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Vardomradet klinisk genetik, de tekniska mojligheterna att underséka méanniskans arvsmassa samt
kunskapen om genetiska forandringars betydelse for halsa och sjukdom har alla sett en enorm
utveckling under de senaste 20 aren. Den tekniska utvecklingen har gjort det maojligt att till en allt
lagre kostnad och kortare tidsatgang underséka manga eller alla gener i manniskans DNA.

Vetskap om arftliga, genetiska sjukdomars betydelse fér den egna halsan och for risken for sjukdom
eller allvarlig funktionsvariation hos ett framtida barn har sedan lange varit betydelsefull inom varden
bade i Sverige och internationellt. Detta har inneburit att varden rutinmassigt erbjuder individer
genetisk analys avseende anlag som forekommer i individens slakt eller familj, bade for att
prognosticera egen framtida risk for sjukdom och foér att moéjliggéra informerad familjebildning.

Det finns idag dven tekniska forutsattningar for att erbjuda genetisk screeninganalys for ett stort antal
sjukdomsorsakande genetiska varianter utan att det behdver finnas nagon specifiket 6kad risk hos
den informationsstkande. Denna typ av genetisk screeningsundersokning diskuteras i dagslaget inom
professionen, nationellt och internationellt och det férekommer att sddana analyser erbjuds av
kommersiella aktorer.

Enligt enkat besvarad av yrkesverksamma vid mottagningar for Klinisk Genetik i Sverige 2023 (detaljer
om denna enkat beskrivs senare i detta dokument) framkommer att denna typ av undersékning
efterfragas vid kontakt med varden i Sverige, dven om den fér nérvarande inte erbjuds inom offentligt
finansierad vard. Yrkesverksamma inom offentlig klinisk genetisk vard i Sverige moter dven individer
som genomfort denna typ av genetisk analys i annat land och/eller via privat vardgivare.

Problemformulering
Detta dokument diskuterar huvudsakligen tre olika scenarier

1. Prekonceptionell genetisk anlagsbararscreening (Expanded carrier screening, ECS) — genetisk
undersokning av en eller bada personerna i ett par for att infor familjebildning underséka om
det finns okdnda genetiska sjukdomsassocierade varianter som medfor risk for genetisk
sjukdom eller allvarlig funktionsvariation hos ett framtida barn.

2. Anlagsbararscreening - genetisk undersékning av en person for att pavisa forekomst av i
familjen okdnda genetiska sjukdomsassocierade varianter med betydelse for individens egen
framtida halsa.

3. Omhandertagande av individer som vander sig till en klinisk genetisk enhet efter att via annan
vardgivare i eller utanfor Sverige genomfort antingen ECS eller anlagsbéararscreening.

Det bor beaktas att begreppen "Expanded carrier screening” samt “Anlagsbararscreening” i olika
andra sammanhang och texter kan anvdndas for att beskriva flera olika foreteelser.

Detta dokument avser inte utredningar av par eller individer som dnskar anlagsbarartestning eller
presymtomatisk testning for sjukdomsassocierade genetiska varianter som sedan tidigare ar kdnda i
familj/slakt.



Etisk analys

Ska klinisk genetik erbjuda anlagsbararscreening till par som
efterfragar detta infor familjebildning?

Detta galler par som inte har tidigare kdand genetisk sjukdom i slakten eller som harstammar
fran hogriskomrade.

1) Genetisk exceptionalism
“...describe ethical aspects related to the generation of human genetic information...

= Maojligheten/risken/sannolikheten att erhalla information som ej efterfragas/eftersoktes
— "inte veta vad som efterfragas”
— Konsekvenser for mer an en individ
— En individs autonomi kan kranka en annan individs autonomi
— Vem ar patienten? Vem “dger” informationen?

= Kan skapa samhillets attityder kring vem som ska fodas/ej fodas

—  Mer genetisk testning -> mer PGT/fosterdiagnostik -> farre individer som féds med
tillstand/fenotyper som ej tidigare skulle pavisats prenatalt

2) Identifiera aktorer /intressenter

= Paret

* Enskilda individen i paret

= Blivande barnet /barn

= Syskon till paret och 6vrig familj/slakt

= Den som far férfragan (vanligen lakare eller GV)

= Laborerande och analyserande personal pa klinisk genetik
= Kliniken och sjukhuset i stort (hur resurser anvands)

= Patientorganisationer

=  Samhallet

3) Vilka intressen / virden star pa spel?
= Parets 6nskan att kdnna till sa mycket som majligt infor familjebildning

= Parets 6nskan om att fa friska barn



4)

5)

