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Forord

Socialstyrelsen har latit utfora en etisk analys av inforandet av
nyféddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA). Underlaget har tagits
fram i samarbete med tva experter i halso- och sjukvardsetik, medicinsk etik
och filosofi. Projektorganisationen finns presenterad i huvudrapporten.
Socialstyrelsens etiska rad har last och aterkopplat pa analysen. Analysen
utgdr underlag for kriterium 10 i Socialstyrelsens modell for att bedoma,
infora och folja upp nationella screeningprogram. Socialstyrelsens
rekommendation om screening for SMA och myndighetens modell for att
beddma, inféra och folja upp nationella screeningprogram finns publicerad
pa myndighetens webbplats, https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-
och-regler/regler-och-riktlinjer/nationella-screeningprogram/.

Socialstyrelsen vill tacka alla som med stort engagemang och
expertkunnande har medverkat i arbetet.
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Sammanfattning

Av stor betydelse for ett screeningprograms framgang ar att tillstandet ifraga
ar allvarligt, att det kan identifieras i tid av ett test med hdg precision, att det
finns en behandling med god effekt och att biverkningarna och andra
nackdelar med inforandet av programmet inte &r allt for stora. For
nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA) géller att flera typer av
tillstandet ar allvarliga eller mycket allvarliga, att det finns ett test med god
precision och flera lakemedel som, utifran begransat vetenskapligt underlag,
beddms ha god initial behandlingseffekt om de sétts in i tid. Behandlingarna
kan i sig vara krdvande och en av dem har icke férsumbara biverkningar.
Screeningen kan dessutom skapa oro hos forédldrarna, i vissa fall i onédan.
Dyra lakemedel kan i princip ocksa skapa en undantrangningseffekt sa att
annan viktig sjukvard far sta tillbaka. ldag har NT-radet en
behandlingsrekommendation som baseras dels pa de genetiska testerna och
dels pa symtombild. Eftersom screening syftar till att upptacka barn utan
symtom och mdjliggora en behandling i tidigt skede ar det viktigt att NT-
radets rekommendation om behandling och Socialstyrelsens rekommendation
om screening samordnas.
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Inledning

Nyfoddhetsscreening med PKU-prov ar en véletablerad praxis i sjukvarden
med bred acceptans i befolkningen. Ytterst fa foraldrar valjer att avsta fran
att pa detta satt screena sina barn. Likval ar det viktigt att nya sjukdomar som
inkluderas i PKU-screeningen inte undergréver fortroendet for testet. Det &r
darfor fortsatt av stor betydelse att endast de sjukdomar inkluderas for vilka
det finns klara fordelar med att géra sa och att dessa uppvéger nackdelarna.
Eventuella beslut om att inkludera nya sjukdomar &r ocksa langsiktiga.

Spinal muskelatrofi (SMA) utgors av en grupp &rftliga sjukdomar som
karakteriseras av att motoriska nervceller i hjarnan, férlangda margen och
ryggmargen bryts ned. Denna nedbrytning medfér muskelsvaghet och
muskelfortvining (atrofi). SMA delas in i fem olika typer baserat pa
allvarlighetsgrad. Screeningprogrammet syftar till att identifiera tre av dessa:
SMA typ 1, 2 och 3. Fér SMA typ 1 bedoms svarighetsgraden som mycket
hdg och for typ 2 som hdg.1 Allvarlighetsgraden for typ 3 ar varierande och
bedoms av NT-radet som mattlig till hog. Screeningen kommer inte att ha
effekt for barn med SMA typ 0 da de ar for sjuka redan da de fods. SMA typ
4, som debuterar i vuxen alder och medfor relativt lindriga symptom,
kommer inte att identifieras i det féreslagna screeningupplagget. Det ar vart
att notera att skillnaderna i allvarlighetsgrad dr stora inte bara mellan de olika
typerna av SMA — variationen ar ocksa stor inom respektive typ.2

Det foreslagna screeningprogrammet bestar av tva tester. | det forsta
identifieras barn med deletion pa bada kopiorna av en viss gen (SMN1). Upp
till fem procent av personer med SMA har deletion pa bara den ena kopian i
kombination med en mutation pa den andra. Dessa kommer inte att
identifieras i screeningprogrammet for att det inte ar k&nt vilka mutationer
som kan orsaka detta. For dem som daremot identifieras genomfors ett andra
test, dar antalet kopior av en annan gen (SMNZ2) identifieras. Fler kopior
innebar stdrre sannolikhet for en lindrigare variant av sjukdomen.

