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Svar pa remiss av en rekommendation for screening med
PKU-provet

Region Jaimtland Hirjedalen anser att Rekommendation och bedémningsunderlag for
Screening for 24 medfédda sjukdomar hos nyfodda barn ar ett bra och vilskrivet dokument.
Det bor dock goras dnnu mer tydligt i texten att forlossningsenheter och barnkliniker med
mycket ldnga avstand till metabola centra maste ha sarskilda 16sningar for att sikerstilla en
snabb och sdker vérd.

Vid Ostersunds Sjukhus finns det sedan minga r ett viletablerat och vilfungerande
samarbete med CMMS vid Karolinska Universitetssjukhuset i Solna. Vid alla larm om
avvikelser pa "PKU-provet”, screening for 24 medfodda sjukdomar, hos barn i Region
Jimtland Hirjedalen tar CMMS direktkontakt med bakjour vid Barnkliniken i Ostersund
och barnet blir omgaende inkallat, undersckt och nya blodprover tas. Ett barn i en familj i
Ostersund kan silunda direkt f4 denna bedémning och prover tagna p4 bostadsorten att
jamfora med en resa t.o.r Umea pa 72 mil. Ett barn med familj i t.ex. Sveg i Harjedalen har
en resa till Ostersund t.o.r. pa 37 mil att jimfora med en resa till Ume4 t.o.r. pa 95 mil eller
t.o.r. Stockholm pa 87 mil.

Vid behov sker uppkoppling mot metaboljour vid CMMS med videosamtal och bade likare
och foraldrar kan konferera med expertis i Stockholm. I de flesta fall med definitivt och
sikerstillt fynd av medfodd amnesomsattningssjukdom sker uppf6ljning i direkt samarbete
med det metabola centrumet i Stockholm. Aven hir med dialog vid behov via
videokonferens.

Det ar alltsa viktigt att man tar speciella hansyn till de orter som har langa avstand till
metabola centra och att man arbetar klokt for att varden ska bli sa jamlik som mojligt i
Sverige. I Region Jimtland Harjedalen ar detta 16st enligt ovan beskrivna modell.
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