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Prekonceptionell genetisk anlagsbararscreening

Prekonceptionell genetisk anlagsbararscreening, aven benamnd populationsbaserad
prekonceptionell screening (Expanded carrier screening (ECS) i utlandsk litteratur) — ar en genetisk
undersokning av en eller bada personerna i ett par for att infor familjebildning utreda ev. férekomst
av i familjen okdnda genetiska anlag som medfor risk fér genetisk sjukdom hos ett framtida barn.
Denna typ av genetisk undersékning erbjuds i begransad omfattning redan idag inom offentlig vard.
Detta dokument syftar till att utvardera huruvida ett sddant erbjudande b6r utvidgas.

Konklusion:

Etik och policygruppen inom SFMG anser att ECS i dagslaget inte bor erbjudas inom offentligt
finansierad vard, men att vidare utredning av fragan dr motiverad. En sadan utredning bor innefatta
fragestallningar bade om, och i sa fall hur, ett erbjudande bor ges inom den offentligt finansierade
varden, samt hur offentligt finansierad vard bor bemoéta situationen att sddana erbjudanden ges inom
privat finansierad vard.

Motivering:

Erbjudande om ECS férekommer idag internationellt inklusive inom privat finansierad vard i Sverige.
Det kan anforas saval verksamhetsberoende som etiska skal bade for och emot, att inom offentlig
vard erbjuda ECS till alla som sa dnskar i Sverige. Onskemal om denna typ av genetisk utredning
forekommer redan i begransad omfattning fran allmanheten till de kliniskt genetiska enheterna. Ett
scenario ar att anlag for en specifik sjukdom kan vara vanligt férekommande i en viss population, och
att da analys efterfragas av denna specifika anledning (Delatycki MB, 2020). | SFMG:s policydokument
som diskuterar anlagsbarartestning for familjer med ként genetiskt anlag (publicerat pa SFMG:s
hemsida 2021 — “Riktlinjer fér anlagsbdrartestning av recessiva sjukdomar i familjer med kénda
sjiukdomsorsakande genvarianter”) anges att en anlagsbararfrekvens av minst 1/100 &r vigledande
for nar utredning kan overvagas. Etiskt finns manga likheter mellan 6kad risk for anlagsbararskap pga
att anlaget ar kant i familjen och pga att anlaget ar kdnt i populationen, och det kan anféras att dessa
bada situationer bor behandlas lika.

Ett annat scenario ar att ett en genetisk undersdkning 6nskas for att ta reda pa huruvida det finns

genetisk predisposition for att ett barn till paret kan komma att utveckla en eller flera sjukdomar, dven
om det inte finns nagon specifik kdnd okad risk for det aktuella paret. Denna situation bar vissa
likheter med att manga regioner idag erbjuder screening for trisomi 13, 18 och 21 vid graviditet, till
exempel via KUB eller NIPT, utan att specifikt 6kad sannolikhet finns i aktuell graviditet.
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Det kan darfor anforas att ett erbjudande om ECS skulle bara likheter med andra erbjudanden som
redan ges inom offentlig vard. Det finns dock nagra skillnader som bor beaktas, och som motiverar
vidare utredning av fragan:

1. Resursmassigt ar de flesta genetiska analyser i dagslaget relativt kostsamma. Att inom
offentlig vard generellt erbjuda genetisk analys pa ovan angiven indikation skulle férvantas
medfora ett stort antal ytterligare genetiska analyser jamfort dagslaget och darmed dven en
Okad kostnad. En noggrann samhallsekonomisk utredning vore motiverad innan ev.
erbjudande i offentligt finansierad vard.

2. Ett erbjudande av ECS inom offentlig vard kan ocksa medféra att sadana tester skulle kunna
ses som rekommendation och rutin. Det ar darfor mycket viktigt att tillgangligheten for
genetisk vagledning sdkerstdlls. Omhandertagandet av individer som énskar ECS, inklusive
information/genetisk vigledning innan och efter analys, samt i samband med eventuell
vidare utredning, skulle medfora 6kat behov av personalresurser vid flera vardenheter sa som
inom modrahalsovarden och klinisk genetik. Detta skulle ocksa medfora risk for
undantrdngningseffekter. Detta dr nagot som skulle behéva beaktas och planeras for innan ett
ev. erbjudande inom offentlig vard.

3. | Sverige fattar Socialstyrelsen beslut om inférande av screeningundersdkningar inom Halso-
och Sjukvarden. Huruvida ECS och/eller anlagsbarartestning, pa det satt som de beskrivs i
detta dokument, bor betraktas som screeningundersokning maste saledes utredas innan ett
ev. erbjudande inom offentlig vard.

