Allt storre mojligheter
att spara sjukdomsanlag

Genetisk information lagregleras?

och biokemisk teknik sparaka sjukdomar, dar anlagsbararna oftiiga former av cancer och Alzheimers

anlagsbéarare for mendelskhar hunnit bilda familj innan sjukdo-sjukdom, &r det vanligtvis inte mojligt
nedarvd sjukdom 6kar snabbt, och damen manifesterar sig, staller riskindivi-att medelst DNA-undersdkning med
med mojligheten att forutsdga om enlerna infor svara stallningstagandemagon storre sakerhet berakna hur stor
person kommer att insjukna i sjukdofo6r att kunna planera sina liv och pdisken ar att insjukna i sjukdomen, sévi-
men eller ej. Med presymtomatisk diabasta satt utnyttja den tid som ar kvatta det ej ar fraga om en specifik mono-
gnostik menas att man med stor saketnskar manga att fi veta huruvida de &ent nedarvd form av sjukdomen déar
het kan faststalla om nagon kommer atnlagsbarare och darmed I6per stor riskutationen &r kartlagd [5].

IVI Ojligheterna att med DNA-  Presymtomatisk diagnostik av dyli-sjukdomar, diabetes mellitus, vissa van-

insjukna senare i livet. for att insjukna senare. Manga véljer Prediktiva gentest for att identifiera
For vissa monogena, vanligtvis autodock att forbli i ovisshet. personer med anlag for att utveckla ar-
somalt recessivt arftliga metabola sjuk- betsrelaterade sjukdomar kan vara av
domar sésom fenylketonuri (PKU) Svara etiska intresse i samband med anstéllningar
finns efter metabolisk screening och 0Overvaganden for saval den arbetssokande som for ar-

presymtomatisk diagnostik i nyfddd- Den snabba utvecklingen inonmbetsgivaren. Informationen skulle kun-
hetsperioden effektiv forebyggande beDNA-forskningen och dess diagnostisna motivera arbetsgivaren att satsa re-

handling [1]. ka tillampningar kommer sannolikt attsurser for att forbattra arbetsmiljén och
_ _ _ snabbt 6ka efterfragan pa presymtomaitesluta amnen som utgor héalsorisker,
Presymtomatisk diagnostik tiska gentest. Vi kommer att stallas inmen informationen skulle ocksa kunna

kan ge vetskap svar att bara for manga svara etiska 6vervagandeamvandas for att i stéllet salla bort indi-

Presymtomatisk diagnostik av autogéallande presymtomatisk diagnostik avider som ar kansliga for miljofaktorn i
somalt dominant nedarvd hereditar kofriska individer i riskfamiljer, i risk- fraga.
loncancer med polypos, multipel endogrupper och i riskpopulationer [3, 4]. Medelst motsvarande prediktiva
krin neoplasi typ 1 och vissa andra moEn férutsattning for presymtomatiskgentest, med exklusiv férfoganderéatt
nogent nedarvda tumorformer mojlig-diagnostik ar att individen har sa godor individen av testresultaten, skulle
gor att anlagsbarare som loper stor rigkunskap om sjukdomen och sjalva tespersonen i frdga kunnata reda pa om det
for cancer identifieras och erbjuds reforfarandet att vederborande sjalv kaér nagra specifika arbetsmiljofaktorer
gelbundna kontroller och forebyggand®esluta sig om testning eller icke testaan inte tal samt bestamma den risk han
behandling for att forhindra en utveckning. ar beredd att utsatta sig for i arbetsmil-
ling av sjukdomen [2]. Séaval principen om genetisk intejon. Idag ar dock endast ett fatal gene-

