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Remissvar avseende Screening for spinal muskelatrofi (SMA) 

Rekommendation om att infora ett screeningprogram Remiss

version 

Socialstyrelsen har skickat ut rapporten Screeningfiir spinal 1m1skelatrofi (SMA) 

Rekommendation om att infora ett streeni11gprogram Remissversion pa oppen remiss. 

Statens medicinsk-etiska rad (Smer) har i uppdrag att belysa medicinsk-etiska 

fragor ur ett overgripande samhallsperspektiv. Smer beslutade vid sitt sam

mantrade den 3 febmari 2023 att besvara remissen. 

Smers stallningstagande 

Smer ti/Jsryrker forslaget att infora screening for SMA i nyfoddhetsscre

eningen och att begransa screeningen till barn med 1-3 kopior av SMN2-ge

nen. 

Smers bedomning 

SMA typ 1 och 2 utgor viktiga halsoproblem som det numera finns behand

lingar mot. Eftersom behandlingarna kan forhindra fortsatt forsamring men 

inte aterstalla forlorad funktion finns en stor potentiell nytta med att innan 

symtomdebut kunna identifiera de individer som kommer att utveckla svar 

sjukdom och inleda behandling. 

Over- och underdiagnostik 

Den etiska problematik som aktualiseras vid screening for SivlA har framfor 

allt att gora med risken for over- eller underdiagnostik, relaterat till den stora 

variationen i allvarlighetsgrad hos SMA. Denna risk kommer sig av att scre

eningtestet identifierar antalet kopior av SIYIN2-genen, villret inte fullt ut 

samvarierar med sjukdomens allvarlighetsgrad. 