Screening for SMA kan laggas upp pa flera olika satt. Ett alternativ ar att
testa for att identifiera barn med 1-3 SMN2-kopior, vilka l6per en tydlig risk
for allvarlig sjukdom och dérfor erbjuds behandling direkt. Ett annat
alternativ innebér att man testar for att identifiera barn med 1-4 SMN2-
kopior. For barn med 1-3 kopior forfar man da som i forsta alternativet
medan man for barn med fyra kopior inte erbjuder behandling direkt
eftersom de I6per en betydligt lagre risk att utveckla en allvarlig variant av
SMA (cirka 1/10). Istéllet erbjuds de regelbunden uppféljning (watchful
waiting) for att upptacka symptom sa tidigt som majligt. Dessa uppféljningar
beddms leda till att symptom upptécks tidigare &n annars, samtidigt som risk
foreligger att vissa bestdende men hinner utvecklas i avsaknad av omedelbar
behandling. Ett tredje alternativ vore att direkt behandla &ven alla barn med

1 Evrysdi (risdiplam), Spinraza (nusinersen) och Zolgensma (onasemnogen-abeparvovek) vid spinal muskelatrofi.
NT-radets yttrande till regionerna 2022-02-01, s. 1.
2 Socialstyrelsen/SBU: Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA). Vetenskapligt underlag., s. 8
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fyra SMN2-kopior. Detta skulle medféra en stérre andel behandlingar av vad
som annars skulle utvecklas till mattligt allvarliga tillstand och ett mindre
antal manifesterade symptom till fljd av SMA jamfort med de foregaende
alternativen. Vi uppfattar utifran forda diskussioner att de alternativ som
diskuteras inom ramen for utvardering av ett mojligt screeningprogram for
SMA ér det forsta och andra av dessa. Det tredje alternativet diskuteras dock
i den vetenskapliga litteraturen.3 Vi uppfattar vidare att det inte &r aktuellt att
identifiera barn med fem kopior eller fler. Dessa avvikelser &r ovanliga och
sannolikheten att de skulle drabbas av en allvarlig typ av SMA bedéms som
mycket lag.

Det foreslagna screeningprogrammet bedoms identifiera tio (4-17) barn
per ar, med det upplagg dar aven barn med fyra SMN2-kopior identifieras.
Av de uppskattningsvis tio barnen ger en grov bedémning att fyra barn har
tva SMN2-kopior, medan tre barn har tre kopior och tre har fyra kopior. Fler
an hélften av de tio barnen bedéms drabbas av SMA typ 1 eller typ 2.

Tre lakemedel, som distribueras pa tre olika satt, utgor
behandlingskandidater (mer om det nedan).

Det finns etiska avvagningar kopplade till screening av SMA, liksom till
all screening. Vi gor har en genomgang av aspekter som bor beaktas och
vérderas.

3 Blaschek et al (2022): Newborn Screening for SMA — Can a Wait-and-See Strategy be Responsibly Justified in
Patients With Four SMN2 Copies?, Journal of Neuromuscular Diseases, DOI 10.3233/JND-221510.
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Nytta och skada

Screeningen identifierar nyfédda som kommer att drabbas av SMA av olika
allvarlighetsgrad av spinal muskelatrofi (SMA). Det finns ingen direkt
koppling mellan identifikation av antal SMN2-kopior och allvarlighetsgrad
med vilken sjukdomen kommer att upptrédda, men befintliga statistiska
underlag ger en antydan om vilken fordelning man kan vénta sig mellan
anlagstyp & ena sidan och allvarlighetsgrad & den andra.*

Behandlingseffekt

Det vetenskapliga underlag som finns ar forhallandevis magert. Detta ar en
naturlig foljd av att SMA ar en mycket ovanlig sjukdom, vilket ger
begransade mojligheter att genomfora randomiserade kontrollerade studier pa
stora grupper. Dartill &r de behandlingar som nu &r aktuella relativt nya,
vilket leder till att uppfdljning 6ver langre tid &nnu inte kunnat goras.

