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Vårdområdet klinisk gene�k, de tekniska möjligheterna at undersöka människans arvsmassa samt 
kunskapen om gene�ska förändringars betydelse för hälsa och sjukdom har alla set en enorm 
utveckling under de senaste 20 åren. Den tekniska utvecklingen har gjort det möjligt at �ll en allt 
lägre kostnad och kortare �dsåtgång undersöka många eller alla gener i människans DNA.  

Vetskap om är�liga, gene�ska sjukdomars betydelse för den egna hälsan och för risken för sjukdom 
eller allvarlig funk�onsvaria�on hos et fram�da barn har sedan länge varit betydelsefull inom vården 
både i Sverige och interna�onellt. Deta har inneburit at vården ru�nmässigt erbjuder individer 
gene�sk analys avseende anlag som förekommer i individens släkt eller familj, både för at 
prognos�cera egen fram�da risk för sjukdom och för at möjliggöra informerad familjebildning. 

Det finns idag även tekniska förutsätningar för at erbjuda gene�sk screeninganalys för et stort antal 
sjukdomsorsakande gene�ska varianter utan at det behöver finnas någon specifiket ökad risk hos 
den informa�onssökande. Denna typ av gene�sk screeningsundersökning diskuteras i dagsläget inom 
professionen, na�onellt och interna�onellt och det förekommer at sådana analyser erbjuds av 
kommersiella aktörer. 

Enligt enkät besvarad av yrkesverksamma vid motagningar för Klinisk Gene�k i Sverige 2023 (detaljer 
om denna enkät beskrivs senare i deta dokument) framkommer at denna typ av undersökning 
e�erfrågas vid kontakt med vården i Sverige, även om den för närvarande inte erbjuds inom offentligt 
finansierad vård. Yrkesverksamma inom offentlig klinisk gene�sk vård i Sverige möter även individer 
som genomfört denna typ av gene�sk analys i annat land och/eller via privat vårdgivare. 

Problemformulering 

Deta dokument diskuterar huvudsakligen tre olika scenarier  

1. Prekoncep�onell gene�sk anlagsbärarscreening (Expanded carrier screening, ECS) – gene�sk 
undersökning av en eller båda personerna i et par för at inför familjebildning undersöka om 
det finns okända gene�ska sjukdomsassocierade varianter som medför risk för gene�sk 
sjukdom eller allvarlig funk�onsvaria�on hos et fram�da barn. 

2. Anlagsbärarscreening - gene�sk undersökning av en person för at påvisa förekomst av i 
familjen okända gene�ska sjukdomsassocierade varianter med betydelse för individens egen 
fram�da hälsa.  

3. Omhändertagande av individer som vänder sig �ll en klinisk gene�sk enhet e�er at via annan 
vårdgivare i eller utanför Sverige genomfört an�ngen ECS eller anlagsbärarscreening. 
 

Det bör beaktas at begreppen ”Expanded carrier screening” samt ”Anlagsbärarscreening” i olika 
andra sammanhang och texter kan användas för at beskriva flera olika företeelser.  

Deta dokument avser inte utredningar av par eller individer som önskar anlagsbärartestning eller 
presymtoma�sk testning för sjukdomsassocierade gene�ska varianter som sedan �digare är kända i 
familj/släkt. 



E�sk analys  

Ska klinisk gene�k erbjuda anlagsbärarscreening �ll par som 
e�erfrågar deta inför familjebildning?  

Deta gäller par som inte har �digare känd gene�sk sjukdom i släkten eller som härstammar 
från högriskområde. 

 

1) Gene�sk excep�onalism 

“…describe ethical aspects related to the genera�on of human gene�c informa�on… 

▪ Möjligheten/risken/sannolikheten at erhålla informa�on som ej e�erfrågas/e�ersöktes  

→ ”inte veta vad som e�erfrågas” 

→ Konsekvenser för mer än en individ 

→ En individs autonomi kan kränka en annan individs autonomi  

→ Vem är pa�enten? Vem “äger” informa�onen? 

