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Rattsavdelningen Enligt séndlista
Enheten for halso- och sjukvardsjuridik

Helena Teréus

Helena.tereus@socialstyrelsen.se

Remiss avseende forslag till foreskrifter om &ndring i foreskrifterna om
undantag fran kravet pa tillstand till genetisk undersokning vid allmén
halsoundersokning och foreskrifterna om vilka sjukdomar som far sparas
och diagnostiseras genom vavnadsprover i PKU-biobanken

Ni inbjuds att lamna synpunkter pa Socialstyrelsens forslag till

1. Socialstyrelsens foreskrifter om andring i foreskrifterna (HSLF-FS
2019:12) om undantag fran kravet pa tillstand till genetisk undersokning
vid allméan hélsoundersokning och

2. Socialstyrelsens foreskrifter om &ndring i foreskrifterna (HSLF-FS
2019:13) om vilka sjukdomar som far sparas och diagnostiseras genom
vavnadsprover i PKU-biobanken.

Synpunkter pa forslagen och konsekvensutredningen ska ha kommit in till Soci-
alstyrelsen senast den 17 maj 2023. Vi &r tacksamma for yttranden per e-post i
wordformat for att underlatta vart arbete med att sasmmanstalla svaren. Re-
missvar skickas till socialstyrelsen@socialstyrelsen.se.

Vanligen ange diarienumret 4.1-11168/2023 i remissvaret.

Kontaktpersoner
Helena Teréus
helena.tereus@socialstyrelsen.se

Agneta Calleberg
agneta.calleberg@socialstyrelsen.se

Med vénlig hélsning

Par Odman

Avdelningschef

SOCIALSTYRELSEN Telefon 075-247 30 00 socialstyrelsen@socialstyrelsen.se
106 30 Stockholm Fax 075-247 32 52 www .socialstyrelsen.se
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Biobank Sverige

Biogen

Capio AB

Centrum for sallsynta diagnoser Stockholm
Centrum for sallsynta diagnoser Norr

Centrum for sallsynta diagnoser Mellansverige
Centrum for sallsynta diagnoser Karolinska
Centrum for sallsynta diagnoser Syddstra

Centrum for sallsynta diagnoser Vast

. Centrum for séllsynta diagnoser Syd
. Distriktsskoterskeféreningen

. Folkhédlsomyndigheten

. Informationscentrum for ovanliga diagnoser
. Inspektionen for vard och omsorg

. Lékemedelsverket

. Novartis

. NPO Nervsystemets sjukdomar

. NPO Barn och ungas halsa

. NPO Sillsynta sjukdomar

. NT-radet

. Natverket for spinal muskelatrofi

. PKU-biobanken vid Karolinska Universitetssjukhuset
. Praktikertjanst AB

. Region Blekinge

. Region Dalarna

. Region Gotland

. Region Gavleborg

. Region Halland

. Region Jidmtland Harjedalen

. Region Jonkopings lan

. Region Kalmar l&n
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Region Kronoberg

Region Norrbotten

Region Stockholm

Region Skane

Region Sérmland

Region Uppsala

Region Véarmland

Region Vésterbotten

Region Véstra Gotaland

Region Vésternorrland

Region Véstmanland

Region Orebro l4n

Region Ostergotland

Riksforbundet séllsynta diagnoser
Riksforeningen for Barnsjukskoterskor
Roche

Statens medicinsk-etiska rad

Svenska barnlakarféreningen

Svenska barnmorskeforbundet
Svenska lakareséllskapet

Svensk forening for medicinsk genetik
Svensk forening for obstetrik och gynekologi
Svensk sjukskoterskeforening
Sveriges Kommuner och Regioner
Sveriges lakarforbund

Vision

Vardférbundet

Vardforetagarna

. Agrenska
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Gemensamma forfattningssamlingen
avseende hilso- och sjukvard,
socialtjanst, lakemedel, folkhalsa m.m.

ISSN 2002-1054, Artikelnummer 2023-X-XXXX
Utgivare: Chefsjurist P4r Odman, Socialstyrelsen

Socialstyrelsens foreskrifter

om andring i foreskrifterna (HSLF-FS 2019:12) om
undantag fran kravet pa tillstand till genetisk
undersokning vid allman halsoundersokning;

beslutade den xx 2023.

Socialstyrelsen foreskriver med stod av 3 § forordningen (2006:358)
om genetisk integritet m.m. att 1 8§ Socialstyrelsens foreskrifter
(HSLF-FS 2019:12) om undantag fran kravet pa tillstand till genetisk
undersdkning vid allmén halsoundersdkning ska ha féljande lydelse.

18 Kravet pa Socialstyrelsens tillstand enligt 3 kap. 1 § forsta stycket
lagen (2006:351) om genetisk integritet m.m. till en genetisk under-
sokning som utgor eller ingar som ett led i en allman halsoundersok-
ning galler inte undersdkningar som avser foljande sjukdomar:

fenylketonuri (PKU)
galaktosemi (GALT-brist)
kongenital hypotyreos (KH)
kongenital binjurebarkshyperplasi (CAH)
biotinidasbrist (BIOT-brist)
arginasbrist (ARG-brist)
argininosuccinatlyasbrist (ASL-brist)
betaketotiolasbrist (BKT-brist)
citrullinemi typ 1 (CIT 1)
. glutarsyrauri typ 1 (GA 1)
. homocystinuri (HCY)
. isovaleriansyrauri (IVA)
. karnitin-acylkarnitintranslokasbrist (CACT-brist)
. karnitin-palmitoyltransferas 1-brist (CPT 1-brist)
. karnitin-palmitoyltransferas 2-brist (CPT 2-brist)
. LCHAD-brist
. maple syrup urine disease (MSUD)
. MCAD-brist
. metylmalonsyrauri (MMA)
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HSLF-FS
2023:XX

Utkom frén trycket
den xx xx 2023
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20.
21.
. propionsyrauri (PA)
23.
24.
25.
26.

multipel acyl-CoA dehydrogenasbrist (MAD-brist, GA 2)
primar karnitinbrist (CUD)

tyrosinemityp 1 (TYR 1)

VLCAD-brist

svar kombinerad immunbrist (SCID)

spinal muskelatrofi (SMA) men endast med avseende pa
homozygot deletion i SMN1-genen och 1 - 3 kopior av SMN2-
genen.

Denna forfattning trader i kraft den dag den kommit ut fran trycket.

Socialstyrelsen

OLIVIA WIGZELL

Helena Teréus
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Socialstyrelsens foreskrifter

om andring i foreskrifterna (HSLF-FS 2019:13) om
vilka sjukdomar som far sparas och diagnostiseras
genom vavnadsprover i PKU-biobanken;

beslutade den xx 2023.

Socialstyrelsen foreskriver med stod av 8 § forsta stycket 7 biobanks-
forordningen (2023:43) att 1 § Socialstyrelsens forveskrifter (HSLF-
FS 2019:13) om vilka sjukdomar som far sparas och diagnostiseras
genom vévnadsprover i PKU-biobanken ska ha féljande lydelse.

18 Vavnadsprover i PKU-biobanken far anvandas for analyser och
andra undersokningar for att spara och diagnostisera féljande med-

fodda sjukdomar:

fenylketonuri (PKU)

galaktosemi (GALT-brist)
kongenital hypotyreos (KH)
kongenital binjurebarkshyperplasi (CAH)
biotinidasbrist (BIOT-brist)
arginasbrist (ARG-brist)
argininosuccinatlyasbrist (ASL-brist)
betaketotiolasbrist (BKT-brist)

9. citrullinemi typ 1 (CIT 1)

10. glutarsyrauri typ 1 (GA 1)

11. homocystinuri (HCY)

12. isovaleriansyrauri (IVA)
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13. karnitin-acylkarnitintranslokasbrist (CACT-brist)
14. karnitin-palmitoyltransferas 1-brist (CPT 1-brist)
15. karnitin-palmitoyltransferas 2-brist (CPT 2-brist)

16. LCHAD-brist

17. maple syrup urine disease (MSUD)
18. MCAD-brist

19. metylmalonsyrauri (MMA)

20. multipel acyl-CoA dehydrogenasbrist (MAD-brist, GA 2)

HSLF-FS
2023:XX

Utkom frén trycket
den xx xx 2023
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21
22.
. tyrosinemityp 1 (TYR 1)
24.
25.
26.

primar karnitinbrist (CUD)
propionsyrauri (PA)

VLCAD-brist

svar kombinerad immunbrist (SCID)

spinal muskelatrofi (SMA) men endast med avseende pa
homozygot deletion i SMN1-genen och 1 - 3 kopior av SMN2-
genen.

