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Forord

| denna rapport presenterar Socialstyrelsen indikatorer och bakgrundsmatt for
uppfoljning och utvérdering av screening for spinal muskelatrofi (SMA) som
ingar i det nationella programmet for nyfoddhetsscreening med PKU-prov.

Som en del i Socialstyrelsens modell for att ta fram nationella screening-
program ingar att ta fram indikatorer. Screeningprogrammet ska vara mojligt
att utvardera for att det ska ga att folja upp om de forvantade halsovinsterna
har uppnatts. Socialstyrelsen tar darfor fram indikatorer for att kunna folja
upp och utvardera nyféddhetsscreeningen med PKU-prov.

Projektledare for arbetet har varit Christina Broman och Madelene
Barboza. Extern expert har varit Lars Alberg. Ansvarig enhetschef har varit
Maria State.

Olivia Wigzell
Generaldirektor
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Indikatorer for screening for spinal
muskelatrofi (SMA)

Denna rapport innehaller indikatorer och bakgrundsmatt for uppfoljning och
utvardering av screening for spinal muskelatrofi (SMA) som ingar i det nat-
ionella programmet for nyfoddhetsscreening med PKU-prov.

SMA &r en grupp éarftliga neuromuskuldra sjukdomar dar nervcellerna
bryts ner. N&r dessa nervceller forsvinner ersatts de inte av nya och skadan ar
irreversibel, vilket leder till fortskridande muskelsvaghet och muskelfortvi-
ning. SMA har ett brett sjukdomsspektrum dar vissa patienter avlider redan i
nyfoddhetsperioden medan andra far symtom forst i vuxen alder. Sjukdomen
orsakas i de allra flesta fallen (cirka 95 procent) av en homozygot deletion,
det vill séga avsaknad av delar av en gen pa bada kromosomerna i SMN1-
genen. Hos ett mindre antal patienter med SMA orsakas sjukdomen av en
punktmutation i den ena kopian av SMN1-genen och en deletion i den andra
kopian. Det finns ocksa andra ovanliga former av SMA.

Sjukdomens svarighetsgrad kan paverkas av en annan gen, SMN2, belagen
pa samma kromosom. Antalet kopior av SMN2-genen &r avgorande for sjuk-
domsprognosen dar farre antal kopior av SMN2-genen betyder ett allvarligare
sjukdomsforlopp. Screeningen som ska genomfdéras kommer att pavisa de ge-
netiska forutsattningarna att utveckla SMA genom att identifiera de barn som
har positivt utfall av homozygot deletion i SMN1-genen med 1-3 kopior av
SMN2-genen.

Screening for SMA inkluderas i nyféddhetsscreeningen med PKU-provet
[1,2] som kommer att innefatta 26 medfédda sjukdomar. Indikatorerna i
denna rapport utgar fran 10 befintliga indikatorer for nyfoddhetsscreeningen.
Det har varit mojligt att bibehalla flertalet av de befintliga indikatorerna aven
for screening for SMA. Négra indikatorer har justerats till viss del. En ny in-
dikator, unik for screening for SMA, har ocksa tagits fram.

Socialstyrelsen bedriver sitt arbete med att utveckla indikatorer utifran en
modell som innebdr att indikatorerna utformas enligt faststéllda kriterier,
med relevanta kunskapsunderlag som grund [3]. Enligt modellen ska en indi-
kator for god vard och omsorg bland annat vara baserad pa vetenskap, vara
relevant och dessutom vara mojlig att mata och tolka. For att sékerstélla en
god validitet ska de uppgifter som utgor underlag for indikatorer ocksa vara
mojliga att samla in pa ett strukturerat och systematiskt satt. Screeningpro-
grammet ska vara majligt att utvardera for att det ska ga att folja upp om de
forvantade halsovinsterna har uppnatts.
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Forteckning Over indikatorerna

Tabellen visar de indikatorer och bakgrundsmatt som ingar i uppfoljning och
utvardering av screeningprogrammet med PKU-provet for positivt utfall av
homozygot deletion i SMN1-genen med 1-3 kopior av SMN2-genen, vilket
fortsdttningsvis bendmns i rapporten som screening for SMA.