▪ Kan skapa samhällets a�tyder kring vem som ska födas/ej födas  

→  Mer gene�sk testning -> mer PGT/fosterdiagnos�k -> färre individer som föds med 
�llstånd/fenotyper som ej �digare skulle påvisats prenatalt  

 

2)  Iden�fiera aktörer /intressenter 

▪ Paret 

▪ Enskilda individen i paret 

▪ Blivande barnet /barn 

▪ Syskon �ll paret och övrig familj/släkt 

▪ Den som får förfrågan (vanligen läkare eller GV) 

▪ Laborerande och analyserande personal på klinisk gene�k 

▪ Kliniken och sjukhuset i stort (hur resurser används) 

▪ Pa�entorganisa�oner 

▪ Samhället 

 

3) Vilka intressen / värden står på spel? 

▪ Parets önskan at känna �ll så mycket som möjligt inför familjebildning 

▪ Parets önskan om at få friska barn 



▪ Syskon �ll föräldrar och deras “möjlighet” at få veta bärarskap 

▪ Sjukvårdspersonalens önskan at göra got/�llmötesgå paret / vårdpersonalens egna ångest 

▪ Resurser som omfördelas från sjuka eller de med känd hög risk �ll lågrisk-par 

▪ Ökad arbetsbörda för klinisk gene�k 

▪ Möjlighet at förebygga och/eller förhindra sjukdom 

▪ Mindre acceptans för sjukdom i samhället – ökad s�gma�sering 

▪ Medikalisering av familjebildande /krav på ökad kontroll 

▪ Ökad oro / �lltro �ll at e�ersom det erbjuds så är det något som “ska” göras 

 

4)  Olika handlingsalterna�v 

1. Erbjud anlagsbärarscreening men rapportera enbart anlagsbärarskap när det finns risk för 
sjukt barn hos paret (dvs båda bärare för samma AR-sjukdom alt bäraraskap hos kvinnan för 
X-bunden sjukdom) 

2. Erbjud anlagsbärarscreening och rapportera all form av bärarskap  

3. Erbjud inte anlagsbärarscreening 

4. Erbjud, men bara för de mest vanligt förekommande (eller allvarligaste) sjukdomarna 

 

5) E�sk argumenta�on u�från e�ska principer 
 
1) Autonomi 

a. Ökar autonomi förutsat väl avvägd gene�sk vägledning, men risk för informa�on 
overload vilket undergräver autonomi. 

b. Minskar autonomi om man inte har samma syn inom paret, kräver ”joint” 
samtycke 

2) Göra got 

a.   Möjliggöra informerade val inför familjebildning 

b. Tillmötesgå önskemål 

c.  Förhoppningsvis minska oro 

3) Inte skada 

a. Kan skapa osäkerhet och oro, och falsk trygghet 

b. Kan upplevas tvingande 

c. Skapa tvivel på rela�onen  

d. Ökat s�gma kring sjukdom och anlagsbärarskap, skuld 

e. I förlängningen risk för undanträngningseffekter.  



4) Rätviseprincipen 

a. Om det enbart erbjuds �ll dem som ak�vt e�erfrågar, finns det stor risk at det 
blir �ll enbart högutbildade och väl pålästa. Där�ll risk för 
undanträngningseffekter.  

b. Om det bara erbjuds via privata aktörer innebär det at endast de med bätre 
ekonomisk status kan få �llgång 

5) Andra kommentarer:  

a. (Människovärdesprincipen 

b. Behovs-och solidaritetsprincipen 

c. Kostnadseffek�vitetsprincipen 

 

E�sk Analys återfinns i tabellform på nästkommande sida. 

 

Slutsats E�sk Analys 

U�från e�sk analys och �llsammans med övrig informa�on i deta dokument bedömer vi at idag bör 
inte prekoncep�onell carrier screening erbjudas inom offentlig vård i Sverige, och at inför et 
eventuellt senare införande bör yterligare utredning göras kring hur deta kan införas och handläggas 
på et e�skt försvarbart sät. 

 

 



 

 

Intressen  
Handlingsalterna�v 

  Parets önskan at få friska 
barn  

Ökad arbetsbörda klinisk gene�k  Minde acceptans för sjukdom I samhället – 
ökad s�gma�sering 

 Medikaliserings av familjebildande 
Kort sikt Lång sikt Kort sikt Lång sikt Kort sikt Lång sikt Kort sikt Lång sikt 

Erbjud, rapportera 
bara när risk för 
sjukt barn 

 kan fördröja 
familjebildni
ng. Skapa 
oro men ev 
öka känsla av 
kontroll. Ev 
behöva 
förhålla sig 
�ll osäkra 
fynd –
förvirring/os
äkerhet/oro.  

