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Forord

I denna rapport presenterar Socialstyrelsen en rekommendation till hdlso- och
sjukvarden om att inte erbjuda ett nationellt screeningprogram for cystisk
fibros. Syftet med rekommendationen &r att na nationell samordning och
samsyn om screening for cystisk fibros. Rekommendationen riktar sig till dig
som beslutar om utbud och resurser i halso- och sjukvarden, och till dig som
arbetar med screening. Den har tagits fram enligt Socialstyrelsens
beddmningsmodell for nationella screeningprogram.

Det hdr ar en remissversion av rekommendationen om ett nationellt
screeningprogram for cystisk fibros. Det gar att lamna synpunkter pa
remissversionen fram till den 24 september 2021. Socialstyrelsen kommer att
beakta de inkomna svaren infor den slutliga versionen av rekommendationen,
som publiceras i borjan av 2022.

Projektledare for utredningen har varit Mina Abbasi och Lena Jonsson och
ansvarig enhetschef Mattias Fredricson. Socialstyrelsen vill tacka det
nationella screeningradet, Socialstyrelsens etiska rad samt sakkunniga och
experter som har deltagit i arbetet med stort kunnande och engagemang.

Thomas Lindén
Avdelningschef
Avdelningen for kunskapsstyrning for hélso- och sjukvarden
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Sammanfattning

Socialstyrelsen rekommenderar inte ett screeningprogram for sjukdomen
cystisk fibros. Det ar en arftlig sjukdom som drabbar de slemproducerande
organen, till exempel lungor och bukspottskortel. Det finns symtomatisk
behandling av cystisk fibros med syfte att forbattra nutrition och tillvaxt samt
lungfunktion. Det gar i dagslaget inte att bota cystisk fibros, oavsett nar
behandlingen satts in.

Osdkra positiva effekter

Socialstyrelsen beddmer att det inte finns tillrackligt stod for att
nyfoddhetsscreening for cystisk fibros har tydliga positiva effekter. Studier
visar pa en osaker och marginell effekt pa 6verlevnad samt langd och vikt
utifran patienternas alder.

| dag identifieras patienterna utifran sina kliniska symtom. Med
nyfoddhetsscreening skulle diagnosaldern sankas och behandlingen kunde
darmed séttas in tidigare. Det &r dock oklart om den behandling som ges i
dag skulle ge béttre effekt om den sattes in tidigare.

De flesta barn med cystisk fibros identifieras relativt tidigt d&ven utan
nyfoddhetsscreening. De kan i manga fall behandlas framgangsrikt med
symtomlindrande behandling. Darfor ar det svarare att se en tydlig positiv
effekt av nyfoddhetsscreening.

Socialstyrelsens samlade beddmning ar att det inte finns stod for att de
positiva effekterna tydligt 6verstiger de negativa med nyféddhetsscreening
for cystisk fibros.

Forutsattningar for en ny beddmning

Om det tillkommer ny kunskap kan Socialstyrelsen komma att préva
nyfoddhetsscreening for cystisk fibros pa nytt.
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Inledning

I den hér rapporten presenterar Socialstyrelsen en rekommendation till héalso-
och sjukvarden om att inte erbjuda ett nationellt screeningprogram for cystisk
fibros. Cystisk fibros &r en arftlig sjukdom, som paverkar till exempel lungor
och bukspottskortel.

Rapporten innehaller

 Socialstyrelsens rekommendation och motivering till att inte inkludera
screening for cystisk fibros i dagens nyfoddhetsscreening i Sverige, med
det sa kallade PKU-provet

« den beddémning av screeningprogrammet for cystisk fibros som en grupp
sakkunniga gjort enligt kriterierna i Socialstyrelsens bedémningsmodell
for nationella screeningprogram

« nationella screeningradets helhetsheddmning av screeningprogrammet

« en beskrivning av screeningprogrammet som bedémningen utgar fran

* en beskrivning av sjukdomen cystisk fibros — 1as garna detta kapitel forst
om du behdver mer bakgrund.

Vad ar screening?