Syskon till foraldrar och deras “mojlighet” att fa veta bararskap

Sjukvardspersonalens 6nskan att gora gott/tilimotesga paret / vardpersonalens egna angest
Resurser som omfordelas fran sjuka eller de med kdnd hog risk till 1agrisk-par

Okad arbetsbérda for klinisk genetik

Mojlighet att forebygga och/eller férhindra sjukdom

Mindre acceptans for sjukdom i samhallet — 6kad stigmatisering

Medikalisering av familjebildande /krav pa dkad kontroll

Okad oro / tilltro till att eftersom det erbjuds sa &r det ndgot som “ska” géras

Olika handlingsalternativ

Erbjud anlagsbararscreening men rapportera enbart anlagsbéararskap nar det finns risk for
sjukt barn hos paret (dvs bada barare for samma AR-sjukdom alt bararaskap hos kvinnan fér
X-bunden sjukdom)

Erbjud anlagsbararscreening och rapportera all form av bararskap
Erbjud inte anlagsbararscreening

Erbjud, men bara for de mest vanligt forekommande (eller allvarligaste) sjukdomarna

Etisk argumentation utifran etiska principer

1) Autonomi
a. Okar autonomi férutsatt val avvagd genetisk vigledning, men risk fér information
overload vilket undergraver autonomi.
b. Minskar autonomi om man inte har samma syn inom paret, kraver ”joint”
samtycke

2) Gora gott
a. Mojliggora informerade val infér familjebildning
b. Tillmotesga dnskemal
c. Forhoppningsvis minska oro
3) Inte skada
a. Kan skapa osakerhet och oro, och falsk trygghet
b. Kan upplevas tvingande
c. Skapa tvivel pa relationen
d. Okat stigma kring sjukdom och anlagsbararskap, skuld

e. |forlangningen risk for undantrangningseffekter.



4) Rattviseprincipen

a. Om det enbart erbjuds till dem som aktivt efterfragar, finns det stor risk att det
blir till enbart hogutbildade och val palasta. Dartill risk for
undantrdngningseffekter.

b. Om det bara erbjuds via privata aktorer innebar det att endast de med battre
ekonomisk status kan fa tillgang

5) Andra kommentarer:
a. (Manniskovardesprincipen
b. Behovs-och solidaritetsprincipen

c. Kostnadseffektivitetsprincipen

Etisk Analys aterfinns i tabellform pa nastkommande sida.

Slutsats Etisk Analys

Utifran etisk analys och tillsammans med 6vrig information i detta dokument bedémer vi att idag bor
inte prekonceptionell carrier screening erbjudas inom offentlig vard i Sverige, och att infor ett
eventuellt senare inférande bor ytterligare utredning goras kring hur detta kan inféras och handlaggas
pa ett etiskt forsvarbart satt.



Parets dnskan att 13 friska

Okad arbetsbérda klinisk genetik

Minde acceptans for sjukdom | samhallet —

Medikaliserings av familjebildande

Intressen| samn Okad stigmatisering
Hand|ingsa|ternaﬁv Kort sikt Lang sikt Kort sikt Lang sikt Kort sikt Lang sikt Kort sikt Lang sikt
kan fordréja  Kan minska risk okad okat behov av Skulle kunna leda till Skulle kunna ses som Att det ger en falsk Skulle kunna ses som ett
familjebildni  nagot, men risk for | vagledning, lab PGT? forvantan fran varden ett “rad/forvantan” att | trygghet for en individ aven  “rad/forvantan” att inte
ng. Skapa falsk trygghet, och analys att genomga invasiv inte skaffa barn med en | om man byter partner skaffa barn med en
oro men ev inklusive falsk Okad vagledning, | provtagning om bada ar  partner med patogen partner med patogen
Erbjud, rapportera Oka kénsla av  trygg het om byter lab och analys barare. Férvantan att variant i samma gen. variant i samma gen.
ba ra nir risk fOf' kontroll. Ev partner. Problem i avbryta en graviditet Miska autonomin
behova relationen — ar vi Fler med sjukt barn?
sjukt barn forhallasig  inte ratt for utbildningsinsats
till osakra varandra? er /resurser
fynd —
forvirring/os
akerhet/oro.
kan bade Viss riskminskning. | o6kad vaglednin,  okad Skulle kunna leda till Ses som borda i Forvantan att genomga vad ar friskt/vad ar
fordroja och  Risk for falsk lab och analys i kaskadtestning stigmatiering/medikalise  samhallet om ej screeing pa individniva och  sjukt.Vem ska bedéma vad
avskracka trygghet. God an hogre grad an  och partner- rande av individuella screening ar gjord och samhallsniva som ar rimligt att testa for.
fran autonomi forutsatt | om nar bara risk  screening anlagsbarare (aven fast  sjukt barn fods Infomration om fler tillstand  Vad ska vi testa for, varfor
Erbjud, rapportera familjebildni  god vagledning for sjukt barn. det ar friska individer) Minska autonomin. kan leda till s.k. dessa tillstand och vem
ng infor. Skapa skuld, Infomational overload- bestammeer
a”t stigmatisera minskar autonomin
anlagsbararskap.
Kréaver mer aktivt agetrnade
att att avsta an att tacka ja
Erbjud inte mindre oforandrat Analys av sjuka
autonomi, barnen nar de
mindre fods (men de ar
kansla av som nu)

