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Nr 608

Av herrar Johansson i Skirstad och Svensson 1 Vi, om viss likar-
undersékning av nyfédda barn, m. m.

(Lika lydande med motion nr 483 i Férsta kammaren)

De medfédda biokemiska sjukdomarna har under de senaste tva decen-
nierna rént ett allt stérre intresse och antalet sjukdomar som ridknas till
denna grupp har snabbt ékat. En stor del av dem éar férenade med en men-
tal retardation. Vara okade kunskaper om dessa sjukdomar har dock lett
till att flera av dem nu framgangsrikt kan behandlas om de diagnostiseras i
tid.

En av dessa sjukdomar ar dmnesomsittningssjukdomen phenylketonuri
(PKU) elier Follings sjukdom som beskrevs 1934 av norrmannen Folling.
Den visar sig upptrida med en frekvens av enligt vissa undersokare 1 pa
25 000, enligt andra 1 pa 10 000 nyfédda barn. I Sverige fods det séledes
minst 4, sannolikt ca 10 barn per ar med sjukdomen. Det finns mdjlighet
att med en enkel blodundersokning stélla diagnosen pa barnets 4—5 lev-
nadsdag och inleda behandling omedelbart, innan skador hunnit uppkom-
ma. Numera ar tvd olika metoder tillgingliga for massundersékningar, en
bakteriologisk och en kemisk metod. Den bakteriologiska ir den éldsta och
den for 6gonblicket mest anvinda. Pa statens bakteriologiska laboratorium
tar man emot blodprov frin samtliga nyfédda inom stora delar av Mellan-
sverige, men kapaciteten ricker d4nnu inte for att ticka hela landet.

I anslutning till ett antal sjukhus finns det laboratorier som ombesdorjer
undersokningar for sitt upptagningsomrade. Enligt uppgift finns det dock
omraden i landet dir rutinmissig undersokning av samtliga nyfédda icke
sker. Det synes mycket angelaget att ifrigavarande verksamhet bygges ut sa
att den omfattar alla barn.

Diagnosen skall stiillas redan i nyfoddhetsperioden, eftersom man da har
en ganska god chans att behandla med diet. Om barnen far mjolk och vil-
ling pa vanligt siitt, far de svira, permanenta hjérnskador, som sedan inte
kan behandlas. De blir svart utvecklingsstérda och méanga far svérbe-
handlade krampanfall. Livet blir inte precis problemfritt for de tidigt
diagnostiserade barnen som dietbehandlas frin kanske en veckas élder,
men deras chans till normal utveckling blir dock avsevirt storre én for
de obehandlade. Det rér sig naturligsvis inte om si méinga barn. Men
varje svart skadat barn blir mycket dyrt fér samhillet att ta hand om och
— vad som &r annu viktigare — utgér en ménsklig tragedi fér den drab-
bade familjen.
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Den kost de diagnostiserade barnen skall ha ir dyrbar. For att befria
den enskilde fran dessa kostnader bor det preparat som dr noédviandigt for
barnet medtagas i forordningen angiende kostnadsfria eller prisnedsatta
likemedel. Att erhélla detta preparat gratis innebédr en visentlig forbatt-
ring for den enskilde samtidigt som, pd grund av att férménen i fraga
géller ett mycket begrénsat antal ménniskor, samhéllets merkostnader blir
minimala.

Flera andra dmnesomsittningsrubbningar har ett forlopp analogt med
PKU. De skall diagnostiseras och behandlas redan vid en tidpunkt, da de
annu inte givit symtom. Varje sjukdom for sig ar sillsynt, men tillsam-
mans ar de drabbade individernas antal inte si ringa. Obehandlade ger
dessa sjukdomar i regel upphov till svar invaliditet, vanligen permanenta
hjédrnskador med utvecklingsstorningar och kramper. For flera av dem
finns dnnu inte diagnostiska metoder utarbetade och/eller limplig behand-
ling, men forskningen ger oss fér varje &r nya mdojligheter att komma &t
dem och saledes forebygga svara, livslanga handikapp.

Rubbningar inom sockeromsittningen, galaktosimi, ir ett utméarkt exem-
pel pd en behandlingsbar sjukdom. Barn med galaktosimi kan inte omsitta
mjolksocker, som stannar i kroppen och pa nagra veckor ger upphov till
permanenta skador pa hjirna, 6gon och lever. Om dessa barn féds upp pa
en kost fri fran mjolksocker, forbyggs dessa skador helt och barnen blir
friska.

Ifrdgavarande barn brukar ha symtom redan i nyféddhetsperioden men
dessa kan vara vaga och svirtolkade. Docent Arne Dahlquist i Lund haller
pa med en metod for undersokning av blod och urin vid denna sjukdom.
Metoden forefaller att bli tiliférlitlig och enkel och darfér sannolikt an-
vandbar i massundersdkningar pi alla nyfédda enligt samma princip
som tillimpas betriffande PKU. Galaktosimi &r sannolikt dnnu sillsyn-
tare 4n PKU. Det dr emellertid inte bara viktigt utan ocksé litt att behandla
dessa barn med diet. Ur den synpunkten har darfér tidig diagnos dnnu
storre prakiisk betydelse dn vid PKU. Angelidget ar att forskningen om
diagnosmetoder for denna sjukdom intensifieras i syfte att pa ett tidigt
stadium kunna faststilla sjukdomen och vidtaga erforderliga atgirder mot
densamma.

Slutligen bor det framhdllas att en béaitre utbyggd barnneurologi san-
nolikt skulle leda till ett effektivare forebyggande av permanenta handi-
kapp och visentligt battre behandling av barn med t. ex. kramper. Detta
géller sivil pa forsknings- som pa sjukhusplanet. En forstarkning av forsk-
ningen pa det barnneurologiska omradet dr synnerligen angeldgen.

Med héanvisning till det anférda hemstélles,

att riksdagen méatte hos Kungl. Maj:t hemstéalla
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att atgarder vidtages i syfte att dstadkomma att alla ny-
fodda barn rutinmissigt undersoks for att forebygga sjuk-
domen PKU.
Stockholm den 26 januari 1968

Sven Johansson (cp) Gustaf Svensson (cp)
i Skérstad iva

K L Beckmans Tryckerier AB « Stockholm