Det vetenskapliga underlag som finns ger visst stod for att tidig behandling
av sjukdomen har god effekt ur ett kortare perspektiv (de forsta levnadsaren),
medan kunskapen om effekt dver tid & &n mer bristfallig.
Behandlingseffekten ror saval mortalitet som basala motoriska funktioner.
Enligt vissa av de genomgangna studierna bidrar behandlingen till att
normala funktioner utvecklas i klart hogre grad &n nar behandling inte satts
in de forsta levnadsaren. Ingen av de befintliga behandlingarna kan reversera
uppkomna skador vilket talar for att satta in behandling innan symptom
uppstar for barn som I6per stor risk att drabbas av allvarliga varianter av
SMA.

Kostnaderna for behandlingarna &r dock for narvarande hoga eller mycket
hoga. | denna genomgang av etiska aspekter pa SMA-screening gors ingen
avvégning av behandlingseffekter mot kostnader (for hdlsoekonomiska
berékningar, se separat underlag). Idag har NT-radet en
behandlingsrekommendation som baseras dels pa de genetiska testerna och
dels pa symtombild. Eftersom screening syftar till att upptacka barn utan
symtom och mdjliggdra en behandling i tidigt skede ar det viktigt att NT -
radets rekommendation om behandling och Socialstyrelsens rekommendation
om screening samordnas.

Da det vetenskapliga underlaget till stod for befintliga behandlingar ar
magert ar det viktigt att félja litteraturen och att vara redo att ompréva en
eventuellt inford screening i ljuset av nya data.

4 Socialstyrelsen/SBU: Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA). Vetenskapligt underlag., figur 1.
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Biverkningar och andra nackdelar
med behandling

Allvarliga biverkningar tycks férekomma vid framfor allt en av
behandlingarna som skulle kunna erbjudas barn som screeningen visar har 1-
3 SMN2-kopior.®

Preparaten skiljer sig at en hel del vad galler hur behandlingen gar till och
hur det paverkar familjens liv praktiskt. Ett lakemedel intas oralt (ett pulver
blandas med vatten), vilket gor det forhallandevis latt att hantera i hemmet.
Ett annat l&kemedel ges vid ett antal tillfallen genom lumbalpunktion, vilket
inte later sig goras pa egen hand. Detsamma galler det tredje lakemedlet, som
ges i form av en infusionsvatska som en intravends engangsdos. Om
sistnamnda lakemedel har bestaende effekt innebar det i praktiken en,
forvisso kravande, engangsinsats och &r ur detta perspektiv mest praktiskt for
familjen. Detta lakemedel ar ocksa dyrast.

En mindre andel av barn som har 1-3 SMN2-kopior bedéms fa en lindrigare
variant av sjukdomen, vilket skulle innebéra en eventuell 6verbehandling.

Bifynd lyfts som en etiskt relevant faktor vid screening. Om man vid
screening for ett visst tillstand inte undgar att géra bifynd som ocksa kan vara
av halsorelevans for undersokta individer uppstar fragan om hur dessa bifynd
bor hanteras. Detta kan vara en grannlaga uppgift att bedéma. Vid SMA-
screening forefaller detta emellertid inte var ndgon relevant problematik.

Information och effekter av att informera

For att behandling ska kunna séttas in blir det nddvéndigt att informera
foraldrarna till berérda barn om tillstandet och vad man kan vanta sig for
utveckling utan och med behandling, samt om de osékerheter som finns om
behandlingseffekt dver tid. Forutom att sjukvarden formellt &r skyldig att
informera foréldrarna och involvera dem i beslutsfattandet ar det en fordel
for dessa att kanna till laget sa att de kan forbereda sig for vad som komma
skall. Som tidigare ndmnts &r skillnaderna i allvarlighetsgrad mellan de olika
typerna av SMA stora, liksom inom en viss typ. Detta gor det extra svart att
forsta information rérande denna sjukdom och vad som é&r att vanta.
Negativa konsekvenser av att fa fram och kommunicera information om
framtida sjukdom aktualiseras framst om den variant av screeningprogram
for SMA viljs som ocksa identifierar barn med fyra kopior av SMN2-genen.
D4 skulle cirka 3 barn per &r® hittas, informeras och féljas upp. Hur
belastande detta skulle vara for dem och deras familjer avgors av hur
uppféljningen skulle utformas (sannolikt mer intensiv det forsta aret/aren).
For de barn som pa detta vis snabbare far tillgang till behandling ar
uppféljningen gissningsvis vérd besvaret eftersom de hinner forlora farre
funktioner. For dvriga barn och deras familjer ar det inte lika tydligt att
uppfoljningen véager upp for besvéret. En sarskild aspekt att ta hansyn till ar

