INGEN SKALL STRAFFAS
FOR SINA ANLAG

Genetisk information bor skyddas i lag

Med vaxande kunskap om
arftligafaktorersbetydelse for
sukdom fdljer att man paolika
sitt kan identifierafriska per so-
ner som har en forhojd risk att
senarei livet drabbasav en viss
akomma. Samhaéllet maste ge-
nom lagstiftning skydda indivi-
den sa att de genetiska for utsétt-
ningarnainteleder till sarbe-
handling vare sig ekonomiskt el-
ler i varden.

Att ingen far diskrimineras
pagrund av kon, ras, hudfarg
eller etniskt ursprung ar en
grundlagsfast princip, och den
betyder att i vart land skall man
intestraffasfor att man har
»fel» foraldrar. Naturligtvis
skall vi inte heller diskriminera
per soner som kan forvantasbli
sukapagrund av sin harkomst.

Helavart liv styrs av medfodda arft-
ligaanlag, som vi fick vid befruktning-
en. Den genetiskt betingade normalva-
riationen for olikaegenskaper & enorm.
Denna mangfald & en viktig biologisk
resurs som ger ménskligheten férmaga
att anpassa sig till nya okénda omgiv-
ningar. Men mangfaldens baksida &r de
arftliga sukdomarna, som drabbar alla
organ och som kan debuterai allaaldrar.

Pasenaretid har mgjligheten till an-
lagstestning for arftligasjukdomar upp-
mérksammats, och i flera lander har
man genom lagstiftningen reglerat an-
vandningen av sadanatest i forsakrings-
sammanhang och vid anstélining. 1dag
sker visserligen inte nagon diskrimine-
ring av anlagsbérarefor arftliga sjukdo-
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mar, men vi efterlyser anda en lagstift-
ning &en i vart land som forbjuder ar-
betsgivare och forsékringsbolag att ta
del av eller sérbehandlafriskaindivider
pagrund av deras arvsanlag.

Arftliga sjukdomar

allt »vanligare»

Under 1900-talet har arftligasjukdo-
mar fatt en storre betydelsei §ukdoms-
panoramat genom att man har |ért sig att
behandlaoch forebyggainfektionssjuk-
domar,vilkatidigarevar en vanlig orsak
till allvarlig sukdom och dod i unga ar.
Den 6kade kunskapen om genetik har
ocksa visat att manga vanliga sjukdo-
mar med debut senarei livet har en arft-
lig komponent. Arftlighetsmekanis-
mernavarierar, men pasenaredr har fle-
ravanligatillstand visat sig varamono-
gent neddrvda. Nyligen har gener iden-
tifierats for flera autosomalt dominant
nedarvda sjukdomar med debut i vuxen
dder. Dit hor gener for Alzheimers
sukdom, Mb Huntington, vissa typer
av diabetes, Marfans syndrom liksom
olika typer av cancer, t ex i colon, liv-
moder, brost och ovarier.

Alla bar anlag fér monogent

arftliga sjukdomar

Med relativt enkla berékningar kan
man visa att ala manniskor bar pa en
handfull ovanliga autosomalt recessiva
anlag. Eftersom dessa anlag inte ger
symtom om de inte finns i dubbel upp-
sdttning har de liten praktisk betydelse
—ommaninterakar skaffabarn med nd
gon som bar ssmmaanlag. Dettaforhal-
lande forklarar varfor sléktgifte ar for-
knippat med en Okad risk for skadade
barn och varfor befolkningar som fran
genetisk synpunkt utgor isolat oftare &n
andradrabbas av vissa 5jukdomar. Som
exempel kan ndmnas att vissarecessiva
sukdomar &r relativt vanligai mellan-
Ostern dér slaktgifte &r tradition eller att
man talar om finska sjukdomar.

Aven nér det galler kdnsbundnatill-
sténd kan det forekomma friska anlags-
barande kvinnor. For autosomalt domi-
nantasjukdomar med tidig debut &r fris-
ka anlagshérare ovanliga, eftersom an-
lagen tidigt visar sigi §ukdom. Manga
vanligatillstand med sen debut kan ock-
sS4 drvas autosomalt dominant, och fris-
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ka anlagsbérare riskerar att drabbas se-
narei livet. Vi talar nu inte langre om
ovanliga sukdomar. Man har t ex be-
réknat att anlag for arftlig coloncancer
finns hos 0,5 procent av befolkningen i
véastvérlden, och av dessakommer ca90
procent att ingukna[1].