Socialstyrelsen definierar screening sa har i denna rapport:

Screening: Systematisk undersdkning av en population for att identifiera
personer som

* har ett visst tillstand eller en viss sjukdom eller
« loper en Okad risk att fa tillstandet eller sjukdomen.

Syftet med screening ar att upptacka en sjukdom eller ett tillstand som kan fa
allvarliga eller omfattande konsekvenser for bade den enskilda individen och
samhallet. Det kan handla om for tidig dod, svar skada eller funktions-
nedsattning. Malet ar att kunna atgarda sjukdomen eller tillstandet tidigt, och
pa sa satt minska konsekveserna for befolkningen.

Socialstyrelsens uppdrag

Socialstyrelsen har i uppdrag att ta fram rekommendationer om nationella
screeningprogram. Syftet med rekommendationerna &r att na nationell
samordning och samsyn kring screening. Detta ar viktigt for att befolkningen
ska erbjudas en jamlik vard av hog kvalitet. Det handlar om att skapa
likvérdighet och att minska risker:

+ Befolkningen i hela Sverige far en likvardig mojlighet att delta i
screening.
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» Ett hogt deltagande i rekommenderade program 6kar chansen for att
screeningen ska ge forvantad effekt, det vill s&ga att screeningen minskar
risken for negativa konsekvenser av sjukdomen eller tillstandet for
befolkningen.

Socialstyrelsens process

Socialstyrelsen anvander en modell for att bedéma, inféra och félja upp
nationella screeningprogram. Stommen i modellen &r 15 kriterier som
underlattar en systematisk beddmning.

For varje screeningprogram som ska beddémas rekryterar Socialstyrelsen en
sakkunniggrupp som beddmer om kriterierna 1-10 &r uppfyllda eller inte.
Darutéver finns en permanent grupp — det nationella screeningradet — som
gor en helhetsbedémning av varje screeningprogram. Bade
sakkunniggruppens bedémning och det nationella screeningradets
helhetsbedomning ingar som underlag for Socialstyrelsens rekommendation.

Alla kriterier bor vara uppfyllda for att Socialstyrelsen ska rekommendera
screeningprogrammet. Screeningprogrammet ska dessutom prioriteras med
hansyn till samhallets begransade resurser, pd samma satt som andra atgarder
i halso- och sjukvarden. Screeningens positiva effekter maste darmed
beddmas Overvéga de negativa effekterna for att ett screeningprogram ska
kunna rekommenderas.

=>» Las mer: Socialstyrelsens bedémningsmodell beskrivs utforligt i
rapporten Nationella screeningprogram — modell foér bedémning,
inférande och uppféljning [1].

Rapporten vander sig fill
chefer och beslutsfattare

Rapporten vander sig framfor allt till dig som beslutar om utbud och resurser
i halso- och sjukvarden, till exempel i rollen som tjansteman, verksamhets-
chef eller politiker. Socialstyrelsens rekommendationer om screening-
program ska ge vagledning for beslut pa gruppniva i styrnings- och lednings-
fragor.

Aven du som arbetar praktiskt med screening kan ha nytta av Social-
styrelsens screeningrekommendationer, for att fa en 6vergripande bild av den
screening som rekommenderas eller inte rekommenderas.
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Rekommendation
om aftt intfe erbjuda screening

Rekommendation
Halso- och sjukvarden bor inte erbjuda screening for cystisk fibros i
screeningen med PKU-provet.

Motivering till rekommendationen

Socialstyrelsen bedémer att screening for cystisk fibros inte bor erbjudas. Det
finns inte tillrackligt stod for tydliga positiva effekter i form av till exempel
battre 6verlevnad och minskad sjuklighet. Det har i och for sig inte
framkommit nagra betydande negativa effekter, men ett screeningprogram tar
stora resurser i ansprak, och bor darfor endast inforas om det finns positiva
effekter som tydligt 6verstiger de negativa.

