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Indstillingsnotat

Screening af nyfedte for spinal muskelatrofi (SMA)

Indstilling
Sundhedsstyrelsen anbefaler Sundhedsministeriet, at der indferes screening af nyfedte for spi-
nal muskelatrofi (SMA) i Danmark.

Spinal muskelatrofi (SMA) er en arvelig sygdom med muskelsvakkelse og muskelsvind pga.
tiltagende tab af de nerveceller i rygmarven, der forsyner musklerne i arme, ben og krop.
SMA folger autosomal recessiv arvegang, hvilket betyder at begge foreldre barer pa anleg
for sygdommen (men ingen af dem er syge). Risikoen for at barnet far sygdommen, nér begge
foraeldre er baerere, er 25 %. Der fodes ca. 6 bern arligt med SMA, og sygdommen udger den
hyppigste arveligt betingede arsag til spaedbarnsded i Danmark.

Den vasentligste begrundelse for, at Sundhedsstyrelsen anbefaler neonatalscreening for SMA
er, at diagnosen hermed kan stilles helt tidligt og bern med SMA kan identificeres inden de
udvikler symptomer, s& de kan behandles inden irreversibel skade indtraeder.

Sundhedsfaglig vurdering

Diagnosetidspunktet for SMA er afgerende for behandlingsmulighederne. Indfersel af neona-
tal screening for SMA vil give mulighed for at diagnosticere og behandle disse bern for de
udvikler symptomer og i verste fald der af sygdommen. Behandlingsresultaterne for SMA sy-
nes at veere overbevisende, hvis der behandles tidligt.

Med hensyn til gavnlige versus skadelige virkninger af screeningsprogrammet vurderer Sund-
hedsstyrelsen, at den reduktion af alvorlig sygelighed, der kan opnés ved tidlig behandling, er
vasentlig og opvejer mulige skadevirkninger.

Screeningen for SMA skal indgé i samme organisatoriske logistik som den gvrige neona-
talscreening. Statens Serum Institut udferer analysen for SMA. Testmetoden anvendes ogsé til
andre af de neonatale screeninger og den er bade simpel, sikker, pracis, valideret og accepta-
bel.

Der forventes 94-96% sensitivitet (testmetodens evne til at ’finde” de syge) og 99,97% speci-
ficitet (testmetoden evne til at frikende” de raske).

Ved positiv screening vil diagnosen blive bekraftet ved en rutine analyse pa Klinisk Genetisk
Klinik, Rigshospitalet som vil give diagnostisk afklaring efter max 4 dage.
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I forhold til informationen til foreldrene forud for screeningsundersegelsen vil der ved indfer-
sel af et nationalt screeningsprogram for SMA vere behov for at revidere det nuvaerende in-
formationsmateriale.

Pé baggrund af ovenstdende samt gennemgang af de 10 screeningskriterier (se bilag 1) er det
Sundhedsstyrelsens samlede vurdering, at neonatal screening for SMA opfylder kriterierne for
nationale screeningsprogrammer, og at screeningen ber indferes 1 Danmark.

Der henvises til vedlagte baggrundsnotat (bilag 1) for en mere detaljeret beskrivelse af syg-
dommen samt gennemgang af de 10 screeningskriterier.

Organisering af screeningsprogrammet
Screening for SMA vil indgé i1 den eksisterende neonatale biokemiske screening af nyfodte,
som foretages pa halblodpreven.

Screeningen skal indgéd i samme organisatoriske infrastruktur og metodologisk indgé i samme
prove-flow, som de gvrige sygdomme i det udvidede danske neonatale screenings-program.
Der anvendes provemateriale fra samme filterpapirblodpreve (halblodpreven), som allerede
tages til screening for andre sygdomme i 3. levedegn og indsendes til Statens Serum Institut.

Den neonatale biokemiske screening er veletableret og velfungerende med hurtig opfelgning
pa de screeningspositive resultater. Screeningsanalysen vil blive foretaget af Center for
Neonatal Screening pa Statens Serum Institut pA samme made som for svaer kombineret im-
mundefekt (SCID). Resultatet foreligger pa samme tidspunkt, som det gor for de andre syg-
domme, der screenes for i det neonatale screeningsprogram, dvs. dagen efter at Statens Serum
Institut modtager proven.

I dag deltager over 99% af alle ca. 62.000 nyfedte/ar i Danmark 1 neonatalscreeningen. Ved
tidligere udvidelser af det neonatale screeningsprogram har der ikke varet @ndringer i delta-
gelsesprocenten.

De bern der udkommer med et positivt screeningsresultat (screen-positive) meddeles straks til
Center for Medfedte Stofskiftesygdomme, Rigshospitalet, som aftaler den videre udredning
med den lokale barneafdeling.

De bern der viser sig med sikkerhed at have SMS (sandt screen-positive) behandles livslangt
pa neuropadiatriske afdelinger samt rehabiliteringscenter for muskelsvind.

Okonomi

De estimerede skonomiske omkostninger forbundet med screeningsprogrammet er pa ca. 1,6
mio. kr. rligt. Sundhedsstyrelsen vurderer, at de gkonomiske omkostninger forbundet med
indforelse af SMA screeningsprogrammet stér i rimeligt forhold til det sundhedsmeessige ud-
bytte.

Prisen for Spinraza er omkring 750.000 kr. pr. dosis. Der gives 4 startdoser 1 lobet af de forste
2 maneder og derefter en dosis hver 4. méned.



Hyvis screening for SMA indferes, vil det bevirke, at barnene kommer tidligere 1 behandling.
Det resulterer formentlig i ggede medicinudgifter, men vil ogsa nedsatte omkostninger til
bl.a. indleggelser og stettende behandling som hjlp til vejrtrekning, erngring, personlige
hjelpere, hjelpemidler, skinner/korset samt operative procedurer, som seneforleengelser og
skolioseoperationer.

Det er ikke muligt at tilvejebringe et sikkert og sufficient datagrundlag til beregning af kon-
krete udgifter og besparelser, bl.a. pga. det beskedne antal patienter og de forskelligartede pa-
tientforleb.

Implementering

Regionerne forestir den nuvarende biokemiske screening af nyfedte og vil ogsé skulle vare-
tage implementeringen og driften af programmets udvidelse med undersegelse for SMA.
Screeningen vil indgd i1 det allerede eksisterende tilbud om biokemisk screening af nyfedte,
hvorfor indferelse af screening for SMA ikke far organisatoriske konsekvenser for selve blod-
provetagningen.

Andringen vil primeart vaere 1 form af yderligere information om resultatet til foreldrene, som
regionernes fodesteder vagetager.

Det vurderes, at der vil gi 3-6 mdr. fra en endelig godkendelse og finansiering af screenings-

programmet, til det kan implementeres.
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