras
med avvikande screeningprov for MLD. Behandling med
genterapi rekommenderas for barn med seninfantil eller tidig
juvenil form, utan kliniska manifestationer av sjukdomen, och
tidig juvenil form, med milda tidiga kliniska manifestationer av
sjukdomen. Det ar saledes avgorande med tidig (och helst
presymtomatisk) diagnos sa att behandling kan sattas in sa
snabbt som mojligt for att uppna bast effekt och férhindra att
irreversibla skador av sjukdomen uppstar. Fér seninfantil MLD bor
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Kategori

Beskrivning

celler ha skdrdats for genterapi nér barnet ar mellan 6 och 9
manader och for tidig juvenil form bor detta ske mellan 9 och 12
manader.

Indikatorn kan visa om programmet leder till ratt omhander-
tagande.

Nationellt kunskapsstod

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Riktning

En hég andel ar efterstravansvard.

Typ av indikator

Utvecklingsindikator.

Kvalitetsdimension

Kunskapsbaserad och jamlik vard.

Datakalla

Nationell datakalla saknas. Indikatorn kan féljas upp via PKU-
laboratoriet vid Centrum for medfédda metabola sjukdomar
(CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset. Laboratoriet kan ta
reda pa antal barn som fatt rekommenderad medicinsk
behandling genom att inhamta information fran det utsedda
specialistcentrat.

Datakallans status

Felkallor och
begransningar

Adopterade barn och utrikes fédda barn som kommer till Sverige
och screenas mellan 12 manader och upp till och med 8 ars alder
exkluderas fran malgruppen i denna indikator.

Teknisk beskrivning

Taljare: Antal barn med avvikande screeningprov féor MLD som
har deltagit i nyféddhetsscreeningen upp till 6 manaders alder
och vars celler har skoérdats for genterapi inom 6-9 manaders
alder (seninfantil) och 9-12 manaders alder (tidigt juvenil).

Namnare: Totala antalet barn som har deltagit i
nyféddhetsscreeningen upp till 6 manaders alder med avvikande
screeningprov for MLD.

Uppfélining: Arlig uppféljning. Uppféljningsperioden bér omfatta
ett kalenderar. Barnets fodelsear utgoér underlag for
redovisningen.

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

Riket.

Verksamhetsomrade

Hélso-och sjukvard.

Indikatoromrade

Nyféddhetsscreening fér MLD.
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