Osdakra positiva effekter

Underlaget for bedomningen av screeningprogrammet innehéller bland annat
en sammanstélining av basta tillgangliga kunskap. Den omfattar en
randomiserad, kontrollerad studie (RCT) och flera observationsstudier fran
de lander som redan har infort nyfoddhetsscreening for cystisk fibros.
Studierna visar pa en osaker och marginell effekt pa dverlevnad samt langd
och vikt utifran patienternas alder. Det gar vidare inte att dra nagra slutsatser
om effekterna pa andra utfallsmatt, till exempel effekt pa lungfunktion och
infektioner med Pseudomonas aeruginosa. Mot denna bakgrund anser
Socialstyrelsen att det samlade underlaget inte ger tillrackligt stod for att
nyfoddhetsscreeningen har tydliga positiva effekter i form av till exempel
béattre dverlevnad och minskad sjuklighet.

| dag identifieras patienterna utifran sina kliniska symtom. Med
nyfoddhetsscreening skulle diagnosaldern sankas och behandlingen kunde
darmed séttas in tidigare. Men behandlingen &r framst symtomlindrande, och
det kan inte med tillracklig sakerhet faststéllas att effekterna pa lang sikt
skulle bli battre om behandlingen sattes in tidigare i sjukdomsforloppet.

De flesta barn med cystisk fibros identifieras relativt tidigt i Sverige aven
utan nyfoddhetsscreening. De kan i manga fall behandlas framgangsrikt med
symtomlindrande behandling. Darfor ar det svarare att se en tydlig positiv
effekt av nyfoddhetsscreening. Nu finns ocksa sjukdomsmodifierande
lakemedel, men &n sa lange inga som kan anvandas under
nyfoddhetsperioden. Det gar i dagslaget inte att bota cystisk fibros, oavsett
nér behandlingen satts in.

Socialstyrelsens samlade beddmning &r att det inte finns stod for att de
positiva effekterna dverstiger de negativa pa ett sadant satt som kravs utifran
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kriterierna i Socialstyrelsens modell. Halso- och sjukvarden bor darfor inte
erbjuda nyfoddhetsscreening for cystisk fibros.

Bakgrund: Socialstyrelsens beddmning
2016

Socialstyrelsen bedémde nyféddhetsscreening for cystisk fibros 2016 och
rekommenderade da att halso- och sjukvarden inte bor erbjuda screening for
cystisk fibros till nyfédda. Rekommendationen remitterades, men med
hansyn till bland annat de juridiska hinder som framkom i utredningen
publicerades inte nagon slutlig version av rekommendationen. |
Socialstyrelsens bedomning lades ocksa stor vikt vid den stora andelen
anlagsbéarare som skulle upptéckas i screeningen; det fanns oklarheter i hur
dessa skulle tas om hand och hur deras integritetsskydd skulle kunna
uppratthallas.

Pa grund av bland annat andrad lagstiftning gor Socialstyrelsen
beddmningen att det nu har dppnats upp for andra juridiska tolkningar an
tidigare. Aven den stora andelen anlagsbarare kan numera hanteras med en
ny metod som kraftigt begransar andelen anlagsbarare som upptécks i
screeningen. Det fanns aven skal att uppdatera det underlag som 2016 visade
att det vetenskapliga stodet for screeningens effekt pa dédlighet och
sjuklighet var begransat. Mot denna bakgrund ansag Socialstyrelsen att
fragan om screening skulle tas upp for provning igen, vilket skett i och med
den nu aktuella rekommendationen.

Forutsattningar for en ny beddmning

Om det tillkommer ny kunskap kan Socialstyrelsen komma att préva
screening for cystisk fibros pa nytt. Mojligheterna for ett screeningprogram
skulle till exempel kunna paverkas om CFTR-modulatorerna (det vill siga
lakemedelsbehandling som paverkar CFTR-proteinet pa cellniva) blir
godkanda for behandling fran nyfoddhetsperioden.
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Beddmning av
screeningprogrammet enligt
Socialstyrelsens kriterier

Socialstyrelsens rekommendation om att inte erbjuda screening for cystisk
fibros har tagits fram enligt Socialstyrelsens modell fér nationella
screeningprogram [1]. Modellen omfattar 15 olika kriterier och utgar ifran
bésta tillgangliga kunskap.

