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Screeningen for nyfodda utokas med ytterligare en
sjukdom

Alla nyfédda barn i Sverige erbjuds idag screening for 24 medfédda behandlingsbara sjukdomar med
PKU-provet. Socialstyrelsen har gjort en éversyn av den pagaende screeningen, samt beslutat att I1agga
till sjukdomen SCID, svar kombinerad immunbrist. Lds mer om SCID.

Den har férandringen férutsatter lagandringar, forordningséndringar och nya foreskrifter. De trader i kraft
den 1 juli 2019. Las mer om foreskrifterna.

Halso- och sjukvarden bor erbjuda screening

Socialstyrelsen anser, efter éversyn, att halso- och sjukvarden boér erbjuda nyfédda barn screening for de
24 redan ingédende sjukdomarna, eftersom det ger halsovinster som évervager de negativa effekterna.
80-100 barn féds med nagon av dessa sjukdomar varje ar och kan med hjalp av PKU-provet fa en tidig
diagnos och behandling. Detta forbattrar vasentligt deras forutsattningar for att undvika allvarliga skador
och déd. Oversynen visar ocksa att screeningen &r motiverad ur ett etiskt perspektiv.

24 medfodda sjukdomar som idag kan behandlas

| dagens screeningprogram ingar 24 sjukdomar. Alla dessa leder till svara funktionsnedséattningar eller
dod om de inte behandlas. Behandlingarna bestar framst av hormoner i tablettform och av
kostrestriktioner och kosttillskott. Lds mer om screening for de 24 medfodda sjukdomarna.

Vil etablerad infrastruktur for provtagning och analys

Screeningen har en val etablerad infrastruktur, med provtagning och analys pa PKU-laboratoriet vid
Karolinska Universitetssjukhuset i Solna. Deltagandet ar mycket hégt och resultatet ar oftast fardigt nar
barnet blivit sex dagar gammalt. Det finns &ven val etablerade rutiner for att aterkalla barn med hog risk
for sjukdom till de kliniker runt om i Sverige som vardar barn med de sjukdomar som upptacks i
screeningen.

Ytterligare sjukdom, SCID, laggs till i screeningen

Socialstyrelsen har nu beslutat att hdlso- och sjukvarden aven boér erbjuda screening fér svar kombinerad
immunbrist (SCID). SCID ar en allvarlig arftlig sjukdom dar immunsystemet fungerar mycket daligt eller
inte alls. Sjukdomen debuterar oftast inom de tre férsta levhadsmanaderna och de férsta symtomen ar
infektioner. Obehandlad leder SCID till déden fore tva ars alder.

Mojligt att behandla med stamcellstransplantation

Det ar idag mdjligt att bota barn med SCID med hjalp av stamcellstransplantation. For att
transplantationen ska lyckas bra ar det viktigt att barnet inte har pagaende infektioner. Darfor ar det
sarskilt angelaget med tidig upptackt av dessa barn.

Tva till tre barn berdknas kunna fa diagnos per ar

Screening for SCID skulle innebara att tva till tre barn arligen kan fa en diagnos innan de bdérjat fa
allvarliga infektioner. Detta skulle férbattra prognosen vasentligt, eftersom férutsattningarna for att kunna
genomféra en stamcellstransplantation 6kar medan barnet fortfarande ar vid god héalsa.

Vid ett positivt resultat fér SCID utreds barnet i dagslaget vidare pa en av de tre enheter fér vard av barn
med immunbristsjukdomar som i finns i landet. Diagnosen kan da med séakerhet bekraftas eller avfardas
inom 24 timmar efter att ytterligare prov tagits.

Att vara observant pa
Det ar angelaget att regionerna |6pande ser éver sina rutiner for hur och nar information om screeningen
ges till gravida och nyférlésta. Detta for att sakerstalla att alla far del av informationen. Det vore ocksa
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onskvart att informationen finns pa fler sprak och i olika lattillgangliga format.

Kontakt

Lina Keller, projektledare for dversynen av screening fér nyfédda
Epostadress: lina.keller@socialstyrelsen.se

Telefon: 075-247 30 00

Hantering av personuppgifter
Har kan du I&sa mer om hur Socialstyrelsen hanterar personuppgifter .

Socialstyrelsen, 106 30 Stockholm, 075-247 30 00
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