Denna forfattning trader i kraft den dag den kommit ut fran trycket.

Socialstyrelsen

OLIVIA WIGZELL

Helena Teréus
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Raéttsavdelningen
Helena Teréus
Helena.tereus@socialstyrelsen.se

Konsekvensutredning — forslag till &ndring 1
foreskrifter om undantag fran kravet pé
tillstand till genetisk undersokning vid
allméan halsoundersokning och foreskrifter
om vilka sjukdomar som fér sparas och

diagnostiseras genom vavnadsprover i
PKU-biobanken

1. Bakgrund

Inledning

| dag erbjuds alla nyfodda i Sverige att ta det sa kallade PKU-provet sa snart
som mojligt efter 48 timmars alder. Aven aldre barn som har flyttat till Sverige
erbjuds att ta provet. Provet ar ett blodprov som far torka pa ett filtrerpapper.

| forsta hand tas proverna pa forlossningskliniker, men kan dven tas pa andra
enheter sasom vardcentraler och asylmottagningar. Provet analyseras sedan hos
det centraliserade PKU-laboratoriet, som ar en del av Centrum for Medfddda
Metabola Sjukdomar (CMMS) vid Karolinska Universitetssjukhuset i Solna.
Analyser gors for 25 olika séllsynta medfodda sjukdomar. Syftet &r att finna barn
med behandlingsbara sjukdomar for vilka det &r viktigt att behandlingsstarten
sker sa tidigt som mojligt, helst innan barnet har fatt kliniska symtom.

Screeningen startade 1965 med sjukdomen fenylketonuri (PKU). Ar 1967 till-
kom sjukdomen galaktosemi (GALT-brist). Sedan har ytterligare sjukdomar suc-
cessivt tagits med i screeningprogrammet. Den senaste sjukdomen tillkom 2019,
svar kombinerad immunbrist (SCID). Programmets tackningsgrad ar narmare
hundra procent.

SOCIALSTYRELSEN Telefon 075-247 30 00 socialstyrelsen@socialstyrelsen.se
106 30 Stockholm Fax 075-247 32 52 www .socialstyrelsen.se
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Faorslag till nationellt screeningprogram for spinal
muskelatrofi

Socialstyrelsen ansvarar for att ta fram rekommendationer om nationella scre-
eningprogram. Det pagar nu ett sadant arbete gallande sjukdomen spinal muskel-
atrofi, SMA.

Nationella screeningprogram bedoms utifran en modell som har tagits fram av
Socialstyrelsen.! Modellen innehaller 15 kriterier for att systematiskt bedéma
program. De 15 kriterierna som anvénts vid beddmningen av SMA &r:

« Tillstandet, det som screeningprogrammet avser att upptacka, ska vara ett vik-
tigt halsoproblem.

« Tillstandets naturalforlopp ska vara kant.

« Tillstandet ska ha en symtomfri fas som gar att upptacka.

» Det ska finnas en lamplig testmetod.

« Det ska finnas atgarder som ger battre effekt i en tidig fas an vid klinisk upp-
tackt.

» Screeningprogrammet ska minska dédlighet, sjuklighet eller funktionsnedsétt-
ning orsakad av tillstandet.

» Testmetoden och den fortsatta utredningen ska accepteras av den avsedda po-
pulationen.

+ Atgérderna vid tillstandet ska vara klarlagda och acceptabla for den avsedda
populationen.

» Halsovinsterna ska dvervéga de negativa effekterna av screeningprogrammet.

» Screeningprogrammet ska vara godtagbart ur ett etiskt perspektiv.

» Screeningprogrammets kostnadseffektivitet ska ha varderats och bedémits
vara rimlig i relation till behovet.

» Informationen till deltagarna i screeningprogrammet ska ha varderats.

» Organisatoriska aspekter som &r relevanta for ett nationellt likvardigt scre-
eningprogram ska ha klarlagts.

» Screeningprogrammets resursbehov och genomférbarhet ska ha varderats.

 Det ska finnas en plan for att utvérdera screeningprogrammets effekter.

Socialstyrelsen presenterar i en rapport som har gatt ut pa remiss, forslag till en
ny rekommendation att halso- och sjukvarden bor erbjuda screening for SMA till
nyfodda barn. Rekommendationen avser att identifiera barn med homozygot de-
letion? i SMN1-genen och 1-3 kopior av SMN2-genen.® Socialstyrelsens bedom-
ning har utgatt fran att sjukdomen kan inkluderas i den befintliga nyfoddhets-
screeningen med PKU-provet. Synpunkter pa remissen togs emot fram till den
24 mars 2023. Avsikten dr att publicera den slutliga rekommendationen i slutet
av sommaren 2023.*

1 Nationella screeningprogram, Modell for beddémning, inférande och uppféljning. Socialstyrelsen; 2014.

2 Homozygot (inom genetik) betecknar individer som har tvé likadana varianter av en gen. Deletion (inom genetik) ar
mutationer dar en del av kromosomen eller en sektion av DNA-sekvensen forloras eller raderas.

3 Socialstyrelsens rekommendation avser inte i dagslaget att identifiera barn med 4 kopior av SMN2-genen.

4 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.
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Rattsliga forutsattningar

Undantag fran kravet pa tillstand for genetisk undersokning vid allmanna hal-
soundersokningar

En genetisk undersokning som utgor eller ingar som ett led i en allman halsoun-
dersokning far utforas endast efter tillstand av Socialstyrelsen enligt 3 kap. 1 §
forsta stycket lagen (2006:351) om genetisk integritet m.m., LGI. Med genetisk
undersokning avses en undersokning inom hélso- och sjukvarden eller medicinsk
forskning som syftar till att ge upplysning om en ménniskas arvsmassa genom
molekyl&rgenetisk, mikrobiologisk, immunologisk, biokemisk, cytogenetisk el-
ler ddrmed jamforlig analysmetod eller genom inh&mtande av upplysningar om
hans eller hennes biologiska slaktningar.®

Av forarbetena till LGI framgar att PKU-screeningen géllande sjukdomarna
fenylketonuri (PKU), galaktosemi (GALT-brist), kongenital hypotyreos (KH),
kongenital binjurebarkshyperplasi (CAH) &r att anses som en genetisk undersok-
ning som utgor eller ingar som ett led i en allman halsoundersokning.® Det scre-
eningprogram som foreslas for SMA innebar en genetisk undersokning eftersom
det hér ror sig om ett genetiskt test. Foljden blir att det krdvs Socialstyrelsens
tillstand for att utfora undersokningen. Vid inférandet av LGI konstaterade rege-
ringen emellertid att det inte skulle vara meningsfullt att utan sarskilda skal in-
fora ett krav pa tillstand for allméant vedertagna undersokningar som utforts pa i
det narmaste alla barn de senaste 35 aren. Man forslog darfor att vissa undersok-
ningar skulle kunna undantas fran kravet pa tillstand.”

Socialstyrelsen har bemyndigats att meddela foreskrifter om undantag fran
tillstand.® Undantag fran tillstandskravet kan ges for undersokningar som upp-
fyller lagens krav for tillstand och dar man for framtiden anser att en prévning i
varje enskilt fall ar 6verflodig.® Myndigheten har i Socialstyrelsens foreskrifter
(HSLF-FS 2019:12) om undantag fran kravet pa tillstand till genetisk undersok-
ning vid allméan halsoundersokning undantagit de 25 sjukdomar som idag ingar i
PKU-screeningen fran kravet pa tillstand.

For att bedéma om undantag fran tillstandskravet kan goras avseende de
undersékningar som avser att upptécka en viss sjukdom i nyféddhetsscreeningen
med PKU-provet behéver Socialstyrelsen saledes bedéma om lagens krav for
tillstand ar uppfyllda.

Ett tillstand far enligt LGl lamnas endast om den genetiska undersokningen &r
inriktad pa att soka kunskap om allvarlig sjukdom eller annars har sarskild bety-
delse for halso- och sjukvarden. Vid prévning av tillstandsfragan ska det sarskilt
beaktas

1. om den planerade undersokningen syftar till att pavisa eller utesluta en sjuk-
domsrisk som kan forebyggas eller om den sjukdom som avses kan bli fore-
mal for behandling,

51 kap. 5 § forsta stycket LGI.