Tabell 1. Indikatorférteckning

Nr Namn

1 Méigrupp fér screeningprogrammet*

2 Barn som I&mnat PKU-prov**

3 Barn som inte Idmnat PKU-prov**

4 Prov som anl@nt till PKU-laboratoriet inom 120 timmar fran fédsel**

5 Barn som &terkallats och Idmnat omprov**

6 Barn med positivt utfall av PKU-provet*

7 Barn med positivt utfall som fétt fortsatt utredning**

8 Barn med positivt utfall dér antal kopior av SMN2-genen visat sig vara felbedédmt
9 Barn med positivt utfall som fatt behandling inom 1 ménad

*Bakgrundsmatt, **Befintliga indikatorer for nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Datakalla for flertalet av indikatorerna kommer att vara PKU-laboratoriet vid
Centrum for medfodda metabola sjukdomar (CMMS), Karolinska Universi-
tetssjukhuset. Alla sa kallade PKU-prover som tas i Sverige skickas till och
analyseras vid PKU-laboratoriet dar proverna ocksa sparas for eventuella
omanalyser. PKU-provet ar ett blodprov som far torka in pa ett filtrerpapper
och sparas i PKU-biobanken. Forutom sjélva blodprovet sparas dven remis-
sen med uppgifter som foralders namn och personnummer, barnets person-
nummer eller fodelsedatum, barnets kon, provtagningstidpunkt, graviditets-
langd, barnets fodelsevikt och avsandande vardinrattnings namn. PKU-
laboratoriet har darmed underlag for att kunna gora arsvisa sammanstall-
ningar pa nationell niva och regionsniva av de indikatorer som redovisas i
denna rapport. Regionsvisa sammanstéllningar kraver dock resursforstark-
ning till laboratoriet. Den 6kade kostnaden kan resultera i ett hogre pris per
analyserat prov.
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Nationellt screeningprogram

Screening fér SMA

Titel (Kortnamn)

Matt

Syfte

Nationellt kunskapsstod

Typ av indikator

Datakadlla

Datakadllans status

Felkdllor och
begréinsningar

Teknisk beskrivning

Redovisningsniva

1. Malgrupp for screeningprogrammet

Under ett kalenderdr: antalet nyfédda barn samt adopte-
rade barn och utrikes fédda inflyttade fill Sverige upp fill 18
mdnaders alder.

Indikatorn ar ett bakgrundsmatt och ér relevant att mata fér
att kunna bedéma malgruppens storlek. Malgruppens storlek
utgdér underlag fér hur ménga barn som erbjuds screening for
de medfédda behandlingsbara sjukdomarna som PKU-
provet kan inge misstanke om. Erbjudandet ges till vardnads-
havarna som tar stélining fill om barnet ska delta i screening-
programmet.

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Bakgrundsmatt.

Statistiska centralbyrans (SCB:s) befolkningsregister och num-
mer p& Migrationsverkets LMA-kort (enligt lagen om motta-
gande av asylsékande) fér de som inte fatt ett personnum-
mer.

Nationell datakdlla finns.

Den del av malgruppen som utgdrs av utrikes féodda barn
(flyktingar eller asylsékande) som kommit till Sverige kan bli
svar att félja pd grund av bristfalliga underlag.

Malgruppen fér inbjudan till screening ar alla nyfédda barn,
dar provet tas inom nagra dygn efter fédseln, vanligtvis pd
BB-avdelningen

och

alla adopterade barn som @r 18 ménader eller yngre, dar
provet tas vid ett av de forsta besdken i Sppenvarden

och

alla utrikes fédda barn som kommer fill Sverige och som ar 18
manader eller yngre, dér provet tas pd hdlsomottagning for
asylsékande och nyanldnda flyktingar.

For mélgruppen nyfédda barn under dret i Sverige inhémtar
PKU-laboratoriet en gé&ng per ar uppgifter fran SCB:s befolk-
ningsregister. Uppgiften jdmfors sedan med antalet analyse-
rade PKU-prover vid laboratoriet under samma tidsperiod.

Riket och region.
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Nationellt screeningprogram

Screening fér SMA

Titel (Kortnamn)
Matt
Mdatenhet

Syfte

Nationellt kunskapsstod

Riktning

Typ av indikator

Datakalla

Datakadllans status

Felkdllor och
begrénsningar

Teknisk beskrivning

Kvalitetsomrade

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

2. Barn som Idmnat PKU-prov

Andel barn som Idmnat PKU-prov och deltagit i SMA-
screening.

