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Remiss: Screening for spinal muskelatrofi (SMA) Rekommendation om att inféra ett
screeningprogram

Svenska Lakaresallskapet (SLS) ar lakarkarens oberoende, vetenskapliga professionsorganisation, en
ideell, partipolitiskt och fackligt obunden forening. Vart syfte ar att verka for forbattrad halsa och
sjukvard genom att framja vetenskap, utbildning, etik och kvalitet.

SLS tackar for mojligheten att inkomma med ett remissvar pa Screening for spinal muskelatrofi
(SMA) Rekommendation om att infora ett screeningprogram. Beredningen av SLS remissvar har skett
i SLS delegation for medicinsk etik. Infér beredningen har vi underremitterat inom SLS och erhallit ett
svar fran Svensk Forening for Medicinsk Genetik och Genomik, se bilaga 1.

SLS Stallningstagande

SLS staller sig positiva till Socialstyrelsens forslag att lata screening for SMA inga i
nyfoddhetsscreeningen, och att endast de barnen med storst risk (barnen med 1-3 kopior av SMA2-
genen) identifieras. Denna strategi, jamfort med en nagot bredare screening innefattande dven barn
med 4 kopior av SMN2, haller sig narmast de kriterier for screening som SLS uppfattar som viktiga att
uppratthalla, bland annat att bara screena for sadant dar det finns tillrackligt vetenskapligt underlag for
nytta. SLS anser att den etiska analys som bilagts remissen val tcker de 6vervaganden som bér goras.

Med tanke pa att de behandlingar som ar tillgangliga for sjukdomen for narvarande &r mycket dyra,
och att NT-radet rekommenderar behandling endast vid symptom, ar det viktigt att nar screeningen
infors att indikationen foljer screeningen sa att alla barn identifierade vid screeningen far behandling
innan symptom pa lika villkor.

For Svenska Lakareséllskapet

Tobias Alfvén Anders Castor

ordférande ordférande, delegationen for medicinsk etik
Bilaga

1. Remissvar Svensk Forening for Medicinsk Genetik och Genomik
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Remissvar till SLS avseende Socialstyrelsens rekommendation om
nyfoddhetsscreening for SMA.

Svensk Forening for Medicinsk Genetik och Genomik (SFMG) uppskattar mojligheten att fa lamna
remissvar pa rekommendationerna om nyfoddhetsscreening for spinal muskelatrofi (SMA).
Foreningen ar huvudsakligen positiv till rekommendationen men har ett par synpunkter:

1.

Det finns risk att kliniker overtolkar den diagnostiska sdakerheten i analysen.
Screeninganalysen kommer att missa de barn som har en punktmutation i kombination med
en deletion samt de barn som har tva punktmutationer (totalt c:a 5% av alla med SMA).

Forslag: Pa sida 10 i aktuell remiss under stycket "Genetiska forandringar..." star "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." Efter denna mening féreslar SFMG att lagga
till: "Dessa ovanliga fall av SMA kan inte identifieras via nyfoddhetsscreeningen, och vid
klinisk misstanke om SMA bor klinisk utredning darfér utféras.”

SFMG har noterat att denna typ av fortydligande finns med i flera andra landers information
om nyféddhetsscreening for SMA.

Inklusion av SMA i nyféddhetsscreeningen innebar inklusion av ett tillstand dar genetisk
utredning gors av alla barn som screenas (till skillnad fran tillstand dar man screenar
biokemiskt och genetisk analys endast sker i selekterade fall). Detta innebér att steget till
prekonceptionsscreening dar mindre, och SFMG menar att screening av prospektiva foraldrar
bor 6vervagas som ett alternativ till nyfoddhetsscreening. Foréldrapar dar bada ar
anlagsbarare har da mojlighet att 6vervéga fosterdiagnostik/PGT innan de fatt ett barn med
SMA.

SFMG vill dven framféra nagra mindre sprakliga synpunkter:

1.

Sedan nagra ar tillbaka sa anvdands bendamningen preimplantatorisk genetisk testning (PGT)
snarare dn preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) inom professionen.

Pa sida 7 anges ”Allvarlighetsgraden av SMA har ett starkt samband med antalet kopior av en
annan gen, SMN2”. Innan denna skrivning saknas beskrivning av "den forsta genen” (dvs
SMIN1). Kan férslagsvis preciseras forsta gangen SMA namns.

Pa samma sida ses stavfel for ordet “foreslagna” (star “forslagna”).

Pa sida 10 anges “"SMA &r en séllsynt sjukdom. Men det &r en av de vanligaste arftliga
neuromuskuldra sjukdomarna.” Kan med férdel slas ihop till en mening.

P3 samma sida anges ” Nar dessa nervceller férsvinner ersatts de inte av nya och ......... ar
darmed irreversibel.” Sannolikt saknas ett ord (”skadan”) efter “och” i denna mening.

For Svensk Forening for Medicinsk Genetik och Genomik, 2023-03-10
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