6 Prop. 2005/06:64 Genetisk integritet m.m. s. 76 och 81.

7 Prop. 2005/06:64 s. 81.

8 se 8 kap. 8 § andra stycket LGl samt 3 § férordningen (2006:358) om genetisk integritet m.m..
9 Prop. 2005/06:64 s. 212.
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2. om undersokningen kan antas visa patagligt forhojda risker for den sjukdom
som avses, och

3. om de som ska leda och utféra undersékningen har den kompetens som be-
hdvs och om integritetsskyddet for uppgifter om undersékningsdeltagarnas
genetiska forhallanden kan antas bli tillfredsstéllande.®

Sjukdomar som far sparas och diagnostiseras genom vavnadsproverna i PKU-
biobanken

Enligt 5 kap. 2 § 1 lagen (2002:297) om biobanker i halso- och sjukvarden m.m.
(biobankslagen) far vavnadsproverna i PKU-biobanken anvandas for analyser
och andra undersokningar for att spara och diagnostisera sadana sjukdomar som
anges i foreskrifter. Socialstyrelsen har fatt bemyndigande att meddela foreskrif-
ter om vilka medfodda sjukdomar som vavnadsproverna i PKU-biobanken far
anvandas for.1! Foreskrifter far beslutas efter det att medicinska och etiska be-
démningar har beaktats.*?

Genom Socialstyrelsens foreskrifter (HSLF-FS 2019:13) om vilka sjukdomar
som far sparas och diagnostiseras genom vavnadsprover i PKU-biobanken, har
myndigheten beslutat att vavnadsprover i PKU-biobanken far anvéandas for ana-
lyser och andra undersokningar for att spara och diagnostisera 25 medfodda
sjukdomar. Det & samma sjukdomar som framgar av foreskrifterna om undantag
fran kravet pa tillstand till genetisk undersokning vid allmén halsoundersokning.

2. Beskrivning av problemet och vad Socialstyrelsen vill
uppna m.m.

Socialstyrelsen lamnar har forslag pa foreskrifter om undantag fran kravet pa
tillstand till genetisk undersékning vid allman hélsoundersokning for sjukdomen
SMA i enlighet med Socialstyrelsens rekommendation. Forslagen bygger pa for-
utséttningen att lagens krav for tillstand ar uppfyllda, vilket vi bedomer att de ar.
Syftet ar bl.a. att forenkla och minska administrationen for berérda vardenheter.
Socialstyrelsen lamnar aven forslag pa foreskrifter om att vavnadsprover i
PKU-biobanken far anvandas for analyser och andra undersokningar for att spara
och diagnostisera SMA i enlighet med Socialstyrelsens rekommendation.
PKU-proverna har tagits under drygt 50 ar och &r en allméant vedertagen
undersékning som har utforts pa de flesta barn i Sverige. Syftet med PKU-
screeningen ar att hitta barn med nagon av ett antal ovanliga men allvarliga med-
fodda sjukdomar som gar att behandla och dar en tidig diagnos ar viktig for pro-
gnosen. Det finns en klar medicinskt motiverad malsattning for screeningen
med PKU-prover. Som ndmnts ovan presenterar Socialstyrelsen i en rapport som
har gatt ut pa remiss, forslag till en ny rekommendation att halso- och sjukvarden

103 kap. 2 § LGI.

115 kap. 8 § andra stycket biobankslagen och 4 § forsta stycket 4 férordningen (2002:746) om biobanker i halso- och
sjukvarden m.m.. Den 1 juli 2023 trader en ny biobankslag (2023:38) och biobanksfdrordning (2023:43) i kraft. Mot-
svarande bestammelser kommer att finnas i 7 kap. 8 § andra stycket i nya biobankslagen samt 8 § forsta stycket 7 nya
biobanksférordningen.

12 4 § andra stycket forordningen (2002:746) om biobanker i halso- och sjukvarden m.m.. Fran och med den 1

juli 2023 finns en motsvarande bestdmmelse i 8 § andra stycket i nya biobanksforordningen.

13 Prop. 2018/19:85 Vissa andringar som géller PKU-biobanken s. 15.
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bor erbjuda screening for SMA till nyfodda barn. Rekommendationen avser att
identifiera barn med homozygot deletion i SMN1-genen och 1-3 kopior av
SMN2-genen. Detta genom att testet inkluderas i screeningen med PKU-provet.'*
Aven nyinflyttade barn upp till 1,5 ars alder foreslas screenas for SMA for att
tacka de barn som kan drabbas av de allvarliga typerna av SMA. De stéllningsta-
ganden som gors har nedan bygger pa den information och de bedémningar som
framgar av underlaget som skickats ut pa remiss med anledning av forslaget till
ny rekommendation.®

Forfattning om undantag fran tillstandskravet

Som tidigare namnts far en foreskrift om undantag fran kravet pa tillstand till ge-
netisk undersokning vid allmén halsoundersdékning meddelas om kraven for till-
stand i LGI ar uppfyllda samt om det i framtiden anses att en provning i varje en-
skilt fall &r dverflodig.® Har nedan foljer en redogorelse for Socialstyrelsens
stallningstaganden nar det galler dessa fragor.

Allvarlig sjukdom

Ett tillstand for en genetisk undersokning som utgér eller ingar som ett led i en
allman halsounderstkning far lamnas endast om den genetiska undersokningen
ar inriktad pa att soka kunskap om allvarlig sjukdom eller annars har sarskild be-
tydelse for halso- och sjukvarden.’

SMA ér en séllsynt medfodd neuromuskulér sjukdom som kénnetecknas av att
motoriska nervceller i mellanhjérnan, forlangda mérgen och ryggmargen bryts
ner, vilket leder till fortskridande muskelsvaghet och muskelfortvining (Atrofi).
Sjukdomen &r arftlig och orsakas i de flesta fall (cirka 95 procent) av homozygot
deletion, det vill séga avsaknad av delar av en gen pa bada kromosomerna i
SMN1-genen. Hos ett mindre antal patienter med SMA orsakas sjukdomen av en
punktmutation i den ena kopian av SMN1 och en deletion av den andra kopian.
Det finns ocksa andra ovanliga former av SMA som inte tas upp.*® Sjukdomens
svarighetsgrad kan paverkas av en annan gen, SMN2, som &r belagen pa samma
kromosom. Antalet kopior av SMN2-genen &r avgorande for hur allvarlig sjuk-
domen blir. SMA har ett brett sjukdomsspektrum. Man delar in sjukdomen i fem
olika typer: SMA typ 0O till 4.

1. Personer med SMA typ 0, som &r den allvarligaste formen av sjukdomen,
far symtom fore fodseln och dor nagra manader efterat.

2. Personer med SMA typ 1 utvecklar symtom fore 6 manaders alder, dessa har
normal muskelfunktion vid fodseln men far tilltagande muskelsvaghet, hypo-
toni, andningssvikt och svart att svalja. De kan aldrig sitta utan stod och ut-
vecklar andningssvikt. De avlider oftast fore tva ars alder utan behandling.

14 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.

15 Detta underlag finns att ta del av pa Socialstyrelsens webbplats, Spinal muskelatrofi (SMA) - Socialstyrelsen.

16 Prop. 2005/06:64 s. 212.

173 kap. 2 § forsta stycket LGI.

18 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationella-screeningprogram/remissversioner/spinal-muskelatrofi/

Sida 6 av 18

3. Personer med SMA typ 2 utvecklar symtom vid 6-18 manaders alder och
tappar muskelfardigheter samt har en progressiv och omfattande muskelsvag-
het. De kan drabbas av svélj- och andningssvarigheter och kan aldrig ga eller
sta utan stod. Dessa personer avlider i tidig vuxenalder utan behandling.

4. Personer med SMA typ 3 utvecklar symtom mellan 18 manaders alder —
ungdom och har normal forvéantad livslangd. De kan sitta och sta eller ga, men
dessa fardigheter kan forloras med tilltagande muskelsvaghet. Andningssva-
righeter kan ocksa uppsta.

5. Personer med SMA typ 4 far symtom i vuxen alder och har normal forvan-
tad livslangd. De kan ga men muskelsvaghet kan uppsta i vuxen alder.*®

Bland de kliniskt upptéckta patienterna uppskattar man att ungeféar 10 patienter
med SMA identifieras per 100 000 nyfodda.?’ Det uppskattas att ungeféar 60 pro-
cent av alla upptéckta patienter har SMA typ 1.

