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Konklusion

Detta policydokument diskuterar handldaggning och rapportering av bifynd som dven bendamns ”incidental
findings”. Definitionsmassigt har dessa genetiska fynd en medicinsk betydelse for patienten men ar inte
relaterade till indikationen fér den genetiska utredning som utforts samt inte medvetet eftersokta.

1.

10.

Bifynd bér inte aktivt eftersékas vid kliniska genetiska utredningar, det vill séga opportunistisk
screening bedéms ligga utanfér vad som bor goras i klinisk handlaggning i dagslaget.
Bifynd bér rapporteras om forandringen ar actionable, avseende sjukdom hos den individ som &r
barare av foréandringen.
Bifynd kan 6vervdgas att rapporteras i en situation dar férandringen inte har avgérande betydelse for
den egna hélsan, men dar férandringen kan orsaka allvarlig sjukdom hos familjemedlem/sldkting,
till exempel:
e dar forandringen ar actionable, till exempel fynd av en patogen BRCAI-variant hos en individ
med kromosomuppsattningen XY.
e omdetvid en trioanalys blir kdnt att badda individerna i ett par ar barare av ett recessivt
sjukdomsanlag i samma gen.
e dar en individ med kromosomuppsattningen XX dr barare av en X-bunden recessiv sjukdom.
Ovriga bifynd bér som regel inte rapporteras.
Alla enheter som genomfor genetiska analyser bor uppratta en struktur for bedémning av bifynd, till
exempel i form av en intern rond som kan vara aterkommande eller som sammankallas vid behov. Om
sa ar tillampligt bor dven andra specialiteter bjudas in att delta vid bedomningen.
Det beddms inte kliniskt mojligt eller 6nskvart att formulera en specifik lista éver bifynd som alltid eller
aldrig bor rapporteras. Etablerade riktlinjer bor anvdndas som stéd i bedomningen, inkluderande
ACMG:s "Recommendations for Reporting of Secondary Findings in Clinical Exome and Genome
Sequencing” (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/docs/acmg/), SFMG:s ”PM om fynd vid
tumorutredningar” https://sfmg.se/wp-
content/uploads/pdfdokument/2025/11/PM Aterrapportering-av-arftliga-varianter-fran-klinisk-
patologi NAG-arftlig-cancer v2 20240910.pdf), ClinGens “Actionability Working Groups curations”
https://www.clinicalgenome.org/curation-activities/clinical-actionability/browse-curations.
Pretest-information till patienten bor innehalla information kring sekundara fynd och policy for rap-
portering av dessa. Pretestinformation kan ske muntligen eller skriftligen. Klinisk genetiska enheter bor
arbeta aktivt for att forbattra mojligheterna till adekvat pretest-vagledning dven nar informationen ges
vid andra enheter, till exempel genom lokala utbildningsinsatser och/eller att bista med att ta fram
skriftlig information.
Beslut om ett bifynd ska rapporteras eller inte ar ett medicinskt stallningstagande som bor fattas av
vardgivare. Om en patient aktivt meddelat att den inte 6nskar nagon information om annat dn det som
ror den specifika indikationen for undersokningen ska dock detta respekteras och noteras i patientens
journal och svarsrapport.
Varje svarsrapport bor innehalla éversiktlig information om den analyserande enhetens policy kring
rapportering av bifynd som upptacks oavsiktligt.
Alla enheter som genomfor genetiska analyser bor ha rutiner for hur och nar information om bifynd
ska rapporteras, och bor arbeta for méjlighet till:
e  Skriftlig information till patienten om tillampligt.
e Remiss till Klinisk Genetik fér genetisk vagledning om primar information getts av annan
enhet.
e  Separat avsatt vagledningstid for diskussion om bifynd om behov finns.
e  Psykosocialt stéd fér patienten och anhdriga/familjen.
e Attt det finns en tydlig uppfdljnings-/atgardsplan att presentera for patienten i nara anslutning
till att bifyndet rapporteras.
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Bakgrund och definitioner

Alla typer av medicinska undersokningar medfor en risk for bifynd.