Kan minska risk 
något, men risk för 
falsk trygghet, 
inklusive falsk 
trygg het om byter 
partner. Problem i 
rela�onen – är vi 
inte rät för 
varandra? 

 ökad 
vägledning, lab 
och analys 

 ökat behov av 
PGT? 
 
ökad vägledning, 
lab och analys 
 
Fler 
utbildningsinsats
er /resurser 

 Skulle kunna leda �ll 
förväntan från vården 
at genomgå invasiv 
provtagning om båda är 
bärare. Förväntan at 
avbryta en graviditet 
med sjukt barn?  

 Skulle kunna ses som 
et ”råd/förväntan” at 
inte skaffa barn med en 
partner med patogen 
variant i samma gen. 
Miska autonomin 

 At det ger en falsk 
trygghet för en individ även 
om man byter partner 

 Skulle kunna ses som et 
”råd/förväntan” at inte 
skaffa barn med en 
partner med patogen 
variant i samma gen. 

Erbjud, rapportera 
allt 

 kan både 
fördröja och 
avskräcka 
från 
familjebildni
ng 

Viss riskminskning. 
Risk för falsk 
trygghet. God 
autonomi förutsat 
god vägledning 
inför. Skapa skuld, 
s�gma�sera 
anlagsbärarskap. 

 ökad väglednin, 
lab och analys i 
än högre grad än 
om när bara risk 
för sjukt barn. 

 ökad 
kaskadtestning 
och partner-
screening 

Skulle kunna leda �ll 
s�gma�ering/medikalise
rande av individuella 
anlagsbärare (även fast 
det är friska individer) 

Ses som börda i 
samhället om ej 
screening är gjord och 
sjukt barn föds 
Minska autonomin. 

Förväntan at genomgå 
screeing på individnivå och 
samhällsnivå 
Infomra�on om fler �llstånd 
kan leda �ll s.k. 
Infoma�onal overload-
minskar autonomin 
 
Kräver mer ak�vt agetrnade 
at at avstå än at tacka ja 

vad är friskt/vad är 
sjukt.Vem ska bedöma vad 
som är rimligt at testa för. 
Vad ska vi testa för, varför 
dessa �llstånd och vem 
bestämmeer 

 Erbjud inte  mindre 
autonomi, 
mindre 
känsla av 
kontroll 

 
oförändrat Analys av sjuka 

barnen när de 
föds (men de är 
som nu) 

  
  

  



Interna�onell enkät via UEMS 

Under första kvartalet 2022 skickade SFMG-EoP ut en kort enkät via ”Sec�on for Medical Gene�cs of 
UEMS”. 

Enkäten bestod av frågor gällande �llgänglighet för presymptoma�sk anlagsbärartestning (PCT) i 
respek�ve land. Och i så fall om det erbjuds inom offentlig vård alterna�vt inom privat sektor 
an�ngen med eller utan ersätning via försäkring. 

Vi frågade även huruvida det finns na�onella regelverk och/eller riktlinjer relaterat PCT. Vi erhöll svar 
från 10 europeiska länder (Danmark, Tyskland, Tjeckien, Turkiet, Finland, Spanien, Belgien, 
Nederländerna, Ungern och Grekland. Det varierar mellan länderna kring erbjudandet av PCT, se 
tabell.  

 

 

 

 

 

 

 

PCT erbjuds inom offentlig vård i Turkiet, Finland, Spanien, Belgien, Nederländerna och Ungern.  

I Turkiet innefatar screeningen inom offentlig vård endast Thalassemi och SMA. Dock kan individer 
eller par via privata aktörer köpa utökad screening som innefatar an�ngen 330 gener eller en mindre 
panel innefatande SMA, Fragilt-X, 21-Hydroxylase deficiency. 

I Finland erbjuds PCT även inom privat sektor med ersätning via försäkring.  

I Danmark, Tjeckien, Tyskland, Nederländerna, Grekland och Turkiet finns det PGT inom privat sektor 
men ingen ersätning erhålls via försäkring i dessa länder. 

I Belgien svarar man at det inte finns privata alterna�v at �llgå. 

  

Na�onella regelverk 

I vissa länder finns formella na�onella eller regionala regelverk kring PCT.  

I Turkiet, I flera regioner finns regelverk för anlagsbärarscreening för Thalassemi före äktenskap samt 
för SMA innan eller �digt i graviditet.  