kontroll




Internationell enkat via UEMS

Under forsta kvartalet 2022 skickade SFMG-EoP ut en kort enkat via “Section for Medical Genetics of
UEMS”.

Enkaten bestod av fragor gallande tillganglighet for presymptomatisk anlagsbarartestning (PCT) i
respektive land. Och i sa fall om det erbjuds inom offentlig vard alternativt inom privat sektor
antingen med eller utan ersattning via férsakring.

Vi fragade dven huruvida det finns nationella regelverk och/eller riktlinjer relaterat PCT. Vi erhdll svar
fran 10 europeiska lander (Danmark, Tyskland, Tjeckien, Turkiet, Finland, Spanien, Belgien,
Nederlanderna, Ungern och Grekland. Det varierar mellan landerna kring erbjudandet av PCT, se
tabell.

Are there any

Within Public formal national or
health care In private settings  In private settings,  regional regulations
setting and with refunding from without refunding ~ on PCS in your Are there any professional guidelines
funding? insurance? from insurance? country? regarding PCS in your country?
Danmark Nej Nej Ja Nej Nej
Tyskland  Nej Nej Ja Nej Nej
Tjeckien Nej Nej Ja Nej Nej
Turkiet Ja Nej Ja Ja Ja
Finland  Ja Ja Nej Nej Nej
Spanien Ja Vet ej Vet ej Nej Ja
Belgien ja nej Nej Nej la
Nederldnd
erna Ja Nej Ja Nej Ja
Ungern Ja - - Ja Ja
Grekland  Nej Nej Ja Nej Nej

PCT erbjuds inom offentlig vard i Turkiet, Finland, Spanien, Belgien, Nederlanderna och Ungern.

| Turkiet innefattar screeningen inom offentlig vard endast Thalassemi och SMA. Dock kan individer
eller par via privata aktorer kdpa utdkad screening som innefattar antingen 330 gener eller en mindre
panel innefattande SMA, Fragilt-X, 21-Hydroxylase deficiency.

| Finland erbjuds PCT dven inom privat sektor med ersattning via forsakring.

| Danmark, Tjeckien, Tyskland, Nederlanderna, Grekland och Turkiet finns det PGT inom privat sektor
men ingen ersattning erhalls via forsakring i dessa lander.

| Belgien svarar man att det inte finns privata alternativ att tillga.

Nationella regelverk
| vissa lander finns formella nationella eller regionala regelverk kring PCT.

| Turkiet, | flera regioner finns regelverk for anlagsbararscreening for Thalassemi fore dktenskap samt
for SMA innan eller tidigt i graviditet.

| Ungern féljer har man féljande regelverk; https://net.jogtar.hu/jogszabaly?docid=a0800021.tv

| Grekland svarar man att man féljer aktuella internationella regelverk.


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

| Danmark dar PCT egentligen inte erbjuds i offentlig vard undantaget nedanstaende tva situationer, i
vilka utredning erbjuds inom offentligt finanseriad vard;

e Gravida kvinnor fran Grénland som erbjuds screening fér cholestasis gronlandica
e Gravida kvinnor fran omraden med hog incidens for thalassemi

Nationella riktlinjer

| vilka europeiska lader finns riktlinjer for ECS eller genetisk screening?
Nationella riktlinjer finns i Turkiet, Spanien, Belgien, Nederlanderna och Ungern
Turkiet

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 HEMOGLOBI
NOPATI TARAMA PROGRAMI SAHA REHBERI.pdf

Ungern

https://kollegium.aeek.hu/Iranyelvek/Index

Belgien

https://www.college-genetics.be/fr/pour-les-professionnels/recommandations-et-bonnes-

pratigues/guidelines.html

Nederldnderna

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

Professionella riktlinjer
ESHG har 2016 tagit fram ett dokument om ansvarsfull implementering av expanded carrier screening

Responsible implementation of expanded carrier screening | European Journal of Human Genetics

gnature.com[

AMCG har tagit fram rekommendationer for expanded carrier screening.