Med bifynd avses i detta dokument en sjukdomsorsakande eller sannolikt sjukdomsorsakande (ACMG klass 4
eller 5) genetisk variant/férandring/avvikelse som pavisats vid en klinisk genetisk analys, men som inte &r relat-
erad till det huvudsakliga skalet till analysen. Denna definition motsvarar vad som i engelsksprakig litteratur
vanligen kallas ”“incidental findings”.

Dokumentet syftar till att vara vagledande vid upptackt av bifynd vid utredning av misstanke om konstitutionell
genetisk avvikelse. Malsattningen ar att fa en nationell samsyn kring klinisk handlaggning av dessa. Beslut om
att rapportera eller inte rapportera bifynd maste dock i det enskilda fallet alltid foregas av en professionell
patientcentrerad beddmning.

En avgransning ar att rekommendationerna inte avser att diskutera utredningar dar man aktivt efterséker andra
genetiska forandringar dn vad som &r motiverat utifran den medicinska fragestallningen (opportunisitisk
screening), vilket i engelsksprakig litteratur vanligen bendmns “secondary findings”.

Da begreppet “actionable” anvands i klinisk vardag dven i Sverige, och en allmant vedertagen svensk 6ver-
sattning saknas, anvdnder vi det engelska begreppet. For att en genetisk forandring ska betraktas som
actionable krévs att individen ska kunna ges majlighet till forebyggande atgarder i syfte att minska morbiditet
och mortalitet, till exempel behandling eller monitorering (6vervakning). | begreppet ingar dven att man
bedomer att den genetiska forandringen medfér sjukdom med tillrackligt hog allvarlighetsgrad och penetrans.

Med rapportering av bifynd avses att bifyndet pa nagot satt delges remittent och/eller patient, till exempel
genom att finnas med i den svarsrapport/labbrapport som skickas till remittenten, eller att det diskuteras direkt
med patienten vid genetisk vagledning.

Etisk motivering till konklusionen

1. Opportunistisk screening kraver storre tillgang till genetisk vagledning innan och efter analys saval som
adekvat psykosocialt stod. Det finns risk for undantrangningseffekter varvid rattviseprincipen maste
beaktas. Vidare kan det utifran rattviseprincipen diskuteras ifall opportunistisk screening, om det
erbjods, enbart skulle komma att erbjudas de individer som kommer till genetisk utredning fér annan
orsak. Det skulle kunna anféras att dven resterande del av befolkningen i sddant fall borde erbjudas
motsvarande screening, dven utan primar orsak for genetisk testning. Infor en diskussion kring opport-
unistisk screening skulle det dven behova klarldggas ifall sddan undersdkning skulle falla inom den typ
av screening som Socialstyrelsen fattar beslut om, dvs huruvida sadan undersdkning ligger inom eller
utanfor vad professionen sjalv kan besluta om.

2. Attrapportera bifynd som ar actionable och hogpenetranta avseende sjukdom hos den individ som bar
forandringen kan motiveras utifran principerna om att géra gott och att inte skada. Eftersom de
varianter som rapporteras i detta sammanhang skulle kunna leda till allvarlig framtida sjukdom hos en
individ (den undersokta patienten) om inte adekvata atgarder (actionable) satts in i syfte att minska
morbiditet och mortalitet. Negativa konsekvenser inkluderar risk att skada patienten genom att skapa
oro eller paverka familjerelationer, men vi bedémer att nyttan av att rapportera dessa fynd 6vervager
riskerna.

