Ostersund 2018-05-23
Svar pa remiss
Rekommendation for screening for SCID, sviar kombinerad immunbrist (RS/860/2018).

Region Jimtland Hérjedalen har fétt erbjudande att svara pa Socialstyrelsens remissversion av
Screening for svar kombinerad immunbrist. Rekommendation och bedomningsunderlag.
April 2018.

Sammanfattning av remissversionen frin Socialstyrelsen

I rapporten ger Socialstyrelsen en rekommendation och ett bedomningsunderlag for ett nationellt
screeningprogram for svar kombinerad immunbrist/severe combined immunodeficiency (SCID).
Syftet med screening for SCID ér att ge alla barn med sjukdomen samma mojlighet till tidig
upptickt och behandling. Malet med en rekommendation pé nationell niva ar ddrmed att frimja en
god och jamlik vérd.

SCID ér ett samlingsbegrepp for ett antal olika tillstdnd som karakteriseras av att immunsystemet
fungerar mycket daligt eller inte alls. SCID &r genetiskt betingad och har flera olika typer av
arftlighetsmonster.

Gemensamt for alla typer av SCID ér att nybildade T-celler antingen saknas eller endast
forekommer 1 mycket laga antal. T-celler &r en typ av vita blodkroppar med betydelse for kroppens
forsvar mot infektioner som kan orsakas av bakterier, virus, svamp och parasiter.

Sjukdomen debuterar oftast inom de tre forsta levnadsmanaderna och de forsta symtomen ér i
huvudsak infektioner. Utan behandling leder sjukdomen till doden f6re tva ars dlder.

Screening for SCID skulle innebéra att tva till tre barn 1 Sverige arligen kan fa en diagnos innan de
borjat fa allvarliga infektioner. Detta skulle forbéttra prognosen for dessa barn visentligt, eftersom
forutséttningarna for att kunna genomfora en stamcellstransplantation medan barnet fortfarande ar
vid god hélsa okar.

Stamcellstransplantation dr idag den enda botande behandlingen f6r barn med SCID.

Socialstyrelsens bedomning av screening for SCID har utgétt fran att sjukdomen inkluderas 1 den
befintliga screeningen av nyfodda som sker med hjalp av ett blodprov, det sa kallade PKU-provet,
nyfoddhetsscreening. Dagens screening omfattar 24 allvarliga medfodda sjukdomar och erbjuds till
alla vardnadshavare till nyfodda barn i Sverige.

I en analys for SCID identifieras antalet nybildade T-celler. Analysmetoden har hog tillforlitlighet
och innebér en 1ag sannolikhet for att nagot sjukt barn missas 1 screeningen. Vid ett positivt resultat
for SCID utreds barnet vidare pa en av de tre enheter for barn med immunbristsjukdomar som finns
1 landet. Diagnosen kan d& med sédkerhet bekréftas eller forkastas inom 24 timmar efter att
ytterligare prov har tagits.

Screeningen skulle dock medfora att mellan 10 och 20 barn per ér far ett falskt positivt resultat.
Dessa barn kommer dérfor behova aterkallas for ytterligare utredning, trots att de inte har
sjukdomen.

Vid ett beslut om screening for SCID i Sverige raknar man med att borja med sddan nationell
screening under ar 2019.

Sedan &r 2010 rekommenderas screening for SCID i alla delstater i USA. Aven Kanada, Israel och
Taiwan har infort screening for SCID. I Europa dr Norge forst ut med att ta beslut om att infora
screening, vilket initierades 1 januari 2018. Pilotstudier pagér i Holland, Frankrike och Turkiet.
Storbritannien har ocksé beslutat att genomfora en pilotstudie. Dessutom pagar utredningar om
screening 1 Danmark och ett flertal andra lénder.



Utfall av det s.k. PKU-provet, screening for imnesomsittningssjukdomar hos nyfodda.
PKU-provet tas pé alla nyfédda i Sverige sedan mitten av 60-talet. Dagens screening omfattar 24
allvarliga medfodda sjukdomar som delas in i foljande grupper; endokrina sjukdomar (2
sjukdomar), fel i nedbrytningen eller metabolismen av fettsyror, betaoxidationsdefekter (3
sjukdomar), fel i karnitinsystemet (4 sjukdomar), organiska acidurier (6 sjukdomar), fel i
ureacykeln (3 sjukdomar), andra fel 1 omsittningen av aminosyror (4 sjukdomar), andra sjukdomar
(2 sjukdomar).

