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

Arendebeskrivning

Region Jamtland Harjedalen har getts mojlighet att ldmna synpunkter pa remiss av
en rekommendation for screening med PKU-provet.

Alla nyfodda barn i Sverige erbjuds screening for 24 medfodda behandlingsbara
sjukdomar med det sa kallade PKU-provet, vilket ar ett blodprov som tas i ett
blodkarl pa barnets handrygg sa snart som mojligt efter att barnet blivit 48 timmar
gammalt. Socialstyrelsen har inte tidigare bedomt denna screening och har darfor
nu gjort en 6versyn av de ingdende sjukdomarna. Socialstyrelsens samlade
bedomning ar att hilso- och sjukvarden bor erbjuda nyfédda barn screening for de
24 sjukdomarna, eftersom det ger halsovinster som overvager de negativa
effekterna. Avgorande for reckommendationen ar att 80 - 100 barn med négon av de
24 sjukdomarna varje ar kan fa en tidig diagnos och behandling. Detta forbattrar
visentligt forutsittningarna for att undvika allvarliga skador och dod. Oversynen
visar ocksa att screeningen ar motiverad ur ett etiskt perspektiv.

Screeningen startade 1965 da man borjade screena barn for fenylketonuri (PKU)
och har vid flera tillfallen efter det utokats nir nya metoder och behandlingar har
blivit tillgangliga. I dagens screeningprogram ingar 22 amnesomsattnings-
sjukdomar och 2 hormonella sjukdomar. Alla dessa sjukdomar leder till svara
funktionsnedsattningar eller dod om de inte behandlas. Behandlingarna bestar
framst av hormoner i tablettform och av kostrestriktioner och kosttillskott.

Screeningen har en vil etablerad infrastruktur med provtagning och analys pa PKU-
laboratoriet vid Centrum for Medfédda Metabola sjukdomar vid Karolinska
Universitetssjukhuset i Solna. Deltagandet dr mycket hogt och resultatet fran
screeningen ar oftast fardigt nar barnet blivit sex dagar gammalt. Det finns
viletablerade rutiner for att dterkalla barn med hog risk for sjukdom till de kliniker
runt om i Sverige som vardar barn med de sjukdomar som uppticks i screeningen.
Den framsta negativa effekten av screeningen ar att cirka 160 familjer aterkallas till
sjukvarden varje ar pa grund av att barnet har fatt ett falskt positivt resultat. Detta
leder till onodig oro och stress for familjerna, vilken kan besta ldngt efter att barnet
har friskforklarats.
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Ett forslag till svar har uppréttats av regiondverldkaren inom hilso- och
sjukvardspolitiska avdelningen. Remissen ska besvaras senast 21 december 2018.

Regiondirektorens forslag

Upprittat forslag till svar pa remiss av en rekommendation for screening med PKU-
provet antas.

I tjansten

Hans Svensson Ingela Jonsson

Regiondirektor Chef Halso- och sjukvardspolitiska
avdelningen

Utdrag till

Svar skickas till Socialstyrelsen
Chef Hilso- och sjukvardspolitiska avdelningen
Regionoverldkare
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