REGION

SKANE INBJUDAN TILL SEMINARIUM

Genetiska kliniken, Labmedicin och KK ultraljud, SUS inbjuder till ett seminarium
om

Utvidgad anlagsbarartest for arftliga sjukdomar innan graviditet
Var: Segerfalksalen, BMC, Sélvegatan, Lund
Nar: Torsdagen den 13 oktober kl 15 — 17:30, kaffe serveras fran 14:30

Anmalan: Senast den 11 oktober
Ange namn, klinik/avdelning helst via mail till csd@skane.se
Alternativt telefon 046-17 36 11
Seminariet ar kostnadsfritt, men anmalan 6nskvard. Antalet platser ar begransat!

PROGRAM:
Associate prof, Dr Maria Soller, Department of Clinical Genetics, Lund
Introductory remarks

Professor, Dr Irene van Langen, Department of Clinical Genetics, Gronningen
First steps in implementing expanded carrier screening in The Netherlands

Dr Amal Matar, Center for Research Ethics and Bioethics, Uppsala
Ethical issues in preconception genetic screening

Associate prof, Dr UIf Kristoffersson, Department of Clinical Genetics, Lund
Challenges in genetic counselling and practical ethical considerations

BAKGRUND:

Idag utfors familjeutredningar i familjer dar det fotts ett barn med en svar recessivt nedarvd genetisk
sjukdom. Avsikten &r att kunna erbjuda familjen och néra slaktingar att ta reda pa om de ar anlagsbarare
och i forlangningen kunna erbjuda fosterdiagnostik for det tillstand som diagnostiserats i familjen.

Utvecklingen av nya diagnostiska tekniker for genetiska analyser har lett till 6kade méjligheter att snabbt
och billigt analysera manga olika gener. Darigenom andras ocksa forutsattningarna for
anlagsbérardiagnostik. Det finns nu mojlighet att utan genetisk sjukdom i familjen undersoka for
anlagshararskap av sadana recessiva anlag hos en specifik individ. Redan idag finns natforetag som
erbjuder genetiska tester for mutationer i 25 olika gener, och i forlangningen kommer 100-tals gener att
kunna analyseras i samma prov, en utvidgad anlagsbarartest.

Nar ett sadant test visat att en man eller kvinna &r barare pa en forandring kan partnern ocksa testa sig och
om bada bér pa en forandring i samma arvsanlag har de en 25-procentig risk att fa ett sjukt barn. Eftersom
de vet om detta innan de skaffat barn finns mojlighet till fosterdiagnostik.

Vare sig denna typ av genetiska test kommer att erbjudas inom ramen for halso- och sjukvardens atagande
eller enbart via privata initiativ s3 kommer vi att traffa familjer som har skaffat sig denna kunskap och vill
ha genetisk vagledning och/eller fosterdiagnostik.

Pa vagen finns manga tekniska fallgropar och nya etiska 6vervaganden kan behdva goras. | seminariet
kommer vi att forsoka belysa fragestallningarna ovan.

Vélkomna!
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