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Samverkansnämnden för Sydöstra sjukvårds-
regionen 

Yttrande över Screening för spinal muskelatrofi (SMA), 
Rekommendation om att införa ett screeningprogram 

Samverkansnämnden för Sydöstra sjukvårdsregionen har beretts möjlighet att 
 yttra sig över Socialstyrelsens remiss ”Screening för spinal muskelatrofi 
(SMA). Rekommendation om att införa ett screeningprogram”. 

Samverkansnämnden för Sydöstra sjukvårdsregionen föreslås BESLUTA 

 a t t  avge yttrande över ” Screening för spinal muskelatrofi (SMA) 
Rekommendation om att införa ett screeningprogram” enligt föreliggande 
förslag. 

Rachel De Basso Mats Bojestig 
 Ordförande i SVN Hälso- och sjukvårdsdirektör 
 Region Jönköpings län Region Jönköpings län 

Beslutet expedieras till: 
Socialstyrelsen 
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Yttrande över Screening för spinal muskelatrofi (SMA) 
Rekommendation om att införa ett screeningprogram 

Samverkansnämnden för Sydöstra sjukvårdsregionen har beretts möjlighet att  
 yttra sig över remissen ”Screening för spinal muskelatrofi (SMA) – Rekommen-
dation om att införa ett screeningprogram”. Svaret har beretts med 
sakkunnigstöd från regionalt programområde Sällsynta sjukdomar, regionalt 
programområde Nervsystemets sjukdomar, regionalt programområde Barns och 
ungas hälsa samt regional samverkansgrupp Läkemedel. 

Bakgrund  
Socialstyrelsen rekommenderar att hälso- och sjukvården bör erbjuda screening 
för spinal muskelatrofi (SMA) hos nyfödda. SMA är en grupp ärftliga 
neuromuskulära sjukdomar där motoriska nervcellerna bryts ner. När dessa 
nervceller försvinner ersätts de inte av nya och förlusten är irreversibel, vilket 
leder till fortskridande muskelsvaghet och muskelförtvining.  

Syftet med rekommendationen är att nå nationell samordning och samsyn om 
screening för SMA. Socialstyrelsen bedömer att den rekommenderade 
screeningen ger hälsovinster som sammantaget överväger de negativa effekterna. 
SMA ska ingå i nyföddhetsscreeningen med det så kallade PKU-provet. Tidig 
upptäckt och behandling ger tydliga hälsovinster för de barn som annars skulle 
ha utvecklat någon av de allvarligaste formerna av SMA. Barnen får klart större 
möjligheter att överleva och bättre förutsättningar för en god motorisk 
utveckling.  

Yttrande 
Sydöstra sjukvårdsregionen tillstyrker Socialstyrelsens rekommendation om att 
införa ett nationellt screeningprogram för spinal muskelatrofi (SMA), men vill 
lyfta några synpunkter gällande rekommendationen. 

Vad gäller förslaget Scenario 2: Homozygot deletion SMN1 med 1-3 kopior 
SMN2 har sjukvårdsregionen ett par frågor och ett medskick: 
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• Indikatorn visar andelen barn som efter samtycke från vårdnadshavarna
deltagit i screeningprogrammet med PKU provet där SMA ingår. Hur tas
samtycke in? Vilken information får föräldrar?

• Efter identifiering av homozygot avvikelse SMN1 genomförs analys av antal
kopior av SMN2. Identifierar analysen fler än 3 kopior och man avstår att
svara ut, eller identifierar analysen enbart upp till 3 kopior?

• Sjukvårdsregionen instämmer i sakkunniggruppens resonemang kring
tveksamheterna att inkludera även de med 4 kopior av SMN2 i nuläget.

Sjukvårdsregionen önskar även ett förtydligande gällande handläggning av 
SMA0. 

I remissversionen framgår att PKU-laboratoriet ska larma NHV-enheter, det vill 
säga enheter som finns i Göteborg eller Stockholm. Sjukvårdsregionen bedömer 
att även barnets lokala sjukhus bör larmas, framförallt utifrån att den lokala 
nivån kommer ha mycket kontakt med barnet framöver och behöver vara med 
från start. 

För regionerna i Sydöstra sjukvårdsregionen 

Rachel De Basso Angelica Katsanidou Fredrik Sjöstrand 
Ordförande i SVN Vice ordförande i SVN Vice ordförande i SVN 
Region Jönköpings län Region Kalmar län Region Östergötland 
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