Sakkunniggruppens beddmning

Sakkunniggruppen, som bestar av ett antal experter inom cystisk fibros och
nyfoddhetsscreening samt patientrepresentanter, bedémer Kkriterium 1-10.
Tabell 1 sammanfattar denna bedémning. Tabellen visar ocksa var du kan
ldsa mer om det som ligger till grund for bedémningen. | tabellen anvander
vi forkortningen CF for cystisk fibros.

Sakkunniggruppens bedémning ingar, tillsammans med screeningradets
helhetsbeddmning, som underlag for Socialstyrelsens rekommendation.

= Las mer:
— | kapitlet Beskrivning av det bedémda screeningprogrammet beskrivs
det screeningprogram som bedémningen har utgatt ifran.
— Underlagen for kriterium 1-10 finns presenterade i webbilagorna
Vetenskapligt underlag och Etisk analys.
— Underlagen for kriterium 11-14 finns presenterade i webbilagorna

Héalsoekonomisk analys och Organisatoriskt underlag. Underlag for
kriterium 15 har inte varit aktuellt.

Tabell 1. Sakkunniggruppens bedomning av kriterium 1-10

Nr  Kriterium Sakkunniggruppens bedémning Lds meri ...

1 Tillstdndet ska Uppfylit: Tidigt debuterande CF orsakar, dven e kapitlet Om
vara ett viktigt med modern behandling, hdg sjuklighet, cystisk fibros
hdlsoproblem funktionsnedsattning och for tidig dod. For e webbilagan

samhdllet dr konsekvenserna ett viktigt Vetenskapligt
hdalsoproblem med ménga och dyra underlag.
medicinska behandlingar, inklusive

fransplantationer av lungor och lever.

2 Tillstdndets Uppfyllt: Naturalférioppet ar ként hos barn o kapiflet Om
naturalfériopp ska  med CF orsakad av mutationer vilka ar cystisk fibros
vara ként associerade med en allvarligare sjukdomsbild. e webbilagan

Naturalférioppet fér individer med mildare Vetenskapligt
former av CF &r mer oklart. underlag.

3 Tillstdndet ska ha Uppfyllt: Barn med CF, frénsett ca 13 procent e kapitlet Om

en symtomfri fas
som gér att
upptacka

som féds med mekoniumileus (tarmvred), ar
symtomfria vid fédseln. Mediandldern vid
férsta symptom hos CF-patienter utan
mekoniumileus ar ca 1 mdanad.

cystisk fibros
webbilagan
Vetenskapligt
underlag.
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Nr  Kriterium Sakkunniggruppens bedémning Las merii ...

4 Det ska finnas en Uppfyllt: Testmetoden uppfyller kraven for o kapitlet
l[Gmplig tillférlitighet enligt europeiska riktlinjer (minst 95 Beskrivning av
testmetod procents sensifivitet och minst 30 procents det bedémda

positivt prediktivt vérde). Tva sakkunniga anser screening-
dock att kriteriet &r endast delvis uppfyllt med programmet
motiveringen att en testmetod som e webbilagan
uppskattningsvis kommer att missa ett barn Vetenskapligt
per é&rinte kan anses vara bra. underlag.

5 Det ska finnas Uppfyllt: Det finns effektiva &tgérder och bra e kapitlet Om
A&tgdrder som ger  symtomatisk behandling fér CF, inkl. cystisk fibros
battre effektien sjukdomsmodifierande behandling (CFTR- e webbilagan
fidig fas an vid modulatorer). Gruppen anser att tidigt insatt Vetenskapligt
klinisk upptackt behandling minskar de skador avseende underlag.

lungor och nutrition som uppkommer innan
diagnos sattes. Gruppen anser ocksa att tidigt
insatt behandling minskar progress av
lungskador.

6 Screeningen ska Oklart: Sakkunniggruppen anser att det ar e webbilagan
minska dodlighet,  svart att uppnd tillrdcklig vetenskaplig evidens Vetenskapligt
sjuklighet eller fér att kriteriet ska vara uppfyllt. 8 sakkunniga underlag.
funktionsnedsdttni  anser dock att kriteriet &r uppfyllt utifrén klinisk
ng orsakad av erfarenhet. 5 sakkunniga anser aftt kriteriet &r
sjukdomen endast delvis uppfyllt p.g.a. bristen pd studier

med hog fillférlitighet.

