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Spinal Muskelatrofi (SMA)

 4-6 bgrn fgdes hvert ar med SMA

 |altca.170 personer med SMA, heraf ca. 50 bgrn
* Tre typer:

SMA 1: udvikler symptomer fgr 6 maneder og overlever
uden behandling i maksimalt 2 ar (60%)

SMA 2: symptomer fgr 18 maneder, permanente
kgrestolsbruger (20%)

SMA 3: symptomer efter 18 maneder, laerer at ga, men
mister ofte gangfunktion igen (20%)



SMA behandling

Tre behandlinger til radighed, som forbedrer sygdommen
afggrende: Spinraza, Evrysdi, Zolgensma

Bedre effekt jo tidligere i sygdomsforlgbet behandlingen startes

Hvis behandlingen startes kort efter fgdslen kan bgrnene udvikle
sige indenfor det normale



Nyfadthedsscreening for SMA

 Skal indga i dansk rutine nyfgdthedsscreening ("heelprgven”), derfor
* Ingen ny blodprgve
* Ingen nye procedurer i forhold til barn og familie

* Analysen udfgres pa materiale fra anden screening - genbrug
* Derfor billig

* Analysen er genetisk og meget preecis
* Finder naesten 100% af SMA bgrn med minimalt antal falsk positive

* Screeningen kan logistisk og analytisk ivaerksaettes i morgen



Kort over SMA nyfgdthedsscreening

—

Status of Newborn Screening
Bifor Spinal Muscular Atrophy

@ National Program Active

@I SMA approved for NBS panel, pending
implementation

@ Application for national program
submitted

Pilot planned

@ Active Pilot

No program %

Hertil har Australien, Taiwan og ca. 40 stater i USA indfgrt screening
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Hvorfor screene for SMA?

* Al nyfedthedsscreening baserer sig WHO-kriterier, herunder

* Alvorlig sygdom; prognose markant bedre ved screening; test med hgj
sensitivitet og minimalt antal falsk positive

* SMA lever op til alle krav

* Screening gor, at born med SMA kan udvikle sig i normalomradet
* Alle overlever og stgrstedelen gar selvstaendigt efter tidlig behandling

* Ved diagnose 3-5 mdr. gamle dg¢r mange nerveceller - med darligere effekt af
behandling til fglge



@konomi af SMA screening og behandling

* Pris for behandling er et tocifret millionbelgb per barn
 Uanset om bgrnene diagnosticeres ved screening eller senere
| Danmark er 30 bgrn i medicinsk behandling lige nu

* Ombkostning for screening 1.6 millioner kroner per ar

e Det far man ekstra ved screening
* Nedsat behov for medicinske procedurer, hjelpemidler,
respiratorbehandlinger og hjaelperordninger
* Altsa langt mere sundhedsvardi, samfundsvaerdi og livskvalitet

for stort set samme behandlingsudgift