Procent.

Indikatorn visar andelen barn som efter samtycke fran vard-
nadshavarna deltagit i screeningprogrammet med PKU-
provet ddr SMA ingér. Screeningprogrammet omfattar in-
ledningsvis ett PKU-prov som vid genetisk analys indikerar
om barnet har en homozygot deletion i SMN1-genen. |
detta fall utférs en uppfdljiande analys av antalet kopior av
SMN2-genen for att identifiera de barn som har 1-3 kopior.

| ett screeningprogram férekommer vanligtvis en sarskild in-
bjudan (kallelse) fill provtagningen. | detta screeningpro-
gram sker inbjudan och provtagning vid sammai fillfalle.

Barnets vardnadshavare fér information om PKU-provet
och vilka sjukdomar som ingdr i screeningprogrammet vid
den sista rutinkontrollen p& maédravardscentralen samt i
samband med provtagningstillfdllet pd BB eller i dppenvar-
den.

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

En hég andel ar efterstravansvard.
Processmatt.

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

Nationell datakdlla finns.

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgrup-
pen utrikes fédda barn (flyktingar eller asylsékande) som
kommit till Sverige kan bli svar att félja pd grund av bristfal-
liga underlag.

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

Uppfélining: Arlig uppfélining. Uppféliningsperioden bdr om-
fatta ett kalenderdr. Bamnets fédelsedr utgér underlag for
redovisningen.

Kunskapsbaserad och jamlik vard.

Riket och region (om majligt).
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Nationellt screeningprogram

Screening fér SMA

Titel (Kortnamn)
Matt
Mdatenhet

Syfte

Nationellt kunskapsstod

Riktning

Typ av indikator

Datakadlla

Datakadllans status

Felkdllor och
begrdnsningar

Teknisk beskrivning

Kvalitetsomrade

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

3. Barn som inte Iadmnat PKU-prov

Andel barn som inte Idmnat PKU-prov, vars vérdnadshavare
har fillfrégats inom screeningprogrammet.

Procent.

Deltagandet i nyféddhetsscreeningen med PKU-prov dr i
dag ndstan 100 procent bland nyfédda barn i Sverige. Indi-
katorn kan visa i vilka regioner deltagandet i screeningpro-
grammet ér lagre, dar sdrskilt riktade insatser frén regionerna
skulle kunna 6ka deltagandet. Indikatorn ar relevant att folja
eftersom den visar andelen barn som inte [dmnat ett PKU-
prov och ddrmed inte deltar i screeningprogrammet.

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

En 1&g andel ar efterstravansvard.

Utvecklingsindikator.

Nationell datakdlla saknas.

Andelen deltagare i screeningprogrammet inom malgrup-
pen utrikes féddda barn (flyktfingar eller asylsékande) som
kommit till Sverige kan bli svar att félja pd grund av bristfal-
liga underlag.

Tdliare: Antal bam i malgruppen som inte IGmnat PKU-prov.

Ndmnare: Totala antalet barn i malgruppen (se indikator 1).

Uppfolining: Arlig uppfolining. Uppfdliningsperioden bér om-
fatta ett kalenderdr. Barnets fédelsedr utgér underlag for re-
dovisningen.

Ett satt att dokumentera de som tackat nej ar genom aftt
skicka in en icke ifylld remiss till PKU-laboratoriet dér endast
tankt provtagningstillfélle och avséndande klinik framgar. P&
s@ satt skulle man kunna félja upp indikatorn.

Kunskapsbaserad och jamlik vard.

Riket och region (om majligt).
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Nationellt screeningprogram

Screening fér SMA

Titel (Kortnamn)

Matt

Mdatenhet

Syfte

Nationellt kunskapsstod

Riktning

Typ av indikator

Datakadlla

Datakallans status

Felkdllor och
begrdnsningar

Teknisk beskrivning

Kvalitetsomrade

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

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

Andel prov som anlént till PKU-laboratoriet inom 120 timmar
frdn barnets fodsel.

Procent.