7 Testmetoden och  Uppfyllt: Studier talar fér aft testmetoden fér e webbilagan
den fortsatta CF-screening &r accepterad av foréldrar i Vetenskapligt
utredningen ska Sverige. Det diagnostiska svettestet som foljer underlag.
accepteras av for att verifiera diagnosen kommer med stor
den avsedda sannolikhet ocksd att accepteras.
populationen

8 A’rgdrderno vid Uppfyllt: Vard for CF ges vid specialiserade CF- o kapitlet Om
tillstdndet ska cenftra. Insatserna har hég acceptans bland cystisk fibros
vara klarlagda fordldrar fill sjuka barn i dag och férvantas e webbilagan
och acceptabla accepteras Gven av férdldrar fill barn med Vetenskapligt
fér den avsedda screening-upptdckt diagnos. underlag.
populationen

9 Hdalsovinsterna ska  Uppfyllt: Sammanfattningsvis anser gruppen o kapitlet
overvdga de att hdlsovinsterna av en screening dvervager Rekommendation
negativa de negativa effekterna. Gruppen anser dock om attinte
effekterna av att det finns negativa effekter av screening- erbjuda
screeningprogra programmet kopplat fill det etiska screening
mmet perspektivet i kriterium 10. e webbilagan

Vetenskapligt
underlag.

10 Screening- Uppfyllt: 12 sakkunniga anser att kriteriet e webbilagan
programmet ska sammantaget ar uppfyllt. Gruppen anser sig Vetenskapligt
vara godtagbart dock inte kunna ta stdllining fill om underlag.

ur ett eftiskt
perspektiv

screeningprogrammet ger en réttvis
férdelning av hdlso- och sjukvardens resurser i
relation fill andra handlingsalternativ. En
sakkunnig anser sig inte kunna ta stallining fill
kriteriet.
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Screeningrddets helhetsbedd®mning

Screeningradets medlemmar har tagit del av underlagen for kriterium 1-14 i
Socialstyrelsens modell for nationella screeningprogram. De har dven tagit
del av sakkunniggruppens bedémning av kriterium 1-10. De har déarefter
gjort en helhetsbedémning enligt foljande.

Screeningradets medlemmar anser att det ar en svar bedémning. De
konstaterar att cystisk fibros ar en sjukdom som drabbar relativt fa individer,
vilket gor det svart att samla in data.

En majoritet i screeningradet anser att nationell screening for cystisk fibros
inte bor inféras. Bedémningen ar att det visserligen inte framkommit nagra
allvarliga negativa effekter av screeningen, men inte heller tillrackligt tydliga
positiva effekter i form av till exempel béattre dverlevnad, battre livskvalitet
eller battre effekt av behandlingen om den kunde séttas in tidigare. Nagra av
screeningradets medlemmar har dock en avvikande mening och anser att
nationell screening for cystisk fibros bor inforas.
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Beskrivning av det beddmda
screeningprogrammet

Socialstyrelsens beddmning av ett nationellt screeningprogram for cystisk
fibros utgick fran att sjukdomen skulle kunna inkluderas i den befintliga
nyféddhetsscreeningen med PKU-provet. Denna screening erbjuds alla
vardnadshavare till nyfodda barn i Sverige sedan mer &n 50 ar.

Tabell 2 visar de olika stegen i det beddmda screeningprogrammet.

Tabell 2. Screeningprogram for cystisk fibros

Steg Atgard
1 PKU-provet tas

2 Provet kommer fill PKU-
laboratoriet

& PKU-laboratoriet
analyserar provet for
cystisk fibros

4 Anlagsbdrare
upptdcks

5 Ett s.k. sGkerhetsnat
anvands

6 Resultatet lagras

7 Diagnos stdlls pd ett
CF-center
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Beskrivning

PKU-provet tas s& fort som mojligt efter 48 timmars dlder,
vanligtvis pd den férlossningsklinik ddr barnet fotts. En ndl
forsinien ven pd barnets handrygg, och blod droppas
pa& ett filirerpapper som ar fast vid en pappersremiss
(PKU-remiss) och skickas med post till PKU-laboratoriet.

