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Kommentar till sakkunnigutredningarna samt NHV-besluten rérande genetiska utredningar

Bakgrund

Metodutvecklingen inom genetiken under de senaste artiondena har medfort att vi idag kan stalla
etiologiska diagnoser i mycket hogre utstrackning an tidigare. Detta ar grunden for precisionsmedicin
och individanpassad behandling. | Sverige gors dessa analyser framforallt vid de kliniskt genetiska
enheterna i samtliga halso-och sjukvardsregioner med universitetssjukhus. Den metod som pa senare
tid har blivit dominerande ar helexom- eller helgenomsekvensering, det vill sdga genomlasning av

antingen alla de kodande delarna av arvsmassan eller hela arvsmassan.

Samtliga kliniskt genetiska enheter i Sverige deltar i det nationella initiativet Genomic Medicine

Sweden, GMS (https://genomicmedicine.se/ ), som etablerat regionala center fér genomisk medicin,

sa kallade GMC. Dessa centra ar tdnkta att bli den priméra kontaktpunkten foér att utfora

gensekvensering av patientprover, men ocksa for forskningssamarbeten och kliniska studier.

Konsekvenser relaterat till NHV-besluten

Patienter med séllsynta sjukdomar kan dyka upp pa manga stéllen i varden och 6ver hela landet, ofta
med ospecifika symptom. Manga utredningar startar pa ett regionsjukhus (regionalt) eller pa ett
universitetssjukhus (halso -och sjukvardsregionalt). | oklara fall kan patienten (eller provet) remitteras
till en hogspecialiserad enhet under utredningsgangen. Den regionala forankringen ar viktig fér en god

och néra vard. Vivill framhalla att:

1. Primar genetisk vdgledning och information bor kunna ges pa regional niva fér de vanligare

akommorna och pa hélso -och sjukvardsregional niva for ovanligare tillstand.



2. Genetisk diagnostik av diagnoser som tillhor ett NHV-omrade bor inte begransas till NHV-
center, d3 helexom-/helgenomsekvensering dr breda metoder som kan tolkas pa samtliga
kliniskt genetiska enheter. Man kan inte avsta fran analys av vissa gener eller bortse fran ett
fynd bara for att diagnosen ar tankt att utredas pa ett NHV-center (géller tex osteogenesis
imperfecta och neuromuskulara sjukdomar). Daremot kan NHV-center med férdel vara
ledande i att foresla lamplig genetisk utredning inom respektive omrade (genlistor etc) och
sprida kunskapen till ovriga kliniskt genetiska enheter. Vid NHV-kopplad diagnos kan
patienten efter sjukvardsregionalt utford sekvensering remitteras till NHV-center for vidare
information, uppféljning, behandling och registrering i eventuellt register. Vid hég misstanke
om sjukdomar dar diagnostiken bygger pa en kombination av genetiska och andra
hogspecialiserade analyser i kombination med klinisk bedémning bor patienten ocksa

remitteras vidare (galler tex mitokondriella sjukdomar).

3. Vi ser ett allt starkare behov att mojliggoéra delning av patientdata mellan regioner. Trots
okande uppklarningsfrekvens i den molekyldrgenetiska diagnostiken far fortfarande ungefar
hélften av patienterna inte nagon genetisk faststalld diagnos. Vi foreslar att kontakt alltid skall
tas med NHV-center vid fynd av potentiellt relevanta men oklara genetiska varianter (VUS),
for fordjupad bedémning. Aven vid helt negativa utredningar kan det ibland vara av virde att
kunna dela patientdata (bade kliniska och genetiska data) med NHV-center, men idag finns
hinder for att kunna gora det, sarskilt rader oklarheter kring tolkning av lagstiftning for att
kunna dela stérre mangder genetisk information, som hela arvsmassan. Om dessa hinder kan

undanrojas vore det en stor framgangsfaktor, vilket skulle bidra till malet om en jamlik vard.

Sammanfattning

Klinisk genetisk kompetens och genetisk diagnostik ar en viktig del i ett flertal omraden som &r eller
kommer bli aktuella for nationell hdgspecialiserad vard och bor finnas vid dessa NHV-center. Eftersom
beslut om NHV innebar att viss diagnostik och behandling blir tillstandspliktig kravs det ett
fortydligande och en varsamhet i utformandet av besluten gadllande genetisk vdgledning och genetisk
diagnostik. Detta for att NHV-processen inte ska leda till en kraftig begransning av majlighet till basal
genetisk diagnostik och vagledning halso- och sjukvardsregionalt. Oklarheter i detta skulle hdamma
arbetet med god och nara vard, processen med nationell samordning inom genetik och genomik samt

vara kostnadsdrivande.
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