I Ungern följer har man följande regelverk; htps://net.jogtar.hu/jogszabaly?docid=a0800021.tv  

I Grekland svarar man at man följer aktuella interna�onella regelverk. 

https://net.jogtar.hu/jogszabaly?docid=a0800021.tv


I Danmark där PCT egentligen inte erbjuds i offentlig vård undantaget nedanstående två situa�oner, i 
vilka utredning erbjuds inom offentligt finanseriad vård;  

• Gravida kvinnor från Grönland som erbjuds screening för cholestasis gronlandica  
• Gravida kvinnor från områden med hög incidens för thalassemi  

 

Na�onella riktlinjer  

I vilka europeiska läder finns riktlinjer för ECS eller gene�sk screening? 

Na�onella riktlinjer finns i Turkiet, Spanien, Belgien, Nederländerna och Ungern 

Turkiet 

htps://hsgm.saglik.gov.tr/depo/birimler/cocuk_ergen_db/dokumanlar/SMA_Tasiyici_Tarama_Saha_
Rehberi.pdf 

htps://hsgm.saglik.gov.tr/depo/birimler/cocuk_ergen_db/dokumanlar/EVLILIK_ONCESI_HEMOGLOBI
NOPATI_TARAMA_PROGRAMI_SAHA_REHBERI.pdf 

Ungern 

htps://kollegium.aeek.hu/Iranyelvek/Index  
 
Belgien 

htps://www.college-gene�cs.be/fr/pour-les-professionnels/recommanda�ons-et-bonnes-
pra�ques/guidelines.html  
 
Nederländerna  

htps://www.vkgn.org/files/655/Richtlijn%20voorspellend%20DNA-
onderzoek%20%28VKGN,%202007%29.pdf  

   
Professionella riktlinjer  

ESHG har 2016 tagit fram et dokument om ansvarsfull implementering av expanded carrier screening  

Responsible implementa�on of expanded carrier screening | European Journal of Human Gene�cs 
(nature.com) 
 
AMCG har tagit fram rekommenda�oner för expanded carrier screening. 

ACMG Recommenda�ons for Preconcep�on and Prenatal Carrier Screening - The ObG Project 

  

https://hsgm.saglik.gov.tr/depo/birimler/cocuk_ergen_db/dokumanlar/SMA_Tasiyici_Tarama_Saha_Rehberi.pdf
https://hsgm.saglik.gov.tr/depo/birimler/cocuk_ergen_db/dokumanlar/SMA_Tasiyici_Tarama_Saha_Rehberi.pdf
https://hsgm.saglik.gov.tr/depo/birimler/cocuk_ergen_db/dokumanlar/EVLILIK_ONCESI_HEMOGLOBINOPATI_TARAMA_PROGRAMI_SAHA_REHBERI.pdf
https://hsgm.saglik.gov.tr/depo/birimler/cocuk_ergen_db/dokumanlar/EVLILIK_ONCESI_HEMOGLOBINOPATI_TARAMA_PROGRAMI_SAHA_REHBERI.pdf
https://kollegium.aeek.hu/Iranyelvek/Index
https://www.college-genetics.be/fr/pour-les-professionnels/recommandations-et-bonnes-pratiques/guidelines.html
https://www.college-genetics.be/fr/pour-les-professionnels/recommandations-et-bonnes-pratiques/guidelines.html
https://www.vkgn.org/files/655/Richtlijn%20voorspellend%20DNA-onderzoek%20%28VKGN,%202007%29.pdf
https://www.vkgn.org/files/655/Richtlijn%20voorspellend%20DNA-onderzoek%20%28VKGN,%202007%29.pdf
https://www.nature.com/articles/ejhg2015271
https://www.nature.com/articles/ejhg2015271
https://www.nature.com/articles/ejhg2015271
https://www.nature.com/articles/ejhg2015271
https://www.obgproject.com/2021/07/25/acmg-recommendations-for-preconception-and-prenatal-carrier-screening/


Enkät om erfarenheter och a�tyder gällande ECS screening samt 
anlagsbärarscreening bland yrkesverksamma i klinisk gene�sk 
verksamhet i Sverige. 

Under våren 2023 skickas en enkät om erfarenheter av ECS och gene�sk screening �ll samtliga 
medlemmar i SFMG.  