PKU-laboratoriet registrerar PKU-remissen med provet i ett
datasystem, och analyserar provet fori dag 25 olika
sjukdomar.

Den féreslagna testmetoden bestdr av tre steg:

1. Forst mats immunoreaktivt frypsinogen (IRT).

2. De prov som overstiger ett gransvéarde (ca 1 800 prover
per Ar) analyseras vidare med pancreatitis-associated
protein (PAP).

3. De prov som overstiger ett gransvérde (ca 180 prover
per ar) gdr vidare till genetisk analys.

De vanligaste CFTR-mutationerna i Sverige som ger svar
form av CF analyseras. Om 1 eller 2 patogena mutationer
detekteras beddms testet som screeningpositivt.

Uppskattningsvis mellan 3 och 16 anlagsbdrare upptacks
i den genetiska analysen varje ér.

For att foérhindra att barn med sdllsynta mutationer
missas, gar dven barn med extremt férhdjda IRT- och
PAP-niv&er, men utan fynd av sjukdoms-orsakande
mutationer, vidare fill diagnostisk utredning med svettest.
Uppskattningsvis kan upp fill 14 barn identifieras som
screeningpositiva i det har steget, varav andelen falskt
positiva ar oséker.

Testresultatet lagras i laboratoriets informationssystem
tillsammans med resultat frdn dvriga analyser.

De barn som &r screeningpositiva erbjuds ett svettest vid
ett CF-cefter for att verifiera diagnosen. Tvé patologiska
svettest tillsammans med kliniska symtom eller ké&nd
arfflighet eller ett patologiskt svettest samt konfirmerande
mutationsanalys krévs fér definitiv diagnos.

For en mindre andel barn kan en CF-diagnos varken
verifieras eller avskrivas pd grund av intermedidra
svettest-resultat, dessa kallas fér CFSPID.



Steg

Atgdrd
Patienten fljs upp pd
ett CF-center

Upptdackt genom
kliniska symtom

Beskrivning

Uppfdlining pd ett CF-center sker initialt minst en gang i
mdnaden. De patienter som inte har majlighet att f& hela
sin vard vid ett CF-center behdver ha ett starkt stéd pd
hemmaplan kompletterat med regelbundna kontroller
pd eft CF-center (férutom vid diagnos och
Arsuppfoliningar, vid komplikationer, vid
transplantationsutredningar etc.).

Uppskattningsvis 1 patient per &r missas i screeningen
(falskt negativt resultat). De patienterna ér beroende av
klinisk upptackt for att f& sin diagnos.
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Om sjukdomen cystisk fibros

Varije ar fods cirka 20 barn med cystisk fibros i Sverige. Det ar en arftlig
sjukdom som drabbar de slemproducerande organen, till exempel lungor och
bukspottskortel. Sjukdomen har en stor variation i svarighetsgrad och
symtom. Medelaldern for patienter har successivt 6kat, tack vare modern
behandling. | dag ar cirka 60—65 procent av alla patienter med cystisk fibros i
Sverige 6ver 18 ar [2].

=> La&s mer:

— Beskrivningen i detta kapitel ar ett sammandrag av webbilagan
Vetenskapligt underlag.

— | Socialstyrelsens kunskapsdatabas éver séllsynta halsotillstand finns
utforligare information om cystisk fibros. Se
https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-
halsotillstand/cystisk-fibros/

Symtom frdn exempelvis lungor och
bukspottskortel

Cystisk fibros &r en allvarlig sjukdom som drabbar organ med
slemproducerande kortlar, sdsom lungor, bukspottkortel, lever, bihalor och
underlivsorgan. Sjukdomen orsakas av att en kloridkanal, som kallas Cystic
Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator (CFTR), fungerar samre
eller saknas helt eller delvis. De defekta kloridkanalerna leder till att
kortlarna producerar ett viskost, mindre vatteninnehallande sekret.