Ett PKU-prov bor tas sé snart som majligt efter 48 timmars al-
der. Alla de sjukdomar som i dag ingdr i screeningprogram-
met kan obehandlade leda till déden eller ge svéra bestd-
ende funktionsnedsattningar. Flera av sjukdomarna kan efter
ett symtomfritt intervall vid fédseln ha en snabb debut med
atféliande skador redan under de férsta levnadsveckorna.
Forsenad provtagning eller fordrdjd posthantering (internt p&
vardinrattningen eller externt med vanlig post fill PKU-
laboratoriet) kan leda till att den sammanlagda tiden frén
fédseln, med provtagning, transport och analys, fill att famil-
jen informeras, blir s& I&Gng att sjukdom hinner utvecklias.

Indikatorn &r relevant att félja eftersom den visar andelen
prover som anldnt fill PKU-laboratoriet inom 120 timmar frdn
barnets fédsel. Laboratoriet analyserar provet inom ett dygn
efter ankomst. Om provresultatet indikerar sjukdom larmar la-
boratoriet etft specialistcentrum eller berérd barnklinik. For
SMA larmas en nationell hégspecialiserad vardenhet som
omgdende kan kalla barnet till fortsatt utredning.

En stor andel av sjukdomarna debuterar under andra lev-
nadsveckan — darfor ar det I&dmpligt att folja upp att PKU-
provet anldnt till laboratoriet inom 120 timmar frén fédseln.

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Ett hdgt varde ar efterstrévansvard.
Processmatt.

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

Nationell datakdlla finns.

Denna indikator ar inte maoljigt att mata for gruppen av barn
som ar fédda utomlands eftersom PKU-provet i dessa fall inte
fas i samband med fédseln.

Tdljare: Antal prov som anldant fill PKU-laboratoriet inom 120
fimmar frén barnets fodsel.
N&mnare: Totala antalet prov som anldant till PKU-laboratoriet.

Uppfdlining: Arlig uppfslining. Uppféliningsperioden bér om-
fatta ett kalenderdr. Barnets fédelsedr utgor underlag for re-
dovisningen.

Sdaker och tillganglig vard.

Riket och region (om mgjligt).
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Nationellt screeningprogram

Screening fér SMA

Titel (Kortnamn)
Matt
Mdatenhet

Syfte

Nationellt kunskapsstod
Riktning
Typ av indikator

Datakadlla

Datakallans status

Felkdllor och
begrdnsningar

Teknisk beskrivning

Kvalitetsomrade

Om redovisningsnivaer
och fordelningar

5. Barn som aterkallats och Idmnat omprov

Andel barn som aterkallats och Idmnat ett omprov pd grund
av att det férsta PKU-provet hade bristfdllig kvalitet.

Procent.

PKU-provet tas i ett blodkér p& barnets handrygg och blod
droppas pa ett filtrerpapper. Vid provtagningen maéste alla
ringar pa filtrerpapperet fyllas helt med blod. Om detta inte ér
korrekt utfért kan analysen férsédmras och ett omprov mdste
tas. PKU-laboratoriet ringer d& omgdaende den enhet som be-
stallt provet och begdr ett omprov p& grund av bristfallig kvali-
tet p& forsta provet.

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.
En 1&g andel ar efterstravansvard.
Processmatt.

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

Nationell datakdlla finns.

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

Taljare: Antal barn dar PKU-laboratoriet fatt ett omprov pd
grund av bristfallig kvalitet pd provet.
N&mnare 1: Totala antalet barn som I[Gmnat PKU-prov.

N&amnare 2: Totala antalet barn fér vika PKU-laboratoriet be-
gart ett omprov pd& grund av bristfallig kvalitet.

Uppfdlining: Arlig uppfalining. Uppféliningsperioden bdr om-
fatta ett kalenderar. Barnets fédelsedr utgér underlag fér redo-
visningen.

Sdker och tillganglig vard.

Riket och region (om majligt).
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Nationellt screeningprogram

Screening fér SMA

Titel (Kortnamn)
Matt

Matenhet
Syfte

Nationellt kunskapsstod

Typ av indikator

Datakadlla

Datakadllans status

Felkdllor och
begréinsningar

Teknisk beskrivning

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

6. Barn med positivt utfall av PKU-provet

Andel barn med positivt utfall av homozygot deletion i
SMNT1-genen med 1-3 kopior av SMN2-genen.

Procent.

Indikatorn ar relevant fér att visa hur manga barn som har ett
positivt utfall av homozygot deletion i SMN1-genen med 1-3
kopior av SMN2-genen i screeningprogrammet. Eftersom an-
talet kopior av SMN2-genen pdaverkar diagnosen av SMA-typ
ar det relevant att redovisa denna indikator uppdelad pd an-
tal kopior av SMN2-genen.

