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Information til praktiserende laeger, praksispersonale, sundhedsplejersker
m.fl. om implementering af national screening af nyfedte for SMA via hzel-
blodpreven per 1. januar 2023

Et nationalt screeningsprogram af nyfedte for spinal muskelatrofi, SMA indferes i Danmark
fra 1. januar 2023.

Screening for SMA vil indgé i det eksisterende og velfungerende neonatale screenings pro-
gram for medfedte sygdomme, som foretages pa halpreven i den nyfedtes anden til tredje le-
vedegn. Alle nyfedte screenes rutinemaessigt for 18 alvorlige medfedte stofskiftesygdomme,
cystisk fibrose og SCID (svar kombineret immundefekt). Screening for SMA bliver sdledes
den 19. sygdom, som nyfadte screenes for ved analyse af helblodpreven. SMA-screeningen
baseres pd den allerede eksisterende organisation for indsamling og hindtering af proeverne
samt svarafgivelse af screeningsresultaterne.

SMA er en arvelig sygdom med muskelsvaekkelse og muskelsvind pga. tiltagende tab af de
nerveceller i rygmarven, der forsyner musklerne i arme, ben og krop. SMA felger autosomal
recessiv arvegang, hvilket betyder, at begge foraldre barer pa anleg for sygdommen (men in-
gen af dem er syge). Risikoen for at barnet far sygdommen, nar begge foraldre er barere, er
25 %. Der fodes ca. 6 bern arligt med SMA, og sygdommen udger den hyppigste arveligt be-
tingede arsag til speedbarnsded i Danmark.

Diagnosetidspunktet for SMA er afgerende for behandlingsmulighederne. Born med SMA
kan pa nuvarende tidspunkt ikke identificeres for symptomdebut, og der kan g tid fer, der
foreligger en diagnose. Udover ved type 0 (meget sjelden) er sygdommen uden symptomer
ved faodslen. Med screening af nyfedte for SMA kan diagnosen stilles helt tidligt, og bern med
SMA kan identificeres inden de udvikler symptomer, s de kan behandles, inden irreversibel
skade indtraeder. Hvis sygdommen opdages for symptomer opstar vil det forbedre behand-
lingsmulighederne og dermed sikre bedre overlevelse, mindre sygelighed, ferre senfolger og
folgelig bedre livskvalitet blandt screenede bern.



Organiseringen af screening af nyfedte for SMA

Overordnet organiseres screening af nyfedte for SMA som folger:

1.

Screening for SMA foretages via halblodpreven, der tages pd den nyfodte pé fodeaf-
delingen 48-72 timer efter fodslen.

Filterpapir-blodprevekortet sendes til SSI, hvor analysen for SMA foregér. P4 DNA
extraheret fra filterpapir-blodpreven foretages real-time PCR-analyse til bestemmelse
af tilstedevarelse/fraver af exon 7 i SMNI-genet. 96% af SMA-tilfaelde skyldes ho-
mozygot deletion af exon 7 1 SMNI-genet. Analysen udferes som en multiplex RT-
PCR-analyse med samme apparatur og parallelt med screeningen for SCID (severe
combined immune deficiency), der startede i Danmark den 1. februar 2020.

SSI rapporterer straks de screen-positive fund ud til Klinik for Bern og Unge med
Hjerne- og Nervesygdomme, Afdeling for Barn og Unge, Rigshospitalet (screen-posi-
tive prover fra Region Syddanmark, Region Sjzlland og Region Hovedstaden) eller
Neuropaediatrisk Afdeling, Barn og Unge, Aarhus Universitetshospital (Region
Midtjylland og Region Nordjylland), som kontakter familien.

Klinik for Bern og Unge med Hjerne- og Nervesygdomme, Afdeling for Bern og
Unge, Rigshospitalet og Neuropadiatrisk Afdeling, Barn og Unge, Aarhus Universi-
tetshospital indkalder de screen-positive nyfedte til konfirmerende prover og videre
udredning.

Diagnosen vil blive bekraftet ved MLPA-undersogelse (multiplex ligation dependent
probe amplification) for homozygot deletion i exon 7 af SMNI-genet samt bestem-
melse af antallet af SMN2 kopier. Dette er 1 lighed med den nuverende diagnostiske
proces ved mistanke om SMA. Analysen foretages pa Afdeling for Genetik, Rigs-
hospitalet og Klinisk Genetisk Afdeling, Aarhus Universitetshospital og vil medfere
diagnostisk afklaring efter max 4 dage.

Klinik for Bern og Unge med Hjerne- og Nervesygdomme, Afdeling for Bern og
Unge, Rigshospitalet og Neuropadiatrisk Afdeling, Born og Unge, Aarhus Universi-
tetshospital informerer den lokale berneafdeling og barnets praktiserende lege om
fundet.

De regionale kliniske genetiske afdelinger varetager den genetiske rddgivning af for-
@ldrene (og evt. andre familiemedlemmer) til de afficerede bern. De to neuropadiatri-
ske afdelinger skriver henvisningen.



Nyfodte med SMA

Alle screen-positive nyfedte indkaldes til konfirmerende prove. Der er diagnostisk afklaring
efter max 4 dage. De bern, der diagnosticeres med SMA som folge af den systematiske scree-
ning, vil blive udredt, behandlet og fulgt pa de neuropadiatriske afdelinger pa Rigshospitalet
og Aarhus Universitetshospital.

Genetisk radgivning og evt. testning af forzldre og seskende
De regionale klinisk genetiske afdelinger forestar den genetiske radgivning
og testning af foreldre (og evt. andre familiemedlemmer) til en nyfedt med SMA.

Foreldre til barn med SMA tilbydes genetisk rddgivning pa den klinisk genetiske afdeling,
som ligger i foreldrenes bopalsregion. Det er de neuropadiatriske afdelinger pa henholdsvis
Rigshospitalet og Aarhus Universitetshospitals opgave at udferdige henvisningen dertil.
Seskende tilbydes genetisk testning for at udelukke en ikke-diagnosticeret SMA, da sympto-
merne kan variere.

Generel information til foraeldre om halblodpreven og screening af nyfedte

for SMA

SSI opdaterer foraeldrepjecen ”Blodpreve fra nyfedte” med et afsnit om SMA. Pjecen vil
kunne downloades fra 1. januar 2023 pa http://www.nyfoedte.ssi.dk

P& siden findes desuden information til sundhedspersonalet.
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