Socialstyrelsen foreslar i den aktuella remissversionen av rekommendationen
att halso- och sjukvarden bor erbjuda screening for SMA till nyfodda barn. Re-
kommendationen avser att identifiera barn med homozygot deletion i SMN1-
genen och 1-3 kopior av SMN2-genen. Detta &r de barn som drabbas av de all-
varligaste formerna av sjukdomen vars muskelfunktion och motoriska utveckling
blir kraftigt paverkad av sjukdomen.?* Socialstyrelsen uppskattar att sju barn
kommer att upptackas per ar med det foreslagna screeningprogrammet.?

Socialstyrelsen beddmer att den genetiska undersokningen vad betraffar SMA
i det foreslagna screeningprogrammet ar inriktad pa att soka kunskap om allvar-
lig sjukdom.

Pavisa eller utesluta en sjukdomsrisk som kan férebyggas eller behandlas

Vid prévningen av tillstandsfragan ska det sarskilt beaktas om den planerade
undersokningen syftar till att pavisa eller utesluta en sjukdomsrisk som kan fore-
byggas eller om den sjukdom som avses kan bli foremal for behandling.?®

For att screeningprogrammet ska vara meningsfullt bor det principiellt sett bi-
dra till att forlanga liv, forhindra for tidig dod eller atminstone till att patagligt
forbattra livskvaliteten. Det forutsatter normalt att den som fatt veta genom en
screeningundersokning att hen har forhojd risk att fa en sjukdom antingen sjalv
eller med sjukvardens hjalp kan gora nagot for att reducera risken. Pa grundval
av vetenskap och beprdvad erfarenhet ska det finnas anledning att anta att en ti-
dig behandling, som helst ska kunna sattas in fore sjukdomsdebuten, leder till
battre resultat 4n en senare.?*

19 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.

20 Detta kan betraktas som en miniminiva, eftersom det finns relativt symtomfria eller feldiagnostiserade patienter som
inte finns registrerade som SMA-patienter i nagot register.

2L Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA), Vetenskapligt underlag, Socialstyrelsen och Statens beredning
for medicinsk och social utvardering.

22 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.

23 3 kap. 2 § 1 andra stycket LGI.

24 Prop. 2005/06:64 s. 79-80.
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SMA ar en medfodd genetisk sjukdom sa patienterna bar pa anlaget for sjuk-
domen redan som nyfédda. Langden av den symtomfria fasen varierar dock mel-
lan de olika formerna av SMA. Patienter med SMA typ 0 utvecklar symtom re-
dan i fosterstadiet medan patienter med SMA typ 4 far symtom pa sjukdomen
forst vid vuxen alder. Det finns dven en stor individuell variation i langden pa
den symtomfria fasen inom SMA-formerna.

Idag finns det tre godkanda lakemedel pa den svenska marknaden, Spinraza,
Evrysdi och Zolgensma, som villkorligt rekommenderas av NT-radet till patien-
ter med olika typer av SMA. Dessa rekommendationer utgar i dagslaget fran kli-
nisk detektion av SMA. | samband med implementering av Socialstyrelsens re-
kommendation om screening kommer NT-radet att uppdatera sitt underlag och
rekommendera presymtomatisk behandling till barn som identifieras i ett scre-
eningprogram.

Samtliga studier som identifierats visar pa en positiv effekt av behandling pa
Overlevnad utan permanent andningsstdd och/eller motorisk funktion jamfort
med naturalférloppet av SMA. Alla barn i behandlingsgrupperna svarade emel-
lertid inte lika bra pa behandling. Studierna har kort uppfoljningstid (relativt
sjukdomsutvecklingen for SMA) sa det gar inte att uttala sig om behandlingarnas
effekter 6ver lang tid och om eventuella tilltagande biverkningar. Sammanfatt-
ningsvis visar de aktuella lakemedlen god effekt och stoppar sjukdomsprogress-
ionen, men inget av dem kan reversera redan befintliga motoriska forluster. Det
kan med stor sannolikhet sagas att patienten kommer att utveckla en svar eller
mycket svar sjukdom utan behandling. Tidig upptackt och behandling ger sale-
des tydliga halsovinster for de barn som annars skulle ha utvecklat nagon av de
allvarligaste formerna av SMA. Barnen far klart stérre mojligheter att 6verleva
och battre forutsattningar for en god motorisk utveckling. Barn med SMA typ 0
med en kopia av SMN2-genen som identifieras i screening skulle inte erbjudas
behandling direkt, men de skulle fa ett battre kliniskt omhandertagande.?

Socialstyrelsen bedémer sammanfattningsvis att undersékningen géllande
SMA syftar till att pavisa sjukdomsrisk och att sjukdomen kan behandlas.

Undersokningen kan antas visa patagligt forhojda risker

Vid prévning av tillstandsfragan ska det sarskilt beaktas om undersokningen kan
antas visa patagligt forhojda risker for den sjukdom som avses.?

| forarbetena till bestimmelsen konstateras att ett berattigat krav &r att under-
sokningen ska vara enkel, sdker, precis och validerad. Det framfors vidare att det
ar omojligt att helt undvika falskt positiva och falskt negativa resultat. Manni-
skor kan skadas vid screening bade genom att invaggas i falsk trygghet och ge-
nom att oroas i onddan. Det finns stora luckor i vara kunskaper om vad sadana
konsekvenser kan innebara for de berdrda och deras narstaende. Det maste dar-
for aven vara ett berattigat krav att de metoder som anvands ar sa séakra att anta-
let felaktiga resultat minimeras.?’

2 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023 och Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA), Vetenskapligt underlag. Socialstyrelsen
och Statens beredning fér medicinsk och social utvérdering.

2% 3 kap. 2 § andra stycket 2 LGI.

27 Prop. 2005/06:64 s. 79-80.
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Tanken &r att personer med SMA ska identifieras i nyfdddhetsscreeningen ge-
nom ett genetiskt test i tva steg. | forsta steget identifieras barn med deletion pa
bada kopiorna av en viss gen (homozygot deletion i SMN1-genen). Screening-
metoden kan dock inte identifiera barn med en deletion pa bara den ena kopian i
kombination med en mutation pa den andra (ca fem procent av alla SMA-fall).
Dessa barn kommer saledes inte att identifieras i screeningprogrammet trots att
de kan komma att bli sjuka i SMA.

Publicerade screeningprogram visar att testet i princip endast sorterar fram de
nyfodda som har en homozygot deletion i SMN1-genen da det inte férekommer
nagra falskt positiva fynd. Det finns ingen information om falskt negativa resul-
tat, det vill saga om det forekommer nagon individ med en homozygot deletion i
SMN1-genen som testet har missat. Givet den laga prevalensen av kliniskt upp-
tackta fall av SMA sa har diagnostiska utvérderingar dragit slutsatsen att testet
anda ar passande att anvanda vid nyfoddhetsscreening for SMA.

For dem som identifieras undersoks darefter antalet kopior av SMN2-genen.
Detta Okar det samlade vérdet av screeningtestet och ger stor hjélp i bedom-
ningen av vilken svarighetsgrad av SMA barnet mest sannolikt kommer att ut-
veckla. Testet kan dock inte med sékerhet sortera ut vilken form av SMA en per-
son kommer att utveckla. Utvérderingar av metoden har i studier visat pa god
prestanda for att bestimma antalet kopior.?®

Socialstyrelsen konstaterar att det finns individer med SMA som inte kommer
att upptackas genom det foreslagna screeningprogrammet. Det &r dels ca fem
procent av alla som drabbas av SMA som inte har homozygot deletion i SMN1-
genen, dels de som har fler &n 3 kopior av SMN2-genen. Det ar sannolikt att en
av tio av dessa barn far SMA typ 1 eller SMA typ 2. Det saknas ocksa informat-
ion om huruvida testet kan leda till falskt negativa resultat. Det finns saledes en
grupp patienter dar diagnos aven fortsattningsvis behdver faststéllas genom Kli-
niska och neurofysiologiska undersokningar. Har &r det viktigt att halso- och
sjukvarden har beredskap for att upptacka och diagnostisera denna grupp samt
att vardnadshavare far information om att nyfoddhetsscreeningen inte identifie-
rar alla fall av SMA.

Socialstyrelsen anser sammantaget att undersokningen for SMA kan antas
visa patagligt forhojda risker for sjukdomen.

