Helse- og omsorgsdepartement

Heoringsnotat

Forslag til endringer 1 forskrift om genetisk
masseundersgkelse av nyfadte

Helse- og omsorgsdepartementet viser til vedlagte anbefaling fra Helsedirektoratet 11.
februar 2021 om & utvide nyfedtscreeningprogrammet til ogsa a inkludere test for spinal
muskelatrofi (SMA).

SMA gir skade av motonevroner i ryggmargen med progressiv reduksjon av muskulatur
og muskelsvekkelse. Sykdommen forer til alvorlig sykdom med tap av ferdigheter og
forkortet livslengde. Det er utviklet en sveart sikker test som avdekker SMA og som
samtidig kan angi alvorlighetsgrad av sykdommen. Det er forventet & avdekke SMA hos
ca sju nyfedte per ar.

Behandlingen av SMA starter i dag nar barna etter vanligvis tre til 18 maneder utvikler
symptomer. Masseundersokelse vil ikke gke antall barn som far behandling, men tidlig
diagnostikk og behandlingsstart vil gi en signifikant reduksjon i sykelighet hos disse
pasientene. Resultatene av behandlingen blir bedre, blant annet fordi ferre celler i
ryggmargen vil vaere skadet ved behandlingsstart. Behandling med medisinen spinraza har
bedre effekt desto tidligere behandlingen starter. Den ble godkjent av
spesialisthelsetjenestens Beslutningsforum i februar 2018 og gis i dag til barn under 18 ér.

Det vil vaere noen okte kostnader gjennom at tidlig oppdagelse av tilstanden innebarer at
spesialisthelsetjenestens behandlingskostnader starter noen maneder tidligere i forlepet.
Kostnadene dekkes innenfor virksomhetenes eksisterende budsjettrammer.

Departementet stotter direktoratets anbefaling om 4 innlemme SMA 1 masseundersgkelsen
av nyfedte og foreslar folgende endring i forskrift 29. juni 2007 nr. 742 om genetisk
masseundersgkelse av nyfodte:

I § 2 forste ledd skal ny bokstav z lyde:
z) spinal muskelatrofi (SMA).
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