Risken varierar

kontinuerligt

Manga egenskaper (kroppslangd,
hudférg, fysisk och intellektuell presta-
tionsformaga) varierar kontinuerligt. Pa
samma sétt varierar risken for vanliga
sukdomar (hjéart—kéarlsukdomar, dia-
betes och cancer) kontinuerligt i befolk-
ningen. For alla dessa sjukdomar finns
extremformer som uppvisar monogen
nedarvning, men de flesta ligger nor-
malférdelade pa en skala,

Om man forsoker uppskatta risken
for ett sent debuterande tillstand som
cancer, inser man att den ber&knaderis-
kenvarierar sdval beroende pabiologis-
ka faktorer som pa vilken information
som & tillganglig. Livstidsrisken for
brostcancer for svenska kvinnor &r ca
10 procent [2]. Om kvinnan har flera
déktingar med sjukdomen Okar risken,
eftersom denna anrikning kan orsakas
av att en mutation i en nyckelgen fore-
kommer i hennes sl&kt. Beroende pa
saktforhdllanden och debutdlder kan
man berékna en individuell risk som
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ligger i intervallet upp till 40 procent.
Dérav foljer att kvinnor som inte har
négra néra saktingar med sjukdomen
har en l&gre risk dn 10 procent. Bara
kunskapen om vilka sukdomar néra
dléktingar har haft gor att den individu-
ellarisken kan variera avsevart.

Dessutom finnsdet en flytande 6ver-
gang av arftliga komponenters betydel-
se for de viktiga folksukdomarna. Hos
vissa patienter forklaras sukdomen av
en mutation i en gen, men i andra fall
samverkar flera gener med miljofakto-
rer.

For diabetes kan en mutation i insu-
lingenen orsakatyp 2-diabetes. Det sto-
raflertalet av patienternamed typ 2-dia-
betes har dock inte denna forandring,
aven om érftliga faktorer &r av stor be-
tydelse. Man har visat att fleraolikage-
ner kan bidratill utvecklingen av diabe-
tes, men dartill utgor livsforingen en av-
gorande riskfaktor. Samma forhallande
gdler for hjart—karlsukdomar och en
rad andra tillstand med sen debut dar
arftligafaktorer &r viktiga.

Genetisk information

paverkar inte villkoren

Forsakringssystemet fordelar kost-
naderna for enstaka suka individer pa
ett storre kollektiv. Den allménna sjuk-
vardsforsakringen fordelar vérdkostna-
dernafdr dem som behover vérd pahela
befolkningen. Privata, dvs frivilliga
sjuk- och livforsakringar, bygger pa att
man bildar ett kollektiv som gemensamt
delar pakostnadernafor demi kollekti-
vet som senare insjuknar. FOrsakrings-
bolagen skiljer pa olika medlemmar i
kollektivet och |ater dem som har stor
risk betalamer an de som har [&grerisk
att inguknaeller avlida.

Arftligasjukdomar sérbehandlas na-
turligtvis inte av det allménna forsak-
ringssystemet, och hittills har de priva-
ta forsdkringsbolagen i regel inte tagit
hansyn till om en frisk person har en
Okad risk for en arftlig sukdom. Man
frégar i vissafall efter ukdomar i slak-
ten men & medveten om att dessa upp-
gifter & osékra. Det har hittills néstan
aldrig paverkat villkoren om négon har
haft néra daktingar med en alvarlig
sukdom.

Vi tycker att det & viktigt att man
aven i fortsattningen avstar fran att dis-
kriminerapabasis av genetisk informa-
tion, eftersom vi tycker det &r principi-
ellt fel att sirbehandla personer pa
grund av deras harkomst.

Som vi har visat ovan har man med
mycket enkla medel kunnat identifiera
riskgrupper som har en dkad risk (upp
till 50 procent) fér en arftlig sukdom.
Med anlagstestning kan dennariski vis-
safall modifieras. Den som har manga
néra slaktingar med cancer kan ha 40
procentsrisk for §ukdomen. Ett anlags-
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Slaktanamnesen &r det enklaste och
mest effektiva redskapet for identifiering
av individer med foérhéjd risk for sjukdom.

test kan da modifiera siffran till nastan
O eller 80 procentsrisk, vilket naturligt-
vis paverkar omhéandertagandet [3].
Men eftersom man inte vet nér eller om
den som har hog risk verkligen kommer
att ingukna anser vi att det inte bor pa-
verka individens villkor for en forsak-
ring. Man riskerar namligen att stélla
personer i en onddig valsituation, dar
anlagstestningens medicinska vérde,
dvs en mycket kostnadseffektiv fore-
byggande atgard, skall vagas mot att
forsakringsskyddet riskeras med ett
test.