3. Bifynd kan i vissa fall vervagas att rapporteras ifall férandringen kan orsaka allvarlig sjukdom hos
familjemedlem/sldkting. Den etiska bakgrunden till detta &r i stort densamma som under punkt 2, dven
om det i detta fall inte géller den undersokta patienten sjalv. Den lista pa situationer dar detta kan vara
aktuellt utgdér exempel, men inte en uttdmmande lista. Aven andra situationer skulle kunna motivera
att en forandring rapporteras och professionell bedémning behover goras i varje enskilt fall.
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4. Attinte rapportera dominanta bifynd som inte ar actionable kan motiveras av inte-skada-principen.
Genom att rapportera fynd for allvarlig sjukdom som inte ar actionable finns det risk att skapa oro utan
nagon medicinsk vinst for individen. Eftersom undersékningens syfte inte var att efterséka information
om det pavisade bifyndet skulle rapportering innebara att meddela individen icke efterfragad informa-
tion om sin framtida hélsa. Det kan diskuteras huruvida det skulle 6ka individens autonomi att rapport-
era dessa bifynd ifall den enskilda individen skulle énskar sddan information. Aven om det resone-
manget gors gallande skulle denna typ av informerat samtycke krdva en annan typ av pretest-
information/-vagledning dn vad som vanligen dr mojligt att erbjuda i klinisk praxis i dagslaget. Vi
bedomer sammantaget att nyttan av att rapporteras sadana fynd inte skulle 6vervéga de risker och
negativa konsekvenser som kan uppsta.

| konklusionen foreslas dven att recessiva heterozygota anlagsbararskap hos en enskild individ, som
upptackts som bifynd, vanligen inte rapporteras. Att som frisk person bara pa ett eller flera hetero-
zygota recessiva sjukdomsanlag ar mycket vanligt forekommande och &r vanligen inte férenat med
nagon paverkan pa halsan for individen som bar anlaget. Det finns dock en risk fér recessiv sjukdom
om den heterozygota bararen far barn. Hur stor denna risk ar beror pa flera faktorer, bl. a. anlagsbarar-
frekvensen i populationen. Vid lag anlagsbararfrekvens, vilket ar fallet for manga kanda gener kopplade
till recessiv sjukdom, ar vanligen dven risken att anlaget i framtiden ska orsaka sjukdom hos ett barn
lag. Att vid varje upptackt av recessivt anlag rapportera detta skulle riskera att orsaka oro hos valdigt
manga individer, med information som inte ar efterfragad. Med de resurser som finns i varden i dag
bed6ms det ej maojligt att garantera god och réattvis vard, genetisk vagledning och nédvandigt stod for
alla individer som skulle fa information om bararskap av recessiva anlag ifall dessa i samtliga fall skulle
rapporteras. Vi har ej heller i dagsldget resurser eller verksamheter som kan erbjuda vidare testning av
partner for alla dessa individer, ifall detta skulle 6nskas. Som varden &r uppbyggd skulle det ocksa
kunna leda till stora skillnader i prioriteringar och resurser mellan regionerna, vilket ytterligare kan
relateras till rattviseprincipen. Det maste dock beaktas att det finns omstandigheter som kan innebéra
att risken for recessiv sjukdom hos ett barn ar hogre, varvid rapportering av anlagsbararskap bor
Overvagas. Detta faller in under punkt 3 i konklusionen.

5. Ens.k. ”opt out”-rutin dar patienten i forvag gor ett aktivt val avseende om bifynd ska eller inte ska
rapporters medfor en teoretiskt 6kad autonomi, men bedéms i praktiken svart att genomfora. Det
bedéms mycket svart att tillse att varje patient har erhallit nédvandig information och vagledning for
att kunna genomféra ett informerat val avseende det breda spektrum av majliga bifynd som de flesta
genetiska analyser medfor. Daremot, om en patient aktivt meddelat att den inte dnskar nagon
information om annat dn det som ror den specifika indikationen fér undersdkningen ska dock detta
respekteras och noteras i patientens journal och svarsrapport.

Bakgrundsdokumentation, litteraturreferenser och enkatsvar presenteras i ett separat dokument, se
https://sfmg.se/pdfdokument/handlaggning-och-rapportering-av-bifynd-bakgrundsdokument-260305/.