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Bakgrundsmatt.

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

Nationell datakdlla finns.

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

Tdliare: Antal barn med positivt utfall av homozygot deletion i
SMNT1-genen med a) 1 kopia av SMN2-genen, b) 2 kopior av
SMN2-genen, c) 3 kopior av SMN2-genen.

N&mnare: Totala antalet barn som lédmnat PKU-prov inom
screeningprogrammet.

Uppfdlining: Arlig uppfalining. Uppfdliningsperioden bdr om-
fatta ett kalenderar. Barnets fodelsedr utgér underlag fér re-
dovisningen.

Riket.
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Nationellt screeningprogram

Screening for SMA

Titel (Kortnamn)

Matt

Mdatenhet
Syfte

Nationellt kunskapsstod
Riktning
Typ av indikator

Datakalla

Datakadllans status

Felkdllor och
begrénsningar

Teknisk beskrivning

Kvalitetsomrade

Om redovisningsnivaer
och férdelningar

7. Barn med positivt utfall som fatt fortsatt utredning

Andel barn som efter positivt utfall av homozygot deletion i
SMNT1-genen med 1-3 kopior av SMN2-genen, fatt fortsatt ut-
redning avseende SMA.

Procent.

Inget av de tester som ingdr i nyféddhetsscreeningen med
PKU-prov ar diagnostiskt, och fér alla tillsténd maste darfér en
fortsatt utredning med nya tester ske. Vid positivt utfall kallas
barnet till en nationell hdgspecialiserad vardenhet fér utred-
ning och behandling. Ett nytt PKU-prov bér alltid tas i sam-
band med de nya diagnostiska proverna. PKU-laboratoriet
far darmed k&dnnedom om att den uppféljande utredningen
av barnet har pabérjats.

Indikatorn &r relevant att félja eftersom positivt utfall av ho-
mozygot deletion i SMN1-genen med 1-3 kopior av SMN2-
genen indikerar de genetiska férutsattningarna fér att ut-
veckla SMA och det krévs en fortsatt utredning for faststal-
lande av diagnos.

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.
En hog andel ér efterstravansvard.
Processmatt.

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

Nationell datakdlla finns. A’rerkoppling fill PKU-laboratoriet
sker skriftligt eller muntligt.

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

Tdljare: Antal barn som utretts p& grund av ett positivt utfall
av homozygot deletion i SMNT-genen med 1-3 kopior av
SMN2-genen.

Nd&mnare: Totala antalet barn med positivt utfall av homozy-
got deletion i SMNT-genen med 1-3 kopior av SMN2-genen.

Med fortsatt utredning avses att PKU-laboratoriet fatt eller ta-
git reda p& om en utrednings- och behandlingsprocess har
inletts vid en nationell hégspecialiserad vardenhet. Denna
process bestdr av ett antal undersékningar och bedém-
ningar samt initiering av den medicinska behandling som re-
kommenderas.

Uppfdlining: Arlig uppfalining. Uppfdliningsperioden bdr om-
fatta ett kalenderar. Barnets fédelsedr utgér underlag foér re-
dovisningen.

Kunskapsbaserad och jamlik vard.

Riket.
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Nationellt screeningprogram

Screening fér SMA

Titel (Kortnamn) 8. Barn med positivt utfall dar antal kopior av SMN2-
genen visat sig vara felbedomt

Matt Andel barn med positivt utfall av homozygot deletion av

SMN1-genen med 1-3 kopior av SMN2-genen ddr fortsatt
utredning visat att antal kopior felbeddmts (falskt posi-
tiva).

Mdatenhet Procent.

Syfte Efter positivt utfall av PKU-provet sker faststéllande av di-

agnosen forst efter utredning pd& en nationell hégspecia-
lisera vardenhet. Ett nytt PKU-prov bor alltid tas i sam-
band med de nya diagnostiska proverna ddr antalet
kopior av SMN2-genen aterigen beddms.