Aven andra faktorer

har betydelse

Vi vill framhdllaatt utdver genetiska
faktorer har @&en omgivningsfaktorer
stor betydelse for manga sjukdomar.
T ex kan livshotande bl 6dningar drabba
den som har en arftligt betingad koagu-
lationsrubbning, men samma sjukdom
kan orsakas av mediciner eller medici-
ner i kombination med arftligafaktorer.
Sjukdomarnager sammaskador oavsett
mekanismen, och slumpfaktorer spelar
stor roll. Darfér bor 5jukdomen behand-
las lika fran forsakringssynpunkt oav-
sett uppkomstmekanismen.

Likasa kan den som kanner till sin
slakt eller har genomgatt ett test som av-
déjar den arftliga bendgenheten vara
samre stéld fran forsakringssynpunkt
an den som inte letar efter vad slékting-
arna har haft for sjukdomar. Om man
ser arvet som en faktor slar det mycket
olikamellan individer med samma arft-

ligt betingade forutséttningar men med
olikamiljobetingad risk.

Information om arvet

kan férebygga sjukdom

Slaktanamnesen &r det enklaste och
mest effektiva redskapet for identifie-
ring av individer med forhojd risk for
gukdom. Genom att man har identifie-
rat ett stort antal sjukdomsgener har
mdjligheternatill DNA-baserad anlags-
testning Okat. Detta skérper riskberak-
ningen och klassificerar individernai de
med mycket forhojd risk och de med
normal risk.

Testning for att faststéllaom enindi-
vid har forhojd risk for en sukdom pa
grund av arftliga faktorer & dock inte
nytt. Det & inte heller beroende av
DNA-teknik. | familjer med malignt
melanom genomfors screening-under-
sokningar for att identifiera anlagsbé-
rarna innan ett naevus blir malignt.
»Testet» innebér en hudinspektion som
& badetillforlitlig och effektiv frén fo-
rebyggande synpunkt. Familjer med co-
lonpolypos har sedan decennier erbju-
dits endoskopier for att identifiera an-
lagsbérare. | bada dessa fall &r »testet»
ett effektivt forebyggande medel.

Tillférlitligheten hos dessa »test»
varierar naturligtvis med aldern. Om en
10-&ring inte uppvisar tecken pa poly-
pos har den ursprungliga risken for co-
loncancer (50 procent) inte paverkats
namnvart. Om man skoperar en 30-
&ring betyder avsaknad av polyper en
risk pa <10 procent for coloncancer
medan forekomst av polyper betyder att
risken &r nastan 100 procent [4].

Dessatest & baranagraav dem som

ana



ingdr i vardagssjukvarden och somidag
inte paverkar forsakringsskyddet. And-
ra »genetiska» test & blodprov som
med biokemiska metoder identifierar
forandringar i blodlipider, koagula-
tionsférmagan, insulinsvar, audiogram
och dgonundersokningar etc och som
pa samma sétt kan anvandas for att till-
skriva en individ en viss risk for att i
framtiden drabbas av en alvarligare
s ukdom orsakad av arftligakomponen-
ter. Alladessatest gorspaindivider med
en familj som foranleder misstanke om
arftlig sukdom och dér testet ger en
fingervisning (risksiffra) om huruvida
individen kommer att inguknaeller g.
Testet anger inte att eller nér ing uknan-
det sker, men det ger méjlighet till rik-
tade forebyggande &garder mot cancer,
diabetes, hjart—kérlsukdom etc.

Genetiskatest erbjuds och anvandsi
rutingukvarden, och forsakringsbran-
schen har lart sig att levamed dem. Mo-
tivet fér individen &r att forebyggasjuk-
dom, och det & bra for individen och
samhéllet om testen kan goras utan att
den testade riskerar att diskrimineras
beroende pa utfallet.