5 Socialstyrelsen/SBU: Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA). Vetenskapligt underlag., tabell 3 samt
bilaga, tabell 2.
6 Socialstyrelsen/SBU: Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA). Vetenskapligt underlag.s. 7.
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att anknytningen till barn som far positiva resultat i screeningprogram kan
paverkas.

Falskt positiva och falskt negativa
provsvar

Vid screening finns i princip alltid en viss risk for falskt positiva och falskt
negativa provsvar. Det forsta fallet — falskt positiva — ror det provsvar som
visar att personen har tillstindet ifraga fast sa inte ar fallet. Falskt negativa
provsvar ger vid handen att tillstandet inte foreligger hos personen trots att
det faktiskt gor det. Om de enda testerna som finns att tillga ar patagligt
oprecisa ar det ett tungt argument emot screening for det tillstandet eftersom
det inte ger god vagledning for beslut samtidigt som det riskerar att riva upp
oro i onddan.

Om det anvénda testet har god precision behdver man likvél ha en plan fér
hantering av de felaktiga provsvar som anda uppkommer. For att undvika
kommunikation av falskt positiva svar bér man hantera alla positiva SMA-
resultat pa samma satt som ovriga positiva svar i PKU-screeningen, namligen
genom att i mojligaste man utfora nya analyser for att bekrafta resultatet
innan det kommuniceras ut till foraldrarna. Falskt positiva provsvar som inte
korrigeras riskerar att leda till felaktig hantering av barnet inom sjukvarden
och stor oro hos foréldrarna.

Om den variant av screeningprogrammet dar barn med 4 kopior
identifieras (och barnen darefter foljs upp) kan detta ge upphov till
konsekvenser som liknar dem vid falskt positiva provsvar. Detta eftersom det
ar osakert vilken sjukdomstyp de har, men majoriteten av dem beddéms ha
SMA typ 3 som kan debutera upp i tonaren och ge upphov till forhallandevis
lindriga symptom. Det positiva provsvaret kan alltsa uppfattas betyda nagot
mycket varre &n det i sjalva verket ar, darav liknelsen med falska positiva.
Detta ar emellertid ett missforstand halso- och sjukvarden kan strava efter att
undvika genom hur de kommunicerar med foréaldrarna till de barn som fatt
positiva provsvar rorande fyra SMN2-kopior.

Falskt negativa resultat ar generellt problematiska om de leder till att
behdvlig behandling inte inleds. De kan dessutom ge en falsk trygghet som
gor att saval lakare som foraldrar blir mindre uppmarksamma pa symptom
som man annars hade noterat, eftersom screeningen redan uteslutit tillstandet.
Falskt negativa resultat ar sérskilt problematiska for sjukdomar vars skadliga
effekter inte gar att hdva med behandling, det vill saga dar behandling endast
kan fa en skadlig utveckling att stanna av eller bromsas in. Detta bedéms
vara fallet med SMA. Medan precision i testerna ar viktiga i bada riktningar
framstar falskt negativa resultat som sarskilt problematiska vid
nyfoddhetsscreening.

Screening fér SMA skulle genomféras genom ett forsta test, och vid
positivt utfall (deletion pa bada genkopiorna av SMN1), ett andra test for att
bedéma antalet kopior av SMN2. | det vetenskapliga underlaget fran SBU
redovisas att diagnostiska utvarderingar bedomt det forsta testet som
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passande for denna typ av screening, och det andra testet bedoms ha ”’god
testprestanda”.” Precisionen tycks alltsa god.