Antal kopior av SMN2-genen pdverkar sjukdomens allvar-
lighetsgrad och behandling. Felaktig bedémning av an-
tal kopior av SMN2-genen skulle kunna medféra att inkor-
rekt information relaterat till sjukdomens allvarlighetsgrad
och prognos ges till v@rdnadshavare, vilket kan orsaka
oro. Det dr en negativ effekt av screeningprogrammet.
Eftersom screeningtesterna fér SMA ar nya finns det dnnu
inga studier som har utvéarderat alla aspekter av diagnos-
fisk traffsdkernet. Av denna anledning dr det relevant aft
folja indikatorn.

Nationellt kunskapsstod Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

Riktning En I&dg andel &r efterstréavansvard.

Typ av indikator Processindikator (individnivad), resultatindikator (verksam-
hetsniva).

Datakadlla Indikatorn kan féljas upp via PKU-laboratoriet vid Cent-

rum fér medfédda metabola sjukdomar (CMMS), Karo-
linska Universitetssjukhuset. Laboratoriet analyserar alla
PKU-prov som tas i Sverige.

Datakadllans status Nationell datakdlla finns.
Felkallor och Andelen deltagare i screeningprogrammet inom mal-
begrdnsningar gruppen utrikes fodda barn (flyktingar eller asylsékande)

som kommit till Sverige kan bli svér att félja p& grund av
bristfalliga underlag.

Teknisk beskrivning Tdljare: Antal barn med positivt utfall av homozygot de-
letion av SMN1-genen med 1-3 kopior av SMN2-genen
dar fortsatt utredning visat att antal kopior felbeddmts.

N&mnare: Totala antalet barn med positivt utfall av ho-
mozygot deletion av SMN1-genen med 1-3 kopior av
SMN2-genen inom screeningprogrammet.

Uppfdlining: Arlig uppflining. Uppféliningsperioden bér
omfatta ett kalenderdr. Barnets fédelsedr utgdr underlag
for redovisningen.

Kvalitetsomrade Individanpassad och effektiv vard.

Om redovisningsnivaer Riket.
och férdelningar
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9. Barn med positivt utfall som fatt behandling inom 1 manad

Andel barn med positivt utfall av homozygot deletion i SMN1-
genen med 1-3 kopior av SMN2-genen som fatt behandling
inom 1 méanad frén fodsel.

Procent.

Ett av syftena med screeningprogrammet &r att hitta ny-
fédda barn med en medfédd behandlingsbar sjukdom sd ti-
digt som majligt. Det uppskattas att cirka 7 barn arligen skulle
identifieras med positivt utfall av homozygot deletfion i SMN1-
genen med 1-3 kopior av SMN2-genen genom screeningen.
Fér dessa barn rekommenderas omedelbar behandling in-
nan uppkomst av sjukdomssymptom relaterade till SMA. Av
de cirka 7 barn som arligen skulle identifieras kan det Gven
finnas ett litet antal barn (oftast med 1 kopia av SMN2-
genen) som uppvisar mycket allvarliga sjukdomssymtom re-
dan vid fédsel och i dessa fall r rédande rekommendation
aftt inte initiera medicinsk behandling.

Indikatorn kan visa om programmet leder fill rtatt omhé&nder-
fagande.

Nyféddhetsscreening med PKU-prov.

En hdg andel ér efterstravansvard.

Utvecklingsindikator.

Nationell datakdlla saknas. Indikatorn kan féljas upp via PKU-
laboratoriet vid Centrum fér medfédda metabola sjukdomar
(CMMS), Karolinska Universitetssjukhuset. Laboratoriet kan ta
reda pd antal barmn som f&tt rekommenderad medicinsk be-
handling genom att inhdmta information frén de tvé nation-
ella hégspecialiserade vardenheterna i Géteborg och Stock-
holm.

Fér adopterade barn och utrikes fédda barn som kommer fill
Sverige berdknas fiden utifrdn provtagning och inte fodelse-
datum.

Tdljare: Antal barn med positivt utfall av homozygot deletfion i
SMN1-genen med 1-3 kopior av SMN2-genen och som fatt
behandling inom 1 ménad fran fodsel.

N&mnare: Totala antalet barn med positivt utfall av homozy-
goft deletion i SMN1-genen med 1-3 kopior av SMN2-genen
ddr medicinsk behandling ér rekommenderad.

Uppfdlining: Arlig uppfalining. Uppfdliningsperioden bdr om-
fatta ett kalenderdr. Barnets fédelsedr utgdr underlag for re-
dovisningen.

Kunskapsbaserad och jamlik vard.

Riket.
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