Varna om den allménna

sjukvardsforsakringen

En av de mest skrammande fram-
tidsvisioner som debatten om anlagstest
pekar pa ar den om hur samhéllet kom-
mer att se ut om finansieringen av §juk-
varden 6verforstill privataférsakringar.
Om forsakringskollektivet har svart att
accepteraatt friskaindivider med sjuka
forddrar f&r samma skydd som andra,
hur kommer man da att behandla dem
som & sjukaredan fran fodseln?

Just &rftliga sukdomar stéller extra
storakrav pa solidaritet fran samhallets
sida, eftersom de ofta drabbar barn och
unga. Ett systemsomdeti USA, dér su-
ka individer med storst behov av vard
blir utforsdkradefor att derasforsdkring
ger begrénsad vardnivaeller inte omfat-
tar redan existerande jukdomar, strider
mot grundléggande vérderingar i vart
samhdalle. Otaliga exempe fran andra
lander visar att privata §ukvardsforsa-
kringssystem drabbar de svagaste i
samhéllet, de som far en svar sukdom
redan i barndomen.

Ingen sarbehandling

Vi vill med dettainl agg framhéllaatt
arvet som orsak till §ukdom inte &r n&
gon ny foreteelse, att den traditionella
sl&ktanamnesen fortfarande &r det mest
effektiva séttet att identifiera personer
med forhojd risk for en vissarftlig g uk-
dom och att test som avsl6jar anlag for
arftligagukdomar har funnitslénge.

Forsakringsbranschen har hittillsav-
stétt fran att tahansyn till dessamajlig-
heter till diskriminering. Vi vill perma-
nenta detta forhallande eftersom vi me-
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nar att det &r osolidariskt och oetiskt att
patienter med &rftliga sjukdomar skall
ha sdmre mojligheter till forsakrings-
skydd &n andra, dvs vi anser att friska
personer inte skall »bestraffas» for sina
anlag.

Man maste beakta att just dessa fa-
miljer med sent debuterande &rftliga
sukdomar har det stérsta behovet av
forsakringsskydd. | slékter med Hun-
tingtons sukdom, érftlig cancer eller
Marfans syndrom rycksen forélder inte
sdlan bort i 40-50- arsdldern, varvid en
tung forsorjningsbordafaller paden ef-
terlevande. Vi efterlyser déarfor en lag-
stiftning som tvingar det storre (friska-
re) forsakringskollektivet att solidarise-
rasig med denna utsatta grupp.

Dessutom har vi i ovanstaende pekat
paatt sddan diskriminering &r ineffektiv
och inexakt fran forsakringssynpunkt.
Med andra ord, en frisk anlagsbérare
skall inte behandl as annorlunda én and-
rafriskaindivider. | stéllet vill vi fram-
halla att anlagstest &r av stor vikt for att
forebygga sukdom. Om forsakrings-
branschen diskriminerar med ledning
av testresultat stélls den enskilde infor
en konflikt — Skall jag genomgé ett test
som gor nyttafor mig men som kan kos-
tamina anhorigas efterlevandeskydd?

Som vi ser det fordras en lagstift-
ning som skyddar den genetiska infor-
mationen s att ingen sérbehandlas pa
grund av risken for en framtida arftlig
siukdom. Ingen skall kunna tvingas att
genomga ett anlagstest, varken pa ar-
betsgivares eller forsakringsbolags ini-
tiativ. Inte heller skall nagon tvingas
roja information om sina déktingars
sukdomar eller resultat av anlagstest.
Detta ar en solidaritetsfréga dar forsak-
ringskollektivets intressen véger léttare
an individens integritet och behovet av
forebyggande sjukvard av arftligasjuk-
domar.
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Sartryck av serien om

VALD

och

AGGRESSIVITET

Manga manniskor uppfattar
valdet som en av de storsta
halsoriskerna. Valdet mo-
ter lakare fran olika specia-
liteter pa skilda nivaer inom
varden. Det kan ocksa
drabba dem sjalva.

Under 1994-95 publicera-
de Lakartidningen 26 artik-
lar som tillsammans gav ett
brett medicinskt perspektiv
pa amnet vald och aggres-
sivitet. De har nu samlats i
ett 84-sidigt hafte som kan
bestallas med kupongen
nedan.

Pris 95 kronor. Vid 11-50
ex 95 kronor, vid hdgre upp-
lagor 80 kronor/exemplar.
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