Kompetens

Vid prévning av tillstandsfragan ska det sarskilt beaktas om de som ska leda och
utfora undersokningen har den kompetens som behévs.?

Denna reglering fanns &ven med i tidigare lagstiftning. | forarbetena till den
lagstiftningen anges att det bor vara en forutsattning for tillstand att den som far
tillstand har kompetens att svara for eller genomféra undersokningen. Bedém-
ning av kompetensen ska vara ett vasentligt inslag i prévningen.*

Som angetts tidigare har PKU-proverna tagits under drygt 50 ar och ar en all-
mant vedertagen undersokning som har utforts pa i stort sett alla barn i Sverige.

28 Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA), Vetenskapligt underlag. Socialstyrelsen och Statens beredning
for medicinsk och social utvardering.

29 3 kap. 2 § andra stycket 3 LGI.

30 Prop. 1990/91:52 om anvandning av genetik pd manniska, m.m. s. 41.
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Proverna tas i forsta hand pa etablerade forlossningskliniker, men kan &ven tas
pa andra enheter. Provet analyseras sedan hos PKU-laboratoriet som har stor och
lang erfarenhet pa omradet. Det finns en val fungerande infrastruktur for PKU-
screeningen, vad galler information, provtagning och analys.

Screeninganalysen for SMA utfors inledningsvis med samma metodik som
screeningen for SCID (en sjukdom som ocksa ingar i nyfoddhetsscreeningen).
Metodologin finns darmed redan i drift pa PKU-laboratoriet som besparas kost-
nader som annars skulle tillkomma for kit, instrument och personal. Screeningen
for SMA kommer enligt Socialstyrelsens beddmning att medfdra en dkad arbets-
belastning for flera av screeninglaboratoriets yrkeskategorier. Enligt berdkningen
behdvs det nagot mer personella resurser avseende biomedicinska analytiker,
sjukhuskemister, lakare och administratorer.3!

Barn med positivt screeningresultat for SMA skulle aterkallas genom att
PKU-laboratoriet kontaktar den enhet for nationell hogspecialiserad vard (NHV)
for neuromuskuléra sjukdomar som barnet tillhér. Barnneurologen skulle déref-
ter ta kontakt med familjen for att berétta om screeningresultatet och vad det kan
innebdra. Darefter skulle NHV-enheten erbjuda ett besok for information, under-
sokning och utredning. Behandling erbjuds enligt NT-radets rekommendation,
som da anpassats och kan ges presymtomatiskt. Familjerna erbjuds ocksa gene-
tisk véagledning. Det kan &ven bli aktuellt med vidare testning av familjemedlem-
mar och preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) eller fosterdiagnostik for
foraldrarna vid pafoljande graviditeter.®

Socialstyrelsen anser att det finns vél etablerade rutiner och kompetens for
PKU-screeningen i sin helhet och att det finns mgjlighet att tillfora den specifika
kompetens som behdvs for screeningen for SMA.

Integritetsskydd

Vid prévning av tillstandsfragan ska det sarskilt beaktas om integritetsskyddet
for uppgifter om undersokningsdeltagarnas genetiska forhallanden kan antas bli
tillfredsstallande.®

Denna reglering fanns ocksa med i tidigare lagstiftning. | forarbetena till dessa
anges att gallande sekretess- och tystnadspliktsbestdammelser regelmassigt ger ett
godtagbart skydd for uppgifter som kan erhallas vid genetiska undersokningar.
Det har dock bedomts lampligt att i bestimmelsen markera att det ska inga i till-
standsprovningen att sarskilt beakta att integritetsskyddet for framkomna uppgif-
ter om deltagarnas genetiska forhallanden blir tillfredsstallande.*

Aven i detta sammanhang &r det av vikt att notera att PKU-proverna har tagits
under lang tid och ar en allmént vedertagen undersokning med fungerande ruti-
ner pa etablerade enheter. Verksamheterna ska félja gallande sekretess- och tyst-
nadspliktsbestdmmelser i offentlighets- och sekretesslagen (2009:400) och pati-
entsakerhetslagen (2010:659). Vidare har de en skyldighet att folja reglerna

31 Screening for Spinal muskelatrofi (SMA), Organisatoriskt underlag, Socialstyrelsen.

32 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023 och Screening fér Spinal muskelatrofi (SMA), Organisatoriskt underlag, Socialstyrelsen.

33 3 kap. 2 § andra stycket 3 LGI.

34 Prop. 1990/91:52 s. 42.
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kring personuppgiftsbehandling i bland annat dataskyddsforordningen®s, patient-
datalagen (2008:355) och biobankslagen.

Socialstyrelsen anser att det finns en fungerande struktur och reglering for
PKU-screeningen nar det géller sekretess- och tystnadsplikt samt personupp-
giftsbehandling. Enligt myndigheten far integritetsskyddet for uppgifter om del-
tagarnas genetiska forhallanden nar det galler sjukdomen SMA antas bli till-
fredsstéllande.

Sammantagen bedémning

Kraven for tillstand i LGI far anses uppfyllda for en sadan genetisk undersok-
ning som genomfors inom ramen for nyfoddhetsscreeningen och som syftar till
att upptacka sjukdomen SMA med avseende pa barn med homozygot deletion i
SMN1-genen och 1-3 kopior av SMN2-genen. Om Socialstyrelsen rekommende-
rar screening for dessa varianter av sjukdomen SMA far det anses 6verflodigt
med provning av tillstand i varje enskilt fall.

Socialstyrelsen foreslar darfor att kravet pa tillstand till en genetisk undersok-
ning som utgor eller ingar som ett led i en allman halsoundersékning inte ska
galla sddana undersokningar avseende sjukdomen SMA som gors for att identifi-
era barn med homozygot deletion i SMN1-genen och 1-3 kopior av SMN2-genen.

Forfattning om vilka sjukdomar vavnadsproverna i PKU-
biobanken far anvandas for

Som angetts tidigare sa far vavnadsproverna i PKU-biobanken anvandas endast
for analyser och andra undersokningar for att spara och diagnostisera sadana
sjukdomar som anges i Socialstyrelsens foreskrifter (HSLF-FS 2019:13). Fore-
skrifter far beslutas efter det att medicinska och etiska bedomningar har beak-
tats.%®

| forarbetena anges att fragan om vilka sjukdomar som ska omfattas av en
screening &r komplex och mojligheten att genomfora screening for nya sjukdo-
mar &r till stor del beroende pa forskningens utveckling, bade nar det géller moj-
ligheten att diagnostisera en sjukdom och att kunna behandla den. Vidare till-
kommer fragor om exempelvis att screeningen ska minska dodlighet, sjuklighet
eller funktionsnedséttning som &r forknippad med sjukdomen, att halsovinsterna
ska Overvdga de negativa effekterna av screeningprogrammet och att scre-
eningen dven i 6vrigt ska vara godtagbar ur ett etiskt perspektiv. Begreppet sjuk-
domar bor omfatta halsoproblem, dvs. sjukdomar, allvarliga tillstand och
syndrom. Aven andra halsotillstdnd som pa olika satt leder till forsamrad livs-
kvalitet kan pa det aktuella omradet omfattas av begreppet sjukdom och bor dar-
med kunna inga i screeningen.®’

35 Europaparlamentets och radets forordning (EU) 2016/679 av den 27 april 2016 om skydd for fysiska personer med
avseende pé behandling av personuppgifter och om det fria flédet av sédana uppgifter och om upphévandet av direktiv
95/46/EG (allman dataskyddsforordning).

36 4 § forsta stycket 4 och andra stycket forordningen (2002:746) om biobanker i halso- och sjukvarden m.m., fran och
med den 1 juli 2023 kommer likalydande bestdmmelser att finnas i 8 § forsta stycket 7 och andra stycket i biobanks-
forordningen (2023:43).

37 Prop. 2018/19:85 Vissa andringar som galler PKU-biobanken s. 17 f.
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Socialstyrelsens foreslagna rekommendation, att halso- och sjukvarden bor er-
bjuda screening for SMA med avseende pa barn med homozygot deletion i
SMN1-genen och 1-3 kopior av SMN2-genen, har tagits fram med hjélp av Soci-
alstyrelsens beddmningsmodell for nationella screeningprogram. Denna omfattar
flera medicinska och etiska aspekter. Flertalet av dessa bedémningar har redovi-
sats ovan vad galler den foreslagna foreskriften om undantag fran kravet pa till-
stand. Mot bakgrund av vad som framgar ovan avseende sjukdomen SMA och
de former som den foreslagna screeningen syftar till att upptécka, bedémer Soci-
alstyrelsen att tillstandet &r en sadan sjukdom som kan inga i nyfoéddhetscreening
genom PKU-provet.