4. Innan ett eventuellt framtida inférande av prekonceptionell genetisk anlagsbararscreening
inom offentlig vard bor det utredas huruvida denna typ av screening bor erbjudas till enskild
individ eller endast som utredning till par infér familjebildning.

Dartill finns det vid nastan alla genetiska analyser en risk for bifynd, som kan vara svara att tolka eller
kan innebara att man far icke efterfragad information om en individs halsa eller risk fér sjukdom.
Detta kan i allmanhet férebyggas eller avhjalpas med begransningar i analysen av data fran DNA-
analysen men fordrar adekvat information/genetisk vagledning innan och efter en analys. Men det
bor beaktas att i en situation dar genetisk testning utfors utan en fenotypisk association kan resultatet
vara svarare att tolka, vilket kan medféra onddiga utredningar, konsultationer samt oro hos individ
och/eller familjer.

Anlagsbararscreening

Anlagsbararscreening - genetisk undersdkning av en person for att pavisa eventuell forekomst av i
familjen okdnda genetiska anlag som kan ha betydelse for individens egen framtida halsa.

Konklusion:

Etik och policygruppen inom SFMG anser att anlagsbararscreening i dagslaget inte bor erbjudas inom
offentligt finansierad vard, men att vidare utredning av fragan ar motiverad. En sadan utredning bor
innefatta fragestallningar bade om och hur ett erbjudande bér ges inom den offentligt finansierade
varden, samt hur offentligt finansierad vard bor bemota situationen att sddana erbjudanden ges inom
privat finansierad vard.
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Motivering:

| likhet med resonemanget avseende ECS sa férekommer det idag undersdkningar inom offentligt
finansierad vard som till viss del kan anses jamférbara med anlagsbéararscreening. Som exempel kan
namnas nyféddhetsscreening. En individ som tillhér en familj i vilken anlag forknippat med paverkan
pa den egna hélsan, till exempel anlag avseende autosomalt dominant sjukdom, erbjuds regelmassigt
information och genetisk vagledning, och vid 6nskemal genetisk analys avseende detta anlag.

Det finns dartill flera kdnda genetiska sjukdomar, med valunderbyggd kunskap kring bakomliggande
genetik, for vilka det ocksa finns férebyggande behandling eller kontrollprogram som kan minska
anlagets negativa konsekvenser pa individens halsa, som exempel kan ndmnas genetiskt orsakade
arytmisjukdomar samt vissa cancerpredispositionssyndrom. Det skulle darmed kunna anforas att det
finns etiska skal att, efter adekvat information/genetisk vagledning, erbjuda denna typ av analys dven
till individer utan kdnt anlag i den egna familjen.

Med begransade vardresurser inklusive genetisk vagledning och uppféljning, finns risk for
undantrdngningseffekter gentemot individer och familjer med hogre risk och storre behov. De tre
punkter som anférdes i diskussion avseende ECS maste beaktas dven har och saledes utredas adekvat
innan eventuella erbjudanden av anlagsbararscreening inom offentlig vard ar aktuella.

Omhandertagande

Omhiandertagande av individer som vander sig till klinisk genetisk mottagning efter att via annan
vardgivare i eller utanfér Sverige genomfért antingen ECS eller anlagsbérarscreening.

Konklusion

En individ som har genomfort en genetisk analys och pavisats bara pa sjukdomsorsakande anlag bor
erbjudas samma bemoétande, vard och uppféljning oavsett indikation for analys, samt oavsett vilken
typ av vardgivare (offentlig eller privat, i eller utanfor Sverige) som utfért analysen. Viktigt att notera i
detta sammanhang ar att det via kommersiella foretag forekommer testning av genetiska varianter
som inte bedoms vara av stark klinisk betydelse, och sadana fynd kan inte foljas upp via klinisk
genetisk mottagning.

Det ar bade ur ett medicinskt och etiskt perspektiv viktigt att varje erbjudande om genetisk analys
innefattar genetisk vagledning, uppféljning och omhandertagande efter att analysen ar klar, for
patientens mojlighet att kunna géra informerade val som stammer éverens med hens behov och
varderingar. | avsaknad av ett nationellt regelverk bor det 6vervagas att ta fram professionella
rekommendationer om hur ett erbjudande om genetisk testning och vagledning bor utformas, som
kan vara radgivande aven gallande erbjudanden som ges inom privat finansierad vard.

%k %

Fér en fordjupad analys, se underlag framtaget av SFMG:s Arbetsqrupp for Etik och Policy:
https://sfmg.se/download/internadokument/Ovrigt internt/Bakgrund Genetisk-anlagsbararscreening-och-
prekonceptionell-genetisk-anlagsbararscreening Etik-och-Policygruppen.pdf
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