Det sega slemmet ger hosta och gor det ocksa svarare att rensa luftvagarna
fran mikroorganismer. Det leder till upprepade eller kroniska infektioner som
successivt forstor lungvavnaden och forsdémrar lungfunktionen. Sjukdomen
leder till forsamrad Overlevnad, ofta beroende pa lungsvikt. Patienter med
svar cystisk fibros behover ofta en lungtransplantation for att 6verleva.

Pankreasinsufficiens ses hos 85-95 procent av barnen med cystisk fibros
vid fodseln, eller utvecklas under forsta levnadsaret [3, 4]. Det betyder att de
inte kan ta upp naringsamnen fran maten i tillracklig omfattning, vilket leder
till undernaring och hammad tillvaxt. Med 6kande alder ger cystisk fibros
aven ofta upphov till en cystisk fibros-relaterad diabetes — cirka 30 procent
har detta vid 30 ars alder. Patienter med en fungerande bukspottskortel har
ofta minst en mild mutation, vilket gor att de ofta far sin diagnos senare i
livet.

Leverpaverkan medfor nedsatt gallflode och avflédeshinder, och i vérsta
fall kan skrumplever och leversvikt uppsta [5]. | vissa fall kan transplantation
av levern bli aktuell.

Andra komplikationer av sjukdomen ar njurpaverkan, fertilitetsproblem,
cancer i mag-tarmkanalen och komplikationer som uppstar efter
genomgangen lungtransplantation.
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Ungefér 13-15 procent av patienterna med cystisk fibros i Sverige har
mekoniumileus [2]. Det &r ett allvarligt forstoppningstillstand som behandlas
med lavemang eller kirurgi.

Mutationer orsakar sjukdomen

Cystisk fibros &r en arftlig sjukdom med autosomal recessiv nedédrvning. Det
betyder att sannolikheten att ett barn till tva friska anlagsbéarare ska fa
sjukdomen &r 25 procent, sannolikheten att barnet blir frisk anlagsbarare &r
50 procent och sannolikheten att barnet blir friskt utan anlag ar 25 procent.
Om en foralder har sjukdomen och den andra ar frisk anlagsbarare &r
sannolikheten 50 procent att barnet far sjukdomen.

Ungefér 2 000 CFTR-mutationer finns for ndrvarande upptagna i en
internationell databas [4]. De kliniska konsekvenserna av dessa kartlaggs
kontinuerligt [3]. F6r manga CFTR-mutationer som ar valdigt sallsynta, ar
de kliniska konsekvenserna &nnu inte klarlagda.

Det finns inget tydligt samband mellan enskilda mutationer och
sjukdomens svarighetsgrad. Uttryck och forlopp kan variera aven mellan
individer med samma CFTR-genotyp [4]. Vissa mutationer (klass I-111)
associeras dock med pankreasinsufficiens, vilket generellt medfor en svarare
sjukdom [6].

Diagnos dven utan screening

| Sverige upptackts cystisk fibros utifran kliniska symtom. Medianaldern for
forsta symtom ar ungefar 1 manad [7, 8]. De vanligaste symtomen ar dalig
viktuppgang eller undernaring, illaluktande fettinnehallande diarréer och
upprepade luftvagsinfektioner. Diagnosen satts med hjalp av ett svettest da
salthalten i barnets svett mats. For diagnos kravs, forutom positivt svettest,
tva sjukdomsframkallande mutationer, arftlighet for sjukdomen eller symtom
forenliga med sjukdomen.

Medianaldern vid klinisk diagnos bland patienter med cystisk fibros som
diagnostiserades ar 2000-2009, var 0,7 ar, cirka 8,5 manader, baserat pa
information fran 180 patienter i det svenska nationella cystisk fibros-
registret. Dessa siffror inkluderar barn med mekoniumileus, vilka ofta
upptacks direkt efter fodseln pa grund av sina symtom. Ovriga barn med
cystisk fibros ar symtomfria vid fodseln.