Screening ska vidare minska dodlighet, sjuklighet eller funktionsnedsattning
som &r forknippad med sjukdomen. | det vetenskapliga underlaget som ligger till
grund for Socialstyrelsens remissversion av rekommendationen konstateras att
det inte identifierats nagra studier som jamfort nyfoddhetsscreening for SMA
mot klinisk detektion av sjukdomen. Det ségs att en forklaring kan vara att be-
handlingarna nyligen blivit godkanda.® Socialstyrelsen har i remissversionen av
rekommendationen beddmt att tidig upptéckt och behandling ger tydliga hélso-
vinster for de barn som annars skulle ha utvecklat ndgon av de allvarligaste for-
merna av SMA. Barnen far klart stérre mojligheter att 6verleva och battre forut-
séttningar for en god motorisk utveckling. De tillgdngliga behandlingarna visar
god effekt och stoppar sjukdomsprogressionen. Lékemedlen kan emellertid inte
reversera redan befintliga motoriska forluster och nar symtom debuterar har re-
dan irreversibla skador skett. Mot bakgrund av detta &r det viktigt att behandling
paborjas tidigt. Nar det galler barn med den allvarligaste formen av sjukdomen,
SMA typ 0, utvecklar de symtom redan i fosterstadiet och avlider inom nagra
manader. Dessa barn som identifieras i screening skulle inte erbjudas behandling
direkt men fa ett battre kliniskt omhandertagande.*

Sakkunniggruppen, har bedomt att det inte finns nagra omfattande negativa
effekter av screening for den aktuella gruppen da barnets genetiska uppsattning
korrelerar starkt med sjukdomens utveckling.*

Avseende testets tillforlitlighet framgar ovan att publicerade screeningpro-
gram visar att testet i princip inte ger upphov till falskt positiva fynd. Detta &r
positivt utifran etisk synvinkel. Det finns ingen information om falskt negativa
resultat, men givet den laga prevalensen av kliniskt upptackta fall av SMA sa har
diagnostiska utvarderingar dragit slutsatsen att testet anda ar passande att an-
vanda vid nyfoddhetsscreening for SMA.# Sakkunniggruppen har bedomt att
testet har en god prestanda.*? Som ocksa framgatt ovan kommer dock inte alla
barn med de allvarliga formerna av SMA att upptackas i nyféddhetsscreeningen.
Som namnts ar det darfor viktigt att halso- och sjukvarden aven fortsattningsvis

38 Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA), Vetenskapligt underlag. Socialstyrelsen och Statens beredning
for medicinsk och social utvardering.

39 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.

40 1bid.

41 Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA), Vetenskapligt underlag. Socialstyrelsen och Statens beredning
for medicinsk och social utvérdering.

42 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.
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efter ett eventuellt inférande av nyfoddhetsscreening for SMA, har beredskap att
upptéacka och diagnostisera denna grupp samt att vardnadshavare far information
om att nyfoddhetsscreeningen inte identifierar alla fall av SMA.*®

Skillnaderna i allvarlighetsgrad mellan de olika typerna av SMA &r vidare
stora, liksom inom en viss typ. Screeningresultatet kan ge en god uppfattning om
hur sjukt barnet kommer att bli, om inte behandling sétts in i en tidig fas. Dock
forekommer variationer och det innebar att informationen till vardnadshavarna
blir viktig.** For de barn som kommer att drabbas av SMA typ 3 kan de forsta
symtomen uppkomma fran 1,5 ars alder upp till tonar. Sjukdomens svarighets-
grad varierar ocksa inom gruppen, vissa patienter forlorar gangférmagan senare i
livet medan andra far mycket lindriga symtom.*® Det &r svart att bedoéma hur
stort lidande det skulle kunna innebdra for familjerna att vara ovetande dels om
nar symtom kan upptrada, dels svarighetsgraden av sjukdomen. Det borde dock
vara en lattnad for familjerna att barnen direkt kan ges behandling som forbattrar
mojligheterna till en god motorisk utveckling.

En annan etisk fraga galler den genetiska information som den foreslagna
screeningen kommer att ge upphov till. Genetisk information om sjukdomsanlag
ar kénslig och det &r viktigt att sakerstélla att informationen inte kommer i orétta
hénder. Myndigheten har ovan bedémt att integritetsskyddet for uppgifter om
deltagarnas genetiska forhallanden nar det galler sjukdomen SMA far antas bli
tillfredsstéllande, med hanvisning till de regler om sekretess- och tystnadsplikt
samt personuppgiftsbehandling som galler.

En angransande fraga ar om det sparas information som individen inte sjalv
getts tillgang till. De barn som identifieras i screeningprogrammet med homozy-
got deletion i SMN1-genen genomgar darefter en andra analys for att faststélla
antalet kopior av SMN2-genen. | PKU-laboratoriets register dver analysresultat
kommer det att finnas information om samtliga kopior av SMN2-genen, dvs. &ven
information om individen bar pa fyra eller flera kopior av denna gen. PKU-
laboratoriet kommer dock inom ramen for rekommenderat screeningprogram en-
bart att larma i de fall dar barnet har 1-3 kopior av denna gen. Det innebér saledes
att det kan finnas information vid PKU-laboratoriet som kan vara av intresse for
barnet och dess familj men som inte kommuniceras till dem.*® Socialstyrelsen
konstaterar dock att myndigheten i nuldget inte rekommenderar att barn med fyra
kopior av SMN2-genen identifieras i screeningprogrammet. Enligt motiveringen
till rekommendationen drabbas dessa barn inte i lika stor utstrackning av allvarliga
konsekvenser, till exempel for tidig dod, svar skada eller funktionsnedsattning.
Det ar ocksa osakert hur symtomen utvecklas och hur barnen bést skulle kunna
foljas upp for att fa behandling nar de visar symtom, vilken behandling som ar
lamplig och vilka péfrestningar en regelbunden uppféljning skulle innebéra for de
drabbade familjerna. Socialstyrelsen har déarfor bedomt att det inte &r klarlagt att
halsovinsterna skulle Gvervaga de negativa effekterna om dessa barn identifieras
i screening. Socialstyrelsen kan dock komma att préva screening for SMA pa nytt

43 Screening for Spinal muskelatrofi (SMA), Etisk analys. Socialstyrelsen.

4 Ibid.

4 Nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA), Vetenskapligt underlag. Socialstyrelsen och Statens beredning
for medicinsk och social utvardering.

46 Screening for Spinal muskelatrofi (SMA), Etisk analys. Socialstyrelsen.
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nar det finns mer kunskap om screening for barn som har fyra kopior av SMN2-
genen.*’

Eftersom initiativet till screeningen tas av en myndighet och inte av en enskild
patient, ar den information om screeningen som ges &n mer vasentlig n i andra
fall och spelar ocksa en avgorande roll. Informationen maste vara korrekt, be-
griplig och syftet med screeningen bor framga tydligt. Informationen bor ocksa
ange risken for falskt positiva och falskt negativa resultat liksom vad detta kan
innebara for den som undersoks.*

Eftersom PKU-provet tas pa barn, och som regel pa nyfédda barn, ar det vard-
nadshavarna som vanligtvis samtycker till undersokningen. For att de ska kunna
utéva sitt sjalvbestammande maste de vara val informerade. En viktig fraga be-
ror darmed informationen som ges till vardnadshavarna. Av patientlagen
(2014:821), PL, framgar det att information om bland annat de metoder som
finns for undersokning, vard och behandling ska anpassas till mottagarens alder,
mognad, erfarenhet, sprakliga bakgrund och andra individuella forutsattningar.*
Varden har saledes en skyldighet att anpassa information sa att mottagaren for-
star den. Blivande vardnadshavare erbjuds i dag en informationsbroschyr om
PKU-provet, framst pa modravardscentraler. Nér provet tas far vardnadshavarna
aven ett informationsblad som innehaller information om bland annat:

¢ vilka sjukdomar som ingar i testet och var man kan lasa mer om dem

e att tidig diagnostik och behandling spelar en avgérande roll for sjukdo-
marnas prognos

hur manga barn som upptacks med nagon av sjukdomarna varije ar

hur provtagningen gar till

vad som hénder vid ett positivt resultat

att provet sparas i den sa kallade PKU-biobanken efter analys, varfor det
ar sa, och hur man begér att provet inte ska sparas.