ACMG Recommendations for Preconception 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/

Enkat om erfarenheter och attityder gallande ECS screening samt
anlagsbararscreening bland yrkesverksamma i klinisk genetisk
verksamhet i Sverige.

Under varen 2023 skickas en enkadt om erfarenheter av ECS och genetisk screening till samtliga
medlemmar i SFMG.

Tjugonio medlemmar (ca 15 %) svarade pa del0 fragor som stalldes. Majoriteten av de svarande var
lakare. Antalet ar i yrket varierade fran tamligen nyanstallda till personer med mer &n 20 ars
erfarenhet. En forvdntad observation var att det sags en koppling mellan yrkesverksamma ar och
sannolikheten att fragestallningen varit aktuell. (Fraga 9 och 10)

Fraga 1: Har du triffat personer som genomgatt anlagsbararscreening pa eget initiativ?

For anlagsbararscreening var erfarenheterna fran 19 som svarande att de hade haft sadana patienter.
Det vanligaste var att man testats via privat vardgivare och inte sallan utomlands. Fragestéllningarna
var varierande; vanligast var cancergenpaneler. MFHTR och thalassemi férekom dven de mer an en
gang.

For ECS har ingen av de svarande varit med om att traffa patienter som erbjudits ECS inom
verksamheten. Daremot hade manga traffat patienter som sjalva eller gjort, eller hade slaktingar som
gjort, ECS utomlands. Den dominerande grupper var personer som tetats for thalassemi och som
hade ett ursprung i lander dar sadan testning erbjuds i populationen.

Fraga2: Har du i din yrkesutovning mottagit onskemal fran patienter att fa genomga
anlagsbararscreening eller ECS?

De flesta har stott pa patienter som vill ha gjort sddana undersdkningar. Det har i de allra flesta fallen
handlat om thalassemier med 6nskemal om att fa gjort samma screening som i sitt hemland. | nagra
fall var det patienter som 6nskade en bredare genpanel.

Fraga 3 Kidnner du till om det vid er klinik erbjudits anlagsbarartestning eller ECS?

Fyra personer svarade att de kdnde till att deras klink gjort detta. | tre av fallen thalassemiscreening i
hogrisk-population.

Fraga 4. Om ”Ja” pa fraga 1-3, fanns det 6nskemal fran patienten om vidare handldggning via er
klinik efter genomford anlagsbararscreening

Tretton personer svarade ja, 2 nej och 4 vet ej. Svaren ar i princip samstdmmiga — om det finns en
medicinsk indikation for uppfoljning ser vi till att sa sker.

5. Vad anser du att klinisk genetisk verksamhet inom svensk offentlig vard har for vidare ansvar
relaterat till anslagsbérarscreening/expanded carrier screening som ar utférd som en del av
nationellt screeningprogram/offentlig vard i andra ldnder?

Pre-test: 4 ja, 1 nej, 24 avstod.
Post-test: 22 Ja, 7 avstod

Vidare familjeutredning: 19 ja, 10 avstod



Sammanfattningsvis uppfattas svaren som indikerande asikten att om medicinska skal féreligger sa
ska vi ta hand om den som soker information hos oss och se till att den far samma information och
rad om uppfoéljning eller familjeutredning som vem som helst i samma situation.

6. Vad anser du att klinisk genetisk verksamhet inom svensk offentlig vard har fér vidare ansvar
relaterat till anslagsbérarscreening/expanded carrier screening som ar utford i privat regi pa eget
initiativ?

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

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

Vidare familjeutredning: 13 ja, 0 nej, 17 avstod

| princip samma generella attityd som vid fraga 4 och 5 uppfattades— om medicinskt behov kraver det
sa hanterar vi spa samma satt som om utredningen skett inom offentlig vard.

7. Anser du att anlagsbararscreening bor erbjudas inom offentligt finansierad vard?
Ja 9, nej 18, vet ej/ingen asikt 2

De som sade nej sag stora juridiska, logistiska och praktiska (ekonomiska) problem med ett inférande,
men de som var positiva betonade den 6kade mojligheten till egenbestimmande for patienten och
de vinster som kan ligga i ett sadant erbjudande.

8. Anser du att expanded carrier screening bor erbjudas inom offentligt finansierad vard?
10 ja, 14 nej, 5 avstod/ingen asikt

| princip samma argument som i frdga 7 om resurser fér genomférande, juridiska implikationer
och etiska 6vervaganden.
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