Dock ar det sa att upp till fem procent av de nyfédda som kommer att fa
SMA inte kommer att identifieras i screeningprogrammet da de har SMA
utan att ha deletion i bada genkopiorna av SMN1 (de har istallet deletion i
ena genkopian och en punktmutation i den andra). De kan alltsa drabbas av
svar sjukdom utan att ha identifierats vid screeningen. For dessa barn kan det
negativa testresultatet ge upphov till falsk trygghet. Det ar darfor viktigt att
beredskap finns att identifiera och diagnosticera dessa barn.

Om den variant av screeningprogram véljs dar enbart barn med 1-3 SMN2-
kopior identifieras (och de med fyra SMN2-kopior inte identifieras) kan fler
barn én de just ndmnda fem procenten kidnna falsk trygghet da de “friats” 1
screeningen trots att de bar pa anlagen och kommer att utveckla SMA om &n
mest sannolikt hogre upp i ren och av en lindrigare variant. Dock kommer
sannolikt drygt en av tio av dessa barn fa SMA typ 1 eller typ 2, vilka bada ar
svara sjukdomar. For dessa barn och deras foraldrar &r den falska tryggheten
problematisk.

Precis som missforstand kan leda till att provsvar uppfattas visa mer
allvarliga resultat &n vad som é&r fallet, kan for mycket lasas in i ett negativt
provsvar. Framfor allt finns en risk att personer tror att ett negativt provsvar
visat att de inte ens bar anlag for SMA. Denna typ av missforstand kan ocksa
undvikas med tydlig information och kommunikation.

Screeningens omfattning

Utifran de underlag vi haft tillgang till framstar screening av barn med 1-3
kopior av SMN2-genen som etiskt forsvarbart. Nyttan med sadan screening
tycks klart évervaga nackdelarna. Fragan om screening av dem med fyra
SMN2-kopior &r svarare, helt enkelt for att fordelarna inte lika tydligt vager
over. Det skulle mahanda inte vara motiverat med ett screeningprogram for
barn med fyra SMN2-kopior om detta vore en separat sjukdom, helt enkelt
for att allvarlighetsgraden inte skulle anses tillréackligt hog for gruppen som
helhet, men att identifiera dessa barn nar testerna anda gors kan anda
bedémas géra mer nytta an skada. Det handlar om ett fatal barn och deras
familjer som (utifran antagandet att denna grupp inte far behandling) far gora
rutinmassiga uppfoljningsbesdk i halso- och sjukvarden och eventuellt
kommer att oroa sig for vad som komma skall. For en andel av dessa familjer
(cirka 1/10) &r oron befogad, da barnet kommer att utveckla SMA typ 1 eller
2. Har kan en narmare uppféljning gora att symptom tidigare upptécks och
behandlingen darfor tidigare sétts in, till individens fromma.

7 Socialstyrelsen/SBU: Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA). Vetenskapligt underlag., s. 14.
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Autonomi och personlig intfegritet

Att delta i screeningen ar inte
ett autonomt beslut

Som vid all nyfoéddhetsscreening innebar SMA-screening att beslut om detta
maste fattas utan att barnet sjalvt har mojlighet att uttrycka en uppfattning —
autonoma beslut kraver dessutom att uppfattningen &r vélinformerad och att
personen ifraga ar kompetent att ta till sig informationen och vardera
handlingsalternativ i ljuset av egna intressen och 6nskemal. Beslut i fragan
gar heller inte att skjuta pa framtiden da sjukdomen fortskrider till mycket
allvarliga tillstand eller dod innan barnet blivit beslutskompetent. Foréaldrarna
far i denna situation agera stallforetradare vars uppgift ar att se till barnets
basta. Vid framgangsrik behandling av SMA skulle det sannolikt leda till
Okad dverlevnad och framtida mojligheter att i stor utstrackning kunna ta
hand om sig sjalv, vilket i sin tur 6kar méjligheten att leva ett sjalvstandigt
liv och vérna sin personliga integritet. Vid forlangd 6verlevnad men utan
tillrdckligt goda behandlingseffekter finns risk att personen i varierande
utstrackning forblir beroende av andra i sin vardag, beroende pa de fysiska
begransningarna till féljd av muskelfértvining. Befintligt forskningsunderlag
ar otillrackligt for att kunna fastsla vilket langsiktigt utfall som kan véantas for
olika patientgrupper med SMA och som genomgar behandling for denna.