Informationsmaterialet ar utformat for att vara enkelt och lattillgangligt. Utforli-
gare information finns pa PKU-laboratoriets webbplats.>°

Socialstyrelsen har i remissversionen av rekommendationen bedémt att scre-
ening som avser att upptacka barn med homozygot deletion i SMN1-genen och
1-3 kopior av SMN2-genen ar bade ekonomiskt och etiskt motiverad.>!

Efter det att medicinska och etiska bedémningar har beaktats enligt ovan anser
Socialstyrelsen sammantaget att det finns fog for att féreskriva att vavnadspro-
verna i PKU-biobanken far anvandas for analyser och andra undersokningar for
att spara och diagnostisera barn med SMA som har en homozygot deletion i
SMNZ1-genen och 1-3 kopior av SMN2-genen.

Sammantagen bedémning

47 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.

“8 Prop. 2005/06:64 s. 79.

493 kap. 1 och 6 88 PL och 1 kap. 3 § forsta stycket LGI.

50 Screening for Spinal muskelatrofi (SMA), Organisatoriskt underlag. Socialstyrelsen.

51 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.
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Socialstyrelsen foreslar saledes att vavnadsproverna i PKU-biobanken ska fa an-
vandas for analyser och andra undersokningar for att spara och diagnostisera
sjukdomen SMA dér individen har en homozygot deletion i SMN1-genen och 1-
3 kopior av SMN2-genen. Forslaget forutsatter att Socialstyrelsen kommer att re-
kommendera sadan screening i den slutliga rekommendationen.

3. Alternativa losningar och effekter om ingen reglering
kommer till stand

Om Socialstyrelsen inte tar fram en foreskrift om undantag fran kravet pa till-
stand till en genetisk undersokning som utgor eller ingar som ett led i en allmén
hélsoundersokning for SMA®2, i enlighet med rekommendationen, maste berérda
vardenheter ansoka om tillstand hos Socialstyrelsen. Det kommer att innebéra
mer arbete for saval vardenheterna som Socialstyrelsen.

Om Socialstyrelsen inte tar fram en foreskrift om att SMA, i enlighet med re-
kommendationen, ar en sadan sjukdom som vavnadsproverna i PKU-bhiobanken
far anvandas for att spara och diagnostisera®, finns det inte mojlighet att utfora
screening for SMA. Socialstyrelsen bedémer att det inte finns nagot alternativ
till att Ilamna forslagen om &ndringar i de aktuella forfattningarna.

4. Berdrda av regleringen

De som blir berérda av regleringen gallande undantag for tillstand ar i forsta
hand de som utfor de genetiska undersokningarna som utgor eller ingar som ett
led i en allman halsoundersokning. Det &r i forsta hand forlossningskliniker som
g0r detta, men det kan aven vara andra enheter i samtliga regioner (privata och
offentliga) och deras personal.

Vidare kan andra vardgivare och regionerna bli berérda. Barnen och deras fa-
miljer blir dven indirekt berdrda nér det inte kommer att goras individuella be-
domningar av vardenheterna vid varje ansokan.

Vad galler foreskriften om vilka sjukdomar vavnadsproverna i PKU-
biobanken far anvandas for ar regionerna och deras enheter, privata vardgivare
samt barnen och deras familjer och anhoriga berdrda.

5. Barnkonsekvensanalys

Enligt artikel 3 i barnkonventionen ska vid alla atgarder som rér barn, vare sig
de vidtas av offentliga eller privata sociala valfardsinstitutioner, domstolar, ad-
ministrativa myndigheter eller lagstiftande organ, i forsta hand beaktas vad som
beddms vara barnets bésta.

Ett nationellt screeningprogram for SMA for att upptdcka barn med homozy-
got deletion i SMN1-genen och 1-3 kopior av SMN2-genen, skulle innebara att
barn skulle kunna erbjudas tidigare behandling jamfort med i dag. Socialstyrel-
sen uppskattar att cirka sju barn kommer att upptackas per ar med det foreslagna
screeningprogrammet. Bedémningen &r att tidig upptéckt och behandling ger
tydliga halsovinster for de barn som annars skulle ha utvecklat nagon av de all-
varligaste formerna av SMA. Barnen far klart storre mgjligheter att 6verleva och

52 HSLF-FS 2019:12.
58 HSLF-FS 2019:13.
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battre forutsattningar for en god motorisk utveckling.>* Detta ar i enlighet med
barnkonventionens artikel 6 om barns inneboende ratt till livet och sékerstél-
lande av barnets dverlevnad och utveckling och med artikel 24 om barnets réatt
till basta mojliga hélsa och tillgang till halso- och sjukvard och rehabilitering.
Barnkonventionen &r sedan den 1 januari 2020 svensk lag.

PKU-proverna tas i forsta hand pa forlossningskliniker. Proverna tas saledes
pa enheter som har stor vana att bemota barn.

Eftersom PKU-provet tas pa barn och da i forsta hand nyfodda barn ar det
vardnadshavarna som samtycker till undersokningen. Att lata barn delta i scre-
ening innebar en nackdel ur autonomisynpunkt eftersom barnet sjélv oftast inte
kan ta stallning till erbjudandet. Det ska dock stéllas i relation till férdelarna som
screeningen har for barnet, vilka tydligt Overvéger den negativa aspekten av
screeningen.

Skillnaderna i allvarlighetsgrad mellan de olika typerna av SMA &r vidare
stora, liksom inom en viss typ. Screeningresultatet kan ge en god uppfattning om
hur sjukt barnet kommer att bli, om inte behandling sétts in i en tidig fas. Dock
forekommer variationer. Socialstyrelsen har som tidigare framforts beddmt att
nyttan med screeningen évervéger nackdelarna.

Mot bakgrund av vad som anforts ovan bedomer Socialstyrelsen saledes att de
foreslagna forfattningsédndringarna efter en sammantagen bedémning ar féren-
liga med barnets bésta i enlighet med artikel 3 i barnkonventionen, samt med ar-
tikel 6 om barns inneboende rétt till livet och sékerstéllande av barnets dverlev-
nad och utveckling och med artikel 24 om barnets rétt till b&sta mojliga hélsa
och tillgang till halso- och sjukvard och rehabilitering.

6. Bemyndiganden som myndighetens beslutanderatt
grundar sig pa

Socialstyrelsen far enligt 3 § férordningen (2006:358) om genetisk integritet
m.m. meddela foreskrifter om undantag fran kravet pa tillstand till en genetisk
undersokning som utgor eller ingar som ett led i en allméan halsoundersokning.

Socialstyrelsen har dven ett bemyndigande i 4 § forsta stycket 4 férordningen
(2002:746) om biobanker i hélso- och sjukvarden m.m., att meddela foreskrifter
om vilka medfodda sjukdomar som vavnadsproverna i PKU-biobanken far an-
vandas for i enlighet biobankslagen. Foreskrifter far beslutas efter det att medi-
cinska och etiska bedémningar har beaktats (4 § andra stycket forordningen om
biobanker i hélso- och sjukvarden m.m.). Fran och med den 1 juli 2023 kommer
motsvarande bestdmmelser att finnas i 8 § forsta stycket 7 och andra stycket i
nya biobanksforordningen (2023:43).

7. Kostnadsmassiga och andra konsekvenser

Med den foreslagna foreskriften om undantag fran kravet pa tillstand till gene-
tisk undersokning som utgor eller ingar som ett led i en allman halsoundersok-
ning for SMA, i enlighet med rekommendationen, behdvs ingen ansékan om till-
stand hos Socialstyrelsen. Det kommer att innebara mindre arbete och minskade

54 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Rekommendation om att infora ett screeningprogram, Remissversion. So-
cialstyrelsen; 2023.
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kostnader for den som skulle ha behovt ansoka om tillstand. Socialstyrelsen har
dock svart att narmare uppskatta hur stora vinsterna blir till foljd av forslaget.

Darutéver kommer Socialstyrelsen att fa en minskad arbetsbérda och lagre
kostnader vad géller handlaggning av tillstandsansékningar.