Risken att ett barn skulle ha nadgon av de hér sjukdomarna dr mycket liten. For ndrvarande fods det
totalt ca 120 000 barn varje dr i Sverige. Av dessa dr det sammanlagt mellan 80 och 100 som har
ndgon av sjukdomarna som ingar 1 testet.

Tidig diagnos ar extremt viktig for dessa barn. Tidig diagnos ger beroende pa sjukdom Okade
mojligheter till ett béttre liv, en normal mental utveckling och en normal livsldngd. Vid vissa av
sjukdomarna innebdr en tidig diagnos mojlighet till verlevnad medan utebliven diagnos leder till
en tidig dod.

Ekonomi avseende nyfoddhetsscreening, PKU-prov, och diagnostik av SCID.

Det innebir inget merarbete lokalt pa forlossningsenheterna déar PKU-provet tas. Det dr
samma prov som forut. Skillnaden dr att man ska analysera 25 istéllet for

24 sjukdomar.

Nuvarande kostnad per barn for PKU-provet dr 260 kr. Dvs den kostnad som respektive
landsting/region betalar till PKU-laboratoriet. Detta innebér for Region Jimtland Hérjedalen med
1500 fodda barn per ar 390 000 kronor per ar.

Tillkommande kostnad vid tilligg av diagnostik av SCID é&r 65 kronor per barn. Fér 1500 fodda
barn per ar i Region Jimtland Hérjedalen motsvarar det en tillkommande kostnad pa 97 500, dvs ca
100 000 kronor.

Vid 2 nya barn med SCID som skulle fangas upp med screening per ar i Sverige motsvarar det att
det skulle diagnosticeras ett barn med denna diagnos vart 50:e ar i Region Jamtland Hérjedalen.

I genomsnitt 1 - 2 (-3) nyfodda barn per &r i Region Jimtland Hérjedalen fangas upp med
nyfoddhetsscreening och fir en av de ovan ndmnda séllsynta diagnoserna.

Om screening for SCID inforlivas 1 provtagningsbatteriet kostar det alltsa totalt ca 490 000 kronor
per ar for att tidigt sitta diagnos pa 1 — 2 (- 3) barn och sitta in adekvat behandling.

Om man inte hittar dessa barn med nyfoddhetsscreening kommer de att s& sminingom komma till
sjukvarden i alla fall men i ett mycket simre skick och med sdmre chanser att fa effekt av insatt
behandling.

Uppskattningen av de totala kostnaderna och vinsterna maste ses pa nationell niva. Socialstyrelsens
analys av kostnadseffektiviteten vid ett inférande av nationell screening for SCID visar pé en
madttlig kostnad pa 370 000 kronor per vunnet kvalitetsjusterat levnadsér.

Region Jimtland Hirjedalens bedomning

Barnsjukvarden i Sverige har redan tidigare efterlyst ett screeningforfarande for att tidigt kunna
identifiera barn med svar kombinerad immunbrist, SCID, och tidigt kunna genomfora
stamcellstransplantation. Utan behandling leder detta tillstdnd till doden.

Det ér alltsa mycket onskvért att inkludera screening for SCID 1 den befintliga screeningen av
nyfodda.

De falskt positiva svaren vid screening mot SCID som berédknas forekomma hos 10 till 20 nyfédda
barn per ar i Sverige far inte utgora ett hinder mot infoérande av denna utvidgade screening.
Barnsjukvarden i1 Sverige och de tre enheterna som &r specialiserade pa immunbristsjukdomar hos
barn har stor erfarenhet av att handldgga resultat fran nuvarande nyfoddhetsscreening inklusive
falskt positiva resultat. Kontrollprov tas omgéende och korrekta svar kan med mycket kort drojsmél
formedlas till fordldrarna.



Region Jamtland Harjedalen stéller sig positiv till inférande av nationell screening for svar
kombinerad immunbrist (SCID) hos alla nyfédda.

Samrad har skett med ldkarna med medicinska ledningsuppdrag, ansvariga for metabola sjukdomar
och neonatologi samt omradeschefen vid Omrade Barn- och Ungdomsmedicin och medicinskt

ledningsansvarig for forlossningsvéarden och omradeschefen vid Omrade Kvinna vid Ostersunds
Sjukhus.

Forslag till beslut
Region Jdmtland Hérjedalen stoder Socialstyrelsens forslag att en nationell screening for SCID,
svar kombinerad immunbrist, ska inforas.