Om det upplégg av screeningprogram for SMA véljs dar barn med fyra
kopior av SMN2-genen identifieras innebar det att ett litet antal foraldrar till
dessa barn varje ar kommer att fa information om att barnet kommer att
drabbas av SMA i nagon variant — sannolikt under sin uppvéxt. For dessa
barn och deras foréldrar skulle det kunna hévdas att de bor ges en rétt att inte
veta. Emellertid brukar ratten att inte veta uppfattas som en rattighet att som
autonom beslutsfattare kunna avsta fran information om sig sjélv.
Foréldrarna, som har att se till barnets bésta, kan inte med hanvisning till sin
egen autonomi avsaga sig information som kan vara till nytta for barnet. Sa
om det kan goras troligt att informationen dr av nytta for barnets fortsatta
utveckling (till exempel genom att klargdra att regelbunden uppféljning ar
vardefull), sa bor foraldrarna inte kunna avsta den.

Genetisk information ar kanslig
och gdller dven anhoriga

Genetisk information om sjukdomsanlag ar kénslig. Dels i sig — den handlar
om vara genetiska anlag och darigenom i storre eller mindre utstrackning om
vara framtidsutsikter — dels eftersom andras kdnnedom om den kan leda till att
vi behandlas annorlunda (diskriminering osv). Det ar darfor viktigt att
sakerstalla att information fran detta liksom Gvriga tester inte kommer i orétta
hander. En i sammanhanget relevant fraga ar om det sparas information som
individen sjélv inte givits tillgang till — exempelvis om det vid PKU-labbet
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finns uppgifter om antal kopior av SMN2 ut6ver de uppgifter som
kommunicerats till berorda familjer. Enligt de uppgifter vi fatt kommer sa inte
att vara fallet.

SMA-screeningen kommer inte att identifiera barare (dvs de med deletion
pa bara ena kromosomen). Alla som identifieras har/kommer att fa SMA
aven om sjukdomen kan debutera sent for vissa, och kanske inte alls om
nagon dor tidigt av andra orsaker. Att barn identifieras i screeningen betyder
emellertid att deras foréldrar ar anlagsbérare, och att &ldre syskon liksom
kommande smasyskon med viss sannolikt ocksa blir barare eller far SMA.
Genetisk végledning blir aktuell for dessa personer liksom for barnen som
identifieras i screeningen.
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Rattviseaspekter

Individer som skulle identifieras vid SMA-screening, framfor allt de med 1-3
kopior av SMNZ2, har en stor nackdel framfér andra eftersom de riskerar
svarigheter att rora sig, att andas och tidig dod. Det kan ses som en
rattvisehandling att ge dem behandling och darmed méjlighet att uppleva
mycket av det som andra far mojlighet att gora och vara med om. Nar
effekten av sjukdom é&r tillrackligt stor &r vikten av att identifiera och
behandla betydligt storre &n risken for skada till foljd av stigmatisering och
diskriminering. Behandling ger personerna stérre mgjligheter att vara med pa
lika eller liknande villkor. Behandling av SMA &r inget undantag. Med tanke
pa de svara effekterna av sjukdomen for personer som hamnar i de tva
svaraste behandlingsbara allvarlighetskategorierna, vilket uppskattningsvis
géller for 80 procent av personer med 1-3 kopior av SMN2, skulle behandling
av dessa inte innebéra en uppenbart oréttvis prioritering framfor andra
patientgrupper som ocksa har behov av vard och uppféljning. For personer
med fyra eller fler kopior géller att en undergrupp om cirka 10 procent kan
vantas fa stora problem, medan svarigheterna ar mindre for 6vriga. For denna
grupp som helhet &r nyttobalansen mindre tydlig, medan vérdet ar stort att
identifiera och behandla undergruppen med allvarligare tillstand. Detta ska
alltid beaktas i prioriteringar som gors inom halso- och sjukvarden.

Screeningprogrammet kan gora att de (uppskattningsvis upp till fem
procent) barn som far SMA utan att ha dubbeldeletion pa SMN1-genen kan
missgynnas, eftersom det kan finnas en risk att hélso- och sjukvarden blir
samre pa att hitta dem och ge dem hjalp tidigt. Detta eftersom de flesta barn
med SMA kommer att hittas i screeningen, vilket betyder att det blir &n mer
ovanligt att barn som uppvisar symptom pa SMA faktiskt har just denna
sjukdom.