Tjugonio medlemmar (ca 15 %) svarade på de10 frågor som ställdes. Majoriteten av de svarande var 
läkare. Antalet år i yrket varierade från tämligen nyanställda �ll personer med mer än 20 års 
erfarenhet. En förväntad observa�on var at det sågs en koppling mellan yrkesverksamma år och 
sannolikheten at frågeställningen varit aktuell. (Fråga 9 och 10) 

Fråga 1: Har du träffat personer som genomgåt anlagsbärarscreening på eget ini�a�v? 

För anlagsbärarscreening var erfarenheterna från 19 som svarande at de hade ha� sådana pa�enter. 
Det vanligaste var at man testats via privat vårdgivare och inte sällan utomlands. Frågeställningarna 
var varierande; vanligast var cancergenpaneler. MFHTR och thalassemi förekom även de mer än en 
gång.  

För ECS har ingen av de svarande varit med om at träffa pa�enter som erbjudits ECS inom 
verksamheten. Däremot hade många träffat pa�enter som själva eller gjort , eller hade släk�ngar som 
gjort, ECS utomlands. Den dominerande grupper var personer som tetats för thalassemi och som 
hade et ursprung i länder där sådan testning erbjuds i popula�onen. 

Fråga2: Har du i din yrkesutövning motagit önskemål från pa�enter at få genomgå 
anlagsbärarscreening eller ECS? 

De flesta har stöt på pa�enter som vill ha gjort sådana undersökningar. Det har i de allra flesta fallen 
handlat om thalassemier med önskemål om at få gjort samma screening som i sit hemland. I några 
fall var det pa�enter som önskade en bredare genpanel.  

Fråga 3 Känner du �ll om det vid er klinik erbjudits anlagsbärartestning eller ECS? 

Fyra personer svarade at de kände �ll at deras klink gjort deta. I tre av fallen thalassemiscreening i 
högrisk-popula�on.  

Fråga 4. Om ”Ja” på fråga 1-3, fanns det önskemål från pa�enten om vidare handläggning via er 
klinik e�er genomförd anlagsbärarscreening 

Treton personer svarade ja, 2 nej och 4 vet ej. Svaren är i princip samstämmiga – om det finns en 
medicinsk indika�on för uppföljning ser vi �ll at så sker.  

5. Vad anser du at klinisk gene�sk verksamhet inom svensk offentlig vård har för vidare ansvar 
relaterat �ll anslagsbärarscreening/expanded carrier screening som är u�örd som en del av 
na�onellt screeningprogram/offentlig vård i andra länder? 

Pre-test: 4 ja, 1 nej, 24 avstod. 

Post-test: 22 Ja, 7 avstod 

Vidare familjeutredning: 19 ja, 10 avstod 



Sammanfatningsvis uppfatas svaren som indikerande åsikten at om medicinska skäl föreligger så 
ska vi ta hand om den som söker informa�on hos oss och se �ll at den får samma informa�on och 
råd om uppföljning eller familjeutredning som vem som helst i samma situa�on.  

6. Vad anser du at klinisk gene�sk verksamhet inom svensk offentlig vård har för vidare ansvar 
relaterat �ll anslagsbärarscreening/expanded carrier screening som är u�örd i privat regi på eget 
ini�a�v? 

Pre- test: 2 Ja, 1 nej, 26 avstod 

Post-test: 14 ja, 0 nej, 15 avstod 

Vidare familjeutredning: 13 ja, 0 nej, 17 avstod 

I princip samma generella a�tyd som vid fråga 4 och 5 uppfatades– om medicinskt behov kräver det 
så hanterar vi spå samma sät som om utredningen sket inom offentlig vård.  

7. Anser du att anlagsbärarscreening bör erbjudas inom offentligt finansierad vård? 

Ja 9, nej 18, vet ej/ingen åsikt 2 

De som sade nej såg stora juridiska, logis�ska och prak�ska (ekonomiska) problem med et införande, 
men de som var posi�va betonade den ökade möjligheten �ll egenbestämmande för pa�enten och 
de vinster som kan ligga i et sådant erbjudande. 

8. Anser du att expanded carrier screening bör erbjudas inom offentligt finansierad vård? 

10 ja, 14 nej, 5 avstod/ingen åsikt 

I princip samma argument som i fråga 7 om resurser för genomförande, juridiska implikationer 
och etiska överväganden.  
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