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Ny behandling som godkändes av Food and Drug 
Administration (FDA) i USA i December 2016 och av 
European Medicines Agency (EMA) i Maj 2017:

Nusinersen (Spinraza), en antisens oligonukleotid för 
intratekal tillförsel mot spinal muskelatrofi (spinal 
muscular atrophy, SMA). 

Pris:
Första året 4.800.000 kr, därefter 2.400.000 kr per år
(Ett lägre hemligt pris har förhandlats fram) 

EBM/Spinal muskelatrofi Spinal muskelatrofi (SMA)

Barometern Barometern

Progressiv förlust av motorneuron orsakar paralys av 
skelettmuskler. 

Spinal muskelatrofi (SMA) Spinal muskelatrofi (SMA)

Ärftlig autosomal recessiv sjukdom, incidens 1/6.000 -
1/10.000. Bärarfrekvens 1/40 – 1/50.

Orsakas av minskad bildning av proteinet SMN 
(survival motor neuron).

Förekommer i tre olika varianter, SMA 1-3 med olika 
svårighetsgrad.

I Sverige insjuknar omkring 4-6 barn per år i SMA typ 1, 
och 2-3 personer per år diagnostiseras med SMA typ 2 
eller 3.
(YTTRANDE NT-RÅDET 2017-12-20, Uppdaterad 2019-06-02)

Spinal muskelatrofi (SMA)
På kromosom 5 finns två SMN-gener, SMN1 och 
SMN2. SMN1-genen svarar normalt för bildning av 
SMN-protein. SMN2-genen har en mutation som 
orsakar felaktig splicing vilket medför att endast lite 
funktionellt protein bildas.

Spinal muskelatrofi orsakas av deletion av SMN1-
genen och/eller mutationer som konverterar SMN1-
genen till en SMN2-gen. Större antal kopior av SMN2-
genen ger mildare typ av SMA.

Nusinersen (Spinraza) påverkar splicing av SMN2-
genen så att mer funktionellt protein bildas.

Spinal muskelatrofi (SMA)

SMA typ 1 (Werdnig-Hoffmanns sjukdom): 
Symptom inom 6 månader efter födsel, överlever < 3 år. 
80% har en eller två kopior av SMN2.

SMA typ 2: 
Symptom 6-18 månader efter födsel, lär sig att sitta utan 
stöd men vanligtvis inte att stå eller gå, många 
överlever till vuxen ålder. 82% har tre kopior av SMN2.

SMA typ 3 (Kugelberg-Welanders sjukdom): 
Symptom  efter 18 månaders ålder, lär sig gå, 
varierande progression, potential för normal livslängd. 
96% har tre eller fyra kopior av SMN2.
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Spinal muskelatrofi (SMA)

Finkel et al. (2017) N Engl J Med. 
377:1723-1732.

Spinal muskelatrofi (SMA)

Två primära utfallsvariabler:

1. Motorisk utveckling baserat på ”Hammersmith Infant 
Neurological Examination” (HINE). HINE-2 bedömer 
utvecklingen av motoriska funktioner baserat på 
uppnådda milstolpar som att sparka, huvudkontroll, 
rulla, sitta etc.

2. Händelsefri överlevnad definierat som tid till död eller 
till permanent ventilationshjälp (trakeostomi eller 
ventilationshjälp ≥16 timmar per dag >21 dagar i rad i 
frånvaro av akut reversibel orsak).

Spinal muskelatrofi (SMA) Spinal muskelatrofi (SMA)

Finkel et al. (2017) N Engl J Med. 377:1723-1732.

Spinal muskelatrofi (SMA)

Spädbarn med 
sjukdomsduration 
kortare än median-
tiden (13,1 veckor) 
vid screening.

Spädbarn med 
sjukdomsduration 
längre än median-
tiden vid screening.

Finkel et al. (2017) N Engl J Med. 377:1723-1732 (supplementary information).

Spinal muskelatrofi (SMA)
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Spinal muskelatrofi (SMA) Spinal muskelatrofi (SMA)

Spädbarn med genetiskt bekräftad SMA och två eller 
tre kopior av SMN2-genen men utan kliniska tecken 
eller symptom på SMA. Ålder ≤6 veckor vid första 
dosering av nusinersen. 

Primär utfallsvariabel: 
Tid till död eller respiratorisk intervention (invasiv eller 
icke-invasiv ≥6 tim per dag kontinuerligt i ≥7 dagar eller 
trakeostomi).

Spinal muskelatrofi (SMA)
Vid interimanalysen var barnen 25,7- 45,4 månader 
(median 34,8) och förbi den förväntade åldern för 
symptomdebut vid SMA typ 1 eller 2. Alla 25 barn var 
vid liv och inget krävde permanent andningshjälp. 

De Vivo et al. (2019) Neuromuscul Disord. 
29:842-856. 

SMA adderades till 
”Recommended Uni-
versal Screening Panel” 
för nyfödda i USA i Juli 
2018.

Spinal muskelatrofi (SMA)

Spinal muskelatrofi (SMA)

2 barn med 2 SMN2 kopior behandlades inte och dog 
vid ålder 5 månader och 5,5 månader. 

10 barn med 2 eller 3 SMN2 kopior behandlades med 
nusinersen med behandlingsstart 15–39 dagar efter 
födsel. För 7 av barnen startade behandlingen innan 
symptomdebut. 

Spinal muskelatrofi (SMA)

CHOP INTEND-poäng:
Skala upp till 64 poäng som 
mäter motoriska färdigheter 
hos små barn med SMA. 
Högre poäng innebär bättre 
motoriska färdigheter.
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Spinal muskelatrofi (SMA) Spinal muskelatrofi (SMA)

Alternativ behandling
Onasemnogene abeparvovec (Zolgensma):
Intravenös genterapi med ett modifierat, icke-
replikerande, virus (scAAV9, self-complementary 
adeno-associated virus serotype 9) som innehåller 
SMN1-genen. Injektionen ges endast en gång. 
Godkänt maj 2019 i USA  för behandling av patienter 
< 2 år med SMA och biallelisk mutation i SMN1-genen. 

Pris: 20 726 870 kr (engångsbehandling)

Alternativ behandling
EMA gav 2020-05-18 ett villkorat försäljningsgod-
kännande för Zolgensma för behandling av:
-patienter med en biallelisk mutation i SMN1-genen 
och en klinisk diagnos på SMA typ 1 eller
-patienter med en biallelisk mutation i SMN1-genen 
och upp till 3 kopior av SMN2-genen.

Rådet för nya terapier (NT-rådet) rekommenderade 
regionerna 2020-06-23 att avvakta med behandling 
med Zolgensma tills NT-rådet har genomfört en 
sammanvägd bedömning av behandlingens värde 
utifrån den etiska plattformen för prioritering. TLV har 
publicerat en hälsoekonomisk bedömning (mars 2021).

Alternativ behandling

2021-09-06

Alternativ behandling

Risdiplam (Evrysdi): påverkar splicing liksom 
nusinersen (Spinraza) men kan ges per oralt (oral 
lösning). Godkänt av den europeiska läkemedels-
myndigheten (EMA) i mars 2021.

Prisexempel barn < 2 år, vikt 7 
kg, dos 0,2 mg/kg/dygn: 
≈ 900 000 SEK/år
Maximal kostnad (> 2 år, ≥ 20 
kg, dos 5 mg/dygn): 
≈ 3 miljoner SEK/år 
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Alternativ behandling