Om Socialstyrelsen meddelar foreskrifter om att vavnadsprover i PKU-
biobanken far anvandas for analyser och andra undersokningar for att spara och
diagnostisera SMA i enlighet med rekommendationen, finns det mojlighet att
borja screena for denna sjukdom. Att upptdcka SMA dar individen har en homo-
zygot deletion i SMN1-genen och 1-3 kopior av SMN2-genen, i ett tidigt skede
minskar lidande for saval barnen som deras familjer. Den halsoekonomiska ana-
lysen pekar pa att i ett livstidsperspektiv medfor screeningen livskvalitetsvinster
och dven betydande kostnadshesparingar. Det &r alltsa dyrare for samhallet att
erbjuda klinisk diagnos samtidigt som personer med sjukdomen inte far lika god
nytta av lakemedelsbehandlingar. Analysen av budgetpaverkan under de tre
forsta aren med ett screeningprogram visar betydande merkostnader for hélso-
och sjukvarden initialt. Utvarderingen bygger pa ett flertal antaganden avseende
patientnytta, dverlevnad, behov av vard och personlig assistans. Detta eftersom
forskningen &nnu inte hunnit félja personer som fatt lakemedelsbehandling mer
an upp till tva ar.%®

Som namnts finns det en val fungerande infrastruktur for PKU-screeningen,
vad géller information, provtagning och analys. Vissa informationsinsatser kom-
mer att behdva goras eftersom ytterligare en sjukdom inkluderas i regelverket,
men Socialstyrelsen bedémer att strukturerna for detta ar sa val inarbetade att det
inte bor medfora nagra stérre kostnader. Screeningen for SMA kommer vidare
att medfora en 6kad arbetsbelastning for flera av screeninglaboratoriets yrkeska-
tegorier. Enligt berékningen behdvs det flera tjanster och &ven kostnaderna per
PKU-prov beréknas 0ka med det foreslagna screeningprogrammet. Mer detalje-
rad information om detta finns i det organisatoriska underlaget som Socialstyrel-
sen tagit fram.®

8. BedOdmning av om regleringen 6verensstammer med
eller gar utéver de skyldigheter som foljer av Sveriges
anslutning till Europeiska unionen

Socialstyrelsen bedomer att de foreslagna bestammelserna inte har nagon bety-
delse for de skyldigheter som foljer av Sveriges anslutning till den Europeiska
unionen.

9. Overvaganden enligt 14 kap. 3 § regeringsformen

Socialstyrelsen beddmer att de foreslagna forfattningsandringarna inte utgor en
inskrankning av den kommunala sjéalvstyrelsen. Forslagen ger regionerna en
mojlighet att borja screena for sjukdomen SMA men de innebér inga nya skyl-
digheter.

55 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Halsoekonomisk analys. Socialstyrelsen.
% Screening for Spinal muskelatrofi (SMA), Organisatoriskt underlag. Socialstyrelsen.
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10. Kostnader och intakter for kommuner och regioner

Regionerna kommer inte att fa ndgra nya kostnader med anledning av att forfatt-
ningen om undantag fran kravet pa tillstand till genetisk undersokning vid all-
man héalsoundersokning &ndras. Detta eftersom &ndringen innebar att ansokan
om tillstand for undersékningar som avser sjukdomen SMA inte behdvs, i de fall
underokningen avser att identifiera individer med homozygot deletion i SMN1-
genen och 1-3 kopior av SMN2-genen. Socialstyrelsen har svart att uppskatta hur
stora vinsterna blir till f6ljd av att detta.

Andringen i forfattningen gallande vilka sjukdomar vavnadsproverna i PKU-
biobanken far anvandas for att spara och diagnostisera, ger regionerna mojlighet
att paborja screening for SMA, dar individen har en homozygot deletion i
SMN1-genen och 1-3 kopior av SMN2-genen. Forfattningen innebér dock ingen
skyldighet att screena for dessa sjukdomar.

Forslagen innebér saledes inga nya ekonomiska aligganden for regionerna.
For ndrmare information om vilka ekonomiska konsekvenser ett infoérande av
screeningprogrammet kan fa, se Socialstyrelsens halsoekonomiska analys.*’

11. Effekter for foretags arbetsforutsattningar,
konkurrensformaga eller villkor i 6vrigt

De fa privata vardgivare som kan berdras kommer inte att fa nagra nya kostna-
der. Ansokan om tillstand for genetisk undersékning som utgér eller ingar som
ett led i en allmén halsoundersokning for sjukdomen SMA, dar individen har en
homozygot deletion i SMN1-genen och 1-3 kopior av SMN2-genen, kommer inte
att behovas. Socialstyrelsen har svart att uppskatta hur stora vinsterna blir for de
privata vardgivarna till foljd av att det inte behévs nadgon ansokan om tillstand.

Andringen i forfattningen gallande vilka sjukdomar vavnadsproverna i PKU-
biobanken far anvandas for att spara och diagnostisera ger mojlighet att screena
for SMA, dér individen har en homozygot deletion i SMN1-genen och 1-3 kopior
av SMN2-genen. Den foreslagna regleringen innebér dock ingen skyldighet att
screena for sjukdomen och darmed inga nya ekonomiska aligganden for privata
foretag.

Forslaget bedoms inte i Ovrigt fa effekter av betydelse for foretags arbetsforut-
sattningar, konkurrensférmaga eller villkor i dvrigt. Konsekvensutredningen in-
nehaller darfor inte nagon beskrivning enligt 7 § férordningen (2007:1244) om
konsekvensutredning vid regelgivning.

12. Ikrafttradande, 6vergangsbestammelser och
informationsinsatser

Socialstyrelsens foreskrifter foreslas trada i kraft den dag de kommit ut fran
trycket, vilket berdknas vara i slutet av sommaren 2023.

Socialstyrelsen kommer att ga ut med informationsinsatser till berérda aktorer
i samband med den slutliga rekommendationen om att infora ett screeningpro-
gram for SMA.

57 Screening for spinal muskelatrofi (SMA), Halsoekonomisk analys. Socialstyrelsen.
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13. Kontaktpersoner

Helena Teréus, jurist
Helena.tereus@socialstyrelsen.se
Telefon: 075-247 31 25

Agneta Calleberg, jurist
Agneta.calleberg@socialstyrelsen.se
Telefon: 075-247 40 15

Referenser

De underlag fran Socialstyrelsen som ror det foreslagna screeningprogrammet
och som hanvisas till i detta dokument finns att ta del av pa Socialstyrelsens
webbplats, Spinal muskelatrofi (SMA) - Socialstyrelsen.


https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationella-screeningprogram/remissversioner/spinal-muskelatrofi/
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Fran: Nikkild, Nina <Nina.Nikkila@socialstyrelsen.se>
Skickat: den 12 april 2023 16:48
Amne: Remiss avseende forslag till andring i foreskrifter om undantag fran kravet pa tillstand till

genetiska undersokning vid allman hélsoundersdkning samt om vilka sjukdomar som far sparas
och diagnostiseras genom vavnadsprover i PKU-biobanken

Bifogade filer: Konsekvensutredning SMA.pdf; missiv och séndlista SMA, remiss.pdf; HSLF-FS 2019 12.pdf;
HSLF-FS 2019 13.pdf

Hej,
Ni inbjuds att lamna synpunkter pa Socialstyrelsens forslag till

1. Socialstyrelsens foreskrifter om dndring i foreskrifterna (HSLF-FS 2019:12) om undantag fran kravet pa
tillstand till genetisk undersokning vid allmén halsoundersdkning och

2. Socialstyrelsens foreskrifter om andring i foreskrifterna (HSLF-FS 2019:13) om vilka sjukdomar som far
sparas och diagnostiseras genom vavnadsprover i PKU-biobanken.

Synpunkter pa forslagen och konsekvensutredningen ska ha kommit in till Socialstyrelsen senast den 17 maj 2023. Vi
ar tacksamma for yttranden per e-post i wordformat for att underlatta vart arbete med att sammanstalla svaren.
Remissvar skickas till socialstyrelsen@socialstyrelsen.se.

Vinligen ange diarienumret 4.1-11168/2023 i remissvaret.

Kontaktpersoner
Helena Teréus
helena.tereus@socialstyrelsen.se

Agneta Calleberg
agneta.calleberg@socialstyrelsen.se

Med vénliga halsningar,

Nina Nikkila
Jurist

SOCIALSTYRELSEN
Rattsavdelningen

Enheten for halso- och sjukvardsjuridik
106 30 Stockholm

Vaxel 075-247 30 00
www.socialstyrelsen.se

Sveriges kunskapsmyndighet for vard och omsorg

Las om hur vi hanterar dina personuppgifter
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