Sjukdomen kan behandlas

Det finns effektiva atgarder och bra symtomatisk behandling av cystisk
fibros. Varden ges vid specialiserade cystisk fibros-center, ibland i
samarbete med en barnklinik pa hemorten. Pa cystisk fibros-centret finns
multidisciplinara vardteam som erbjuder optimalt medicinskt och
psykosocialt omhandertagande genom 6kad specialisering och kunskap vad
géller alla aspekter av sjukdomen och dess behandling. Initialt foljs patienten
upp en gang i manaden, darefter minst en gang per ar och alltid vid till
exempel komplikationer och transplantationsutredningar. De atgarder som
satts in har lange varit huvudsakligen symtomatiska, men de senaste aren har
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de forsta sjukdomsmaodifierande behandlingarna, sa kallade CFTR-
modulatorer, kommit.

Den symtomatiska behandlingen utgérs huvudsakligen av olika atgarder
for att forbattra nutrition och tillvéxt samt lungfunktion.

Lungbehandlingen bestar av slemlésande mediciner. Vidare kravs
andningsgymnastik, till exempel fysisk aktivitet och kontrollerad andning
med och utan motstand, for att avlagsna sekret, bygga upp kondition och
styrka samt for att behalla brostkorgsrorlighet. Férebyggande andningsvard
och fysisk tréaning for att mobilisera slembildning tar mycket tid och inverkar
patagligt i det vardagliga livet [2].

Vid minsta tecken till laggradig infektion i nedre luftvagarna, till exempel
allman trétthet, intensifieras den dagliga lungbehandlingen och antibiotika
sétts in. Antibiotika ges &ven under virusangrepp som vanliga forkylningar.
Det &r viktigt att patienter med cystisk fibros har ett fullgott
vaccinationsskydd for att undvika infektioner.

Cystisk fibros-patienter med pancreasinsufficiens behandlas med
pankreasenzym. Det gor att de lattare kan ta tillvara fettinnehallet i kosten
och fa en normal tillvéxt. For att undvika undernaring bor dessutom
maltiderna vara energirika och innehalla extra mycket fleromattat fett.
Patienterna far dven extra tillskott av fettlosliga vitaminer.

Psykologiskt stod behdvs ocksa och ar extra viktigt vid till exempel
diagnos, olika faser av patientens frigorelse fran foraldrarna (skolstart, eget
boende etc.), forsamringsfaser, val av utbildning och yrke, och infor famil-
jeplanering.

I Sverige finns fyra godkdnda CFTR-modulatorer, det vill sdga
lakemedelsbehandling som paverkar CFTR-proteinet pa cellniva. Ett av
lakemedlen ingar i lakemedelsformanen. CFTR-modulatorerna anvands som
tillagg till den ovan beskrivna standardbehandlingen.

Screening for cystisk fibros i Ovriga
varlden

Nyfoddhetsscreening for cystisk fibros har utforts sedan lange i Australien
och Nya Zeeland samt delar av USA. | dag genomfors nyfoddhetscreening
for cystisk fibros i hela USA och nationella och regionala screeningprogram
finns i tjugotva lander i Europa.

2016 gjordes en genomgang av de nationella och regionala
screeningprogram som fanns i Europa da [9]. Alla nationella program
anvande olika protokoll, analys av IRT (immunoreaktivt trypsinogen) och
DNA var vanligast, och var utformade pa olika satt. De flesta
screeningprogrammen nadde upp till de europeiska riktlinjerna vad géller
tidsaspekten, men fyra av tretton program hade mindre &n 95 procents
sensitivitet och fem av tretton program hade ett positivt prediktivt vérde som
var mindre &n 30 procent.
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Bilagor som publiceras pd webben

Denna rapport har fem webbilagor:

» Vetenskapligt underlag. Lena Hjelte, Christina Géngrich och
Socialstyrelsen; 2021.

 Bilaga till vetenskapligt underlag. Lena Hjelte, Christina Gongrich och
Socialstyrelsen; 2021.

+ Etisk analys. Kalle Grill, Lars Sandman, Manne Sjostrand och
Socialstyrelsen; 2021.

« Halsoekonomisk analys. Institutet for Halso- och Sjukvardsekonomi och
Socialstyrelsen; 2021.

 Organisatoriskt underlag. Socialstyrelsen; 2021.

Bilagorna finns pa Socialstyrelsens webbplats,
www.socialstyrelsen.se/regler-och-riktlinjer/nationella-screeningprogram.
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