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Riktlinjer for anlagsbarartestning av recessiva sjukdomar
i familjer med kdnda sjukdomsorsakande genvarianter

/ For autosomalt recessiva sjukdomar med anlagsbéararfrekvens av minst 1/100 i relevant \

population, bor erbjudande om anlagsbéarartestning 6vervagas till forstagradsslaktingar.

e For konstaterade barare sa géller ocksa anlagsbararfrekvensen minst 1/100 for erbjudande
om testning av partner, som da erbjuds screening av aktuell gen.

e | en slakt dar det férekommer en autosomalt recessivt nedarvd sjukdom (med
anlagsbararfrekvens av minst 1/100) och dér det finns en 6nskan infor familjebildning att
minska sannolikhet fér sjukdom bér anlagsbarartest erbjudas inom halso- och sjukvarden.

e Anlagsbararfrekvensen kan dock inte i det enskilda fallet anvandas som enda urvalsgrund for
att erbjuda eller inte erbjuda anlagsbarartestning. Om osdkerhet foreligger och/eller familjen
ar i behov av utokad information skall bedomning alltid géras i samrad med Klinisk genetisk

enhet.
\ Genetisk vagledning skall alltid ges infor testning. /

Familjer och slakter ar ofta spridda geografiskt. En gemensam policy fér bedomningen ar darfér en
forutsattning for lika och jamlik vard 6ver landet. Detta dokument amnar vara vagledande for
medarbetare inom halso- och sjukvarden i Sverige och fungera som stéd vid samtal om, och

beddmning av, erbjudande av anlagsbarartest for autosomalt recessiva sjukdomsanlag.

Vid varje beddémning gors en avvagning utifran tillgdnglig information om sannolikhet fér sjukdom.
Individuella avvdaganden i det enskilda fallet avseende tillstandets allvarlighetsgrad samt erfarenheter
och upplevelse av risk kan behévas. En anlagsbararfrekvens av minst 1/100 ar viagledande for nar
utredning kan 6vervagas. Hansyn bor tas till populationsspecifika skillnader i sjukdomsférekomst/
anlagsbararskap.

Om kriterier enligt ovan ar uppfyllda och anlagsbararskap finns hos den part i vars familj sjukdomen
forekommer bor partnerutredning oftast omfatta hela den sjukdomsorsakande genen (screening). |
familjer med sldktskap mellan foréldrar, dar sasmma sjukdomsorsakande anlag finns i bada
slaktgrenarna, kan ett riktat anlagsbarartest for det sjukdomsorsakande anlaget vara tillracklig
utredningsniva. Likasa kan riktad/mer begridnsad anlagsbarartestning 6vervagas for sjukdomar dar
forekomst av specifika anlag ar kdnda for sjukdomen i vissa geografiska omraden/vissa populationer.

Det finns manga kanda autosomalt recessivt arftliga halsotillstand, de flesta ar ovanliga, dvs
incidensen ar mycket l1ag. Om det fods tre barn om aret i Sverige med ett specifikt tillstand sa ar
sannolikheten att vara anlagsbarare 1/100. Sannolikheten for en kdnd anlagsbarare att med en icke
beslaktad partner fa ett barn med sjukdomen blir da 1/400. Vid tillstand som dr mer séllsynta &n sa
bor fortsatt genetisk utredning for anlagsbararskap oftast avstas. Sannolikheten for den aktuella
sjukdomen ar da betydligt lagre dn den sammanlagda sannolikheten for att ett barn féds med
fosterskada eller genetisk avvikelse (vilket ofta anges som 2-3 % av alla fédda barn).
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Fér en foérdjupad analys, se underlag framtaget av SFMG:s Arbetsqrupp for Etik och Policy:
https://sfmg.se/download/internadokument/Ovrigt internt/Analys-anlagsbarartestning-recessiva-
sjukdomar Etik-och-Policygruppen.pdf
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