Néar det galler presymtomatisk genegritet (dvs att den undersdkta individetiska faktorer kAnda som disponerar for
tisk diagnostik av svara, icke behandhar exklusiv ratt att forfoga 6ver infor-arbetsrelaterade sjukdomar.
lingsbara sjukdomar med ett progresnationen om sin arvsmassa) som prin- Detta kan komma att &ndras i en néara
sivt forlopp, som tex den autosomaltipen om sjalvbestammande (dvs badeamtid. Vi gar nu Gver i en fas dar enk-
dominant arftliga degenerativa hjarnfatten att fa veta att man har anlaget féa och robusta automatiska analyser gor
sjukdomen Huntingtons korea, blir vetsjukdomen och ratten att avstd fradet majligt att utfora allt fler analyser i
skapen om att man ar barare av sjulkamma vetande) ar centrala i dessa sa™
domsanlaget ofta svar. Motsvarandmanhang.
galler for en rad andra sent debuterande Vid presymtomatisk gentestning
progressiva mendelskt nedarvda sjulkravs goda resurser saval for laborat|| Medicinsk kommentar &r Lakartid-
domar, sdsom hereditara ataxier, arftigenetisk diagnostik som fér évrig ut{| ningens forum for signerade medi-
ga spinala muskelatrofier och polyneuredning av familjen, vilket bér inklude- gg‘;';ﬁézdgcere“gg’k?gﬁgg agcieiis"\",;}f
ropatier. ra ett gott omhéandertagande avseen|| komnar forslag om aktuella fragor
de psykologiska och sociala probler]| som bér tas upp i denna form. Vi vill
som kan uppkomma i samband med u dar a\(en féng_a in och belysa aktuella
redning och diagnostik [3]. medicinska ron presenterade annor-

Forfattare stades.
g Finns nagot i din specialitet att kom-
KARL-HENRIK GUSTAVSON ) Prediktiva gentest mentera? Ta kontakt med redaktio-
professor, med dr, avdelningen for i arbetslivet nen innan du borjar skriva for att und-
klinisk genetik, Akademiska barn- For komplext nedarvda s k multifak{| vika dubbelarbete!
sjukhuset, Uppsala. toriella sjukdomar, sasom kranskarlg
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ett enda pov till en lage kostnad [6].
Gentest & arbetssokande forke ar

betselaerade sjukdomarsdsom arfthi

ga deeneetiva newsjukdomay for-

hojd risk for hjatsjukdomay psykiska
sjukdomar oh familjar cancerskulle
ocksa kunna ara & intresse for en ar
betsgvare i syfte & ej anstalla en per
son som loper storgk &t drabbas & en

arftlig sjukdom.

Genetiska test dctillgang till den
information dessaer skulle o&sé kun
na awvandasaforsakingsbola. Ar det
ett framtidsscendo at den som visa
sig l6pa liten isk for en svar sjukdom
skulle fa betala en lag pemie medan
riskindividen far en hog mmie eller
blir utan féisaking?

En reglering

ar onskvard

Att resultden a genetiska under
sokningar kan leda till & en peson s&r
behandlas pargnd a sin genetiska
konstitution gor # en ieglering av verk-
samheten ar onskwdirl sjukvadssam
manhang maste egetiska undebk
ningar kunna gdas utan isk for miss
bruk av tredje man, sdsom ggumtva
arbetsgvare ot forsdkingsbolay. En
viktig integritets- ot etisk frag ar hur
man skddar den enskilde indiden i
dessa wseenden. Gmdregeln bor
sjalvfallet vara at registrering, lagring
och arvndning & genetisk inbrma
tion om indvider bor sk med peso
nens samtye od vara medicinskt me
tiverad

| Socialdpatementets ppmemora
»Genetisk intgritet — vem har ratt &
arvanda inbrmation fran genetiska un
desokningar?» [7] foeslas # genetis
ka undesokningar skall f& géas endast
av medicinska skal eller i samband me
medicinsk érskning Det skall inte ara
tillatet for tredje man & arvanda inbr-
mation som erhallits vid gnetisk un
dersokning Det skall inte heller tillatas
att fraga ndgn om \ederbdande g-
nomgatt ¢lika undesokningr. Gene
tisk informaion skall enligt forétt-
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Utvedlingen ar

DNA-basead

diagnostik ar e-
sande snbb ot den vaxan
de kiftan mellan gnetisk
diagnostik ob mojlighet till
behandling utgor ett etiskt
problem. Den moleKarge-
netiska érskningen lommer
att accentuea detta ytteli -
gare, men g@neerar oksa
de rya kunskaer ot tera-
pimdjligheter som ar néd
vandiga for at ratta till
denna obalans.

ningsfoslaget lagregleras. Séledes
skall det vid ansdkan om f#king
vara forbjudet & efterfrag eller aman
da gnetisk inbrmation eller esultdet
av genetisk undextkning som ror den
stkande

Att efterfracp slaktingurs eventuella
genetiskt betingde sjukdomar skall
ocksa \ara forbjudet.

En poposition lommer #& kunna fa
relagpas tksdagen i maj i ar

Hansyn till dvriga

familjemedlemmar

Ett viktigt forhallande som skiljer
genetisk inbrmation fran anda former
av information ar dt informaionen de
finitionsmassigt oksa lommer & be-
réra anda familjemedlemmar dt
slaktingar. Resultéen & genetiska un
dersokningr as en enskild peson gr
ofta indirekta uppysningar om vilka
andia medlemmanafamiljen od slék
ten som kanara pesumtva anlgshé
rare.

En utvidgad gnetisk dignostik i
dessadmiljer kan mang gangr moj
liggora saval tidig dignos som féa-
byggande behandling &deller gene
tisk informaion odch riskbedémning
Har maste hansyn till den enskildes in
tegritet vagas mot gttan for anda med
lemmar i fimiljen a at en tidig dignos
stalls. | pppositionen féeslas & Sock
alstyrelsen ob Staens medicinskt etis
ka rad far i uppdig at 6vervaga om,
och i s& &ll i vilka former, upps6kande
verksamhet skall fa betias i amiljen
och slakten i samband mecmgtiska
undesdkningar.

Gentest pa ban

Nar det galler ppsymtoméiska o
prediktiva gentest pa barsom ett led i
en genetisk kattdggning fnns mang
svam etiska ppblem at ta stallning till
[8]. Om det ar frdg om en alladig ge-
netisk sjukdom som kan ahba banet
och déar pesymtomésk tidig diggno
stik mojliggor efektiv behandlingt ex
vid den arftliga formen & 6gontumaoen
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retinodastom, ar foraldama i regel
stallforetradae for sitt ban. Fran 16-17
ars alder kan den uegfta goa bedom
ningar i medicinska fragy lika bra som
vuxna lekmén debdr i pincip ha sjalv
bestammande i dessa fodigdvs ett nej
skall respekteats &en om dettaddlide-
rar med foraldamas 6nskmal.

Nar det galler prsymtoméisk och
prediktiv anlegsbaardiagnostik &
arftliga ike behandlingsbar sjukde
mar med dbut i vuxen alder sasom
Huntingtons sjukdom, bontik uppsé
kande dignostik ej utféas foran tisk-
individen i familjen uppnatt vuen at
der, och gvetvis efter inbrmerat sam
tycke.

Ingen bor patvings inbrmaion om
sina sjukdomsantd

Endast
for svara sjukdomar
Det ar anglacet at DNA-basead
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tresse for de den kunska som kravs

om de olika aspektaa & DNA-base
rad genetisk dignostik: de &milje-

genetisk dignostik anands endast for utredningar som maste gas infér ur
attidentifiera anlag for mycket svdaut  dersokningama, bedomningn & ana
vedlingsmubbningar od sjukdomar lysresultden, de psy&logiska ot soct
Mojligheten at arvédnda denna teknik ala poblem som ofta uppmmer

awven for dignostik & lindriga