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Screeningmodell

* initieringsprocess
organisationer eller enskilda individer kan foresla

e Arbetsprocess

e Stegvist processflode
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Screeningmodell

* Bedomningskriterier

* Vetenskapliga och organisatoriska -15 kriterier

* Organisation
* Experter for framtagande av underlag
e Sakkunnig grupp

* Nationellt screeningrad
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Screeningmodell

* helhets-beddomning

* pa nationell niva (Socialstyrelsen)

°* remiss

* konsekvensanalyser pa lokal och regional niva infor implementering

 slutlig rekommendation
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0.

. Tillstandet ska vara ett viktigt 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 tidigt skede an vid klinisk upptackt

. Screeningprogrammet ska minska dodlighet, sjuklighet eller funktionsnedsattning

som ar forknippat med tillstandet

. Testmetoden och fortsatt utredning ska accepteras av avsedd population

8.

Atgarder vid tillstdndet ska vara klarlagda och accepteras av avsedd population

Halsovinsterna ska 6vervaga de negativa effekterna av screeningprogrammet

10.Screeningprogrammet ska vara godtagbart ur ett etiskt perspektiv



Svar kombinerad immundefekt ($CID)

Minst ett 30-tal olika tillstand
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International Union of Immunological Societies: 2017 Primary
Immunodeficiency Diseases Committee Report on Inborn
Errors of Immunity
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T cell och TCR (T cell receptor)
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Rearrangement of T cell receptor genes
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SCID Newborn Screening: Current Status of Implementation Map

Effective December 10, 2018 %

_ All Newborns Are Screened
| for SCID in the U.S.
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Andra lander

Screening today Norway Netherlands Catalonia
Iceland Canada Israel Taiwan

Screening recommended but funding or final approval are still lacking

Denmark Switzerland Liechtenstein UK Germany Slovakic

Pilot studies: France Spain Serbia-Montenegro Italy
Brazili Colombia Mexico

Screening soon (?) : Turkey Iran Saudi Arabia Australia



ﬁ. Socialstyrelsen

ARBETSPROCESSEN

o Motivering till Vetenskapligt Besluts- ;
Initiering beslut underlag underlag Badtmiog
- Ta fram
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bedémning kriterier 1-10 underlag underlag
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avdelningschef
Vetenskapligt Remissversion av Slutlig
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kriterier 11-15 : synpunkter
Experter Nationellt Socialstyrelsen Socialstyrelsen Socialstyrelsen
screeningrad generaldirektor och nationellt generaldirektor
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Screening av nyfédda for svar kombinerad immunbrist

Vetenskapligt underlag

Externa sakkunniga
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Barnmorska med lang erfarenhet frén
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informerar blivande féraldrar om PKU-
provet

Barnlakare med lang erfarenhet av vard
av barmn med immunclogiska sjukdomar bi.

aSCID

Processansvarig dverdkare fér metabola
sjukdomar, Klinisk kemi laboratoriet.
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15.

Screeningprogrammets kostnadseffektivitet ska ha varderats och bedomts
vara rimlig

Information om deltagande i screeningprogrammet ska ha varderats
Organisatoriska aspekter som ar relevanta for ett nationellt likvardigt
screeningprogram ska ha klarlagts

Screeningprogrammets resursbehov och genomfoérbarhet ska ha varderats

Det ska finnas en plan for utvardering av screeningprogrammets effekter
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5 kap. Biobank med prover fran nyfédda barn

Tillampningsomrade

1§ Vardgivare som regeringen bestammer far for de &ndamal som angesi2 §
ta emot, samla in, forvara, registrera, analysera och pa annat satt forfoga over
vavnadsprover fran nyfodda barn i en sarskild biobank (PKU-biobanken).

Andamal

2 § Vavnadsproverna i PKU-biobanken far anvandasfendast|far
- analyser och andra undersokningar for att spara och diagnostisera

Amnesomsattningssjukdomar.

- retrospektiv diagnostik av andra sjukdomar hos enskilda barn,

- epidemiologiska undersokningar,

- uppfolining, utvardering och kvalitetssakring av verksamheten, samt
- klinisk forskning och utveckling.



Gemensamma forfattningssamlingen
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Socialstyrelsens foreskrifter
om vilka sjukdomar som far sparas och diagnos-
tiseras genom vivnadsprover i PKU-biobanken;



1§ Vivnadsprover 1 PKU-biobanken far anvindas for analyser och
andra undersokningar for att spara och diagnostisera foljande med-

fenylketonuri (PKU)
galaktosemi (GALT-brist)
kongenital hypotyreos (KH)

-

kongenital binjurebarkshyperplasi (CAH)
biotinidasbrist (BIOT-brist)

20.

todda sjukdomar: 2L
22.

2.
24
25.

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

propionsyrauri (PA)

tyrosinemi typ 1 (TYR 1)

VLCAD-brist

svar kombinerad immunbrist (SCID).

I e

betaketotiolasbrist (BKT-brist)
citrullinemi typ 1 (CIT 1)
glutarsyrauri typ 1 (GA 1)

. homocystinuri (HCY)
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. 1sovaleriansyrauri (IVA)
13. karnitin-acylkarnitintranslokasbrist (CACT-brist)

p—
NS

. karnitin-palmitoyltransferas 1-brist (CPT 1-brist)

[S—
N

. karnitin-palmitoyltransferas 2-brist (CPT 2-brist)
LCHAD-brist

maple syrup urine disease (MSUD)

18. MCAD-brist

metylmalonsyraurt (MMA)

O % 4 O

arginasbrist (ARG-brist) @tning triader 1 kraft den 1 juli 2019.
argininosuccinatlyasbrist (ASL-brist)

2019 Aug 5



= o Goteborg:
[ Avdelningen for pediatrisk immunologi
— Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus
If' Olov Ekwall, tfn 031-343 80 85 alt 070-955 45 94
Anders Fasth, tfn 070-085 27 17 alt 070-687 59 70

Ansvar: Jonkoping (F), Halland (N), Vastra Gotaland (0),
Varmland (S).

@ Lund:
Immunbristmottagningen
Barn- och ungdomsmedicin
Skanes universitetssjukhus, Lund
Nicholas Brodszki, tfn 046-17 83 22 alt 070-488 89 94
Bakjour barnonkologi, tfn 070-517 24 91

Ansvar: Kronoberg (G), Blekinge (K), Skane (M).

© stockholm:
Patientflodet Barnhematologi, immunologi och HCT
Astrid Lindgrens Barnsjukhus, Huddinge
Karolinska Universitetssjukhuset
Kim Ramme, tfn 08-585 814 71 alt 073-983 79 97
Mikael Sundin, tfn, 08-585 848 43 alt 070-175 60 83
Konsult/bakjour, tfn 08-585 873 80

Ansvar: Stockholm (AB), Uppsala (C), Sérmland (D),
Ostergétland (E), Kalmar (H), Gotland (1), Orebro (T),
Vastmanland (U), Dalarna (W), Gavleborg (X),
Vasternorrland (Y), Jamtland-Héarjedalen (Z),
Vasterbotten (AC), Norrbotten (BD).