Ur rattvisesynpunkt ar en viktig fraga om exempelvis socioekonomiska
faktorer kan paverka tillgang till och nytta av behandling och uppfoljning for
SMA. Sa vitt vi kanner till finns inga skevheter av det slaget nar det galler
deltagande i PKU-screeningen, vilket skulle betyda att socioekonomiska
faktorer inte paverkar sannolikheten att identifieras. Det betyder dock inte att
inte sadana faktorer kan paverka barns mojligheter att dels ta del av den
uppféljning som kan komma att erbjudas barn med fyra SMN2-kopior, dels
den behandling som ges vid 1-3 SMN2-kopior eller vid fyra SMN2-kopior
och uppkomna symptom. Detta ar i sa fall ett dilemma som galler for tillgang
till halso- och sjukvard 6verlag, men av sérskild betydelse néar
konsekvenserna &r irreversibla och kan vara mycket allvarliga. Att saval
vissa behandlingsvarianter som uppféljningsrutiner kan vara utdragna i tid
kan ha olika effekter for olika socioekonomiska grupper.

SMA ér en ovanlig sjukdom, dér kunskap av hog vetenskaplig kvalitet i
form av randomiserade kontrollerade studier pa stora grupper inte kommer
att kunna erhallas. Att stalla sadana krav pa vetenskapligt underlag skulle
innebdra ett missgynnande av personer med ovanliga sjukdomar. Personer
som far SMA kan bli lika allvarligt sjuka som personer med vanligare
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sjukdomar, men hoga krav pa vetenskapliga underlag skulle kunna gora att
personerna med SMA far samre majligheter till vard, i strid med
behovsprincipen. A andra sidan kréver ett bristfalligt vetenskapligt underlag
att systematiska uppfoljningar gors for att 6verbrygga de initiala
kunskapsluckorna.

Ytterligare en aspekt som har med réttvisa att gora ar att PKU-test, utover till
nyfodda i Sverige, erbjuds till barn som ar inflyttade till Sverige upp till 8 ars
alder. Det test som skulle anvandas vid SMA-screeningen, som redan &r i
bruk for en annan sjukdom (SCID), erbjuds idag bara till inflyttade upp till 1
ars alder. | diskussioner med PKU-labbet har framforts tanken att rutiner for
att testa inflyttade som ar upp till 2 ar gamla skulle kunna inforas. Detta
innebar alltjamt att inflyttade aldre barn som kan fa SMA typ 3 inte hittas
forran de uppvisar symptom. Det handlar om mycket fa barn.
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Langsiktiga effekter

Om screening av SMA kan forsvaras 6ver tid beror till icke ringa del pa
utfallet av identifiering och behandling av individer med sjukdomen. Om de
langsiktiga effekterna av behandling svarar upp mot de kortsiktiga talar detta
ur etiskt perspektiv for fortsatt screening, inte minst da negativa effekter som
oro definitivt skulle manifesteras dven vid allvarliga varianter av SMA som
inte screenades och i stéllet tillats leda till fram till utvecklingen av symptom.
Screeningen andrar inte pa nagot otillborligt satt ansvarsfordelningen mellan
sjukvard och patient/anhériga. Genom screening mojliggors identifiering och
darmed behandling. Som alltid nar det finns sjukdom i familjen paverkar det
fler an den sjuke. Med behandling som har effekt far foraldrarna verktyg att
hjélpa sitt barn att utvecklas.

I princip skulle man kunna tanka sig att inklusion av SMA i PKU-
screeningen skulle kunna paverka fortroendet for PKU-provet. En negativ
paverkan pa fortroendet kan dock primart tillstand vantas ha dar vinsten med
screening i forhallande till riskerna ar avsevart lagre an for redan inkluderade
tillstand. Screening for SMA tycks dock kvala in i gruppen av tillstand dar
tidig screening ar tillrackligt traffsaker och har stora effekter pa halsan for
identifierade individer om befintlig behandling satts in.

Vi har i denna analys inte gjort nagon bedémning av risken for
undantrangning till foljd av mycket héga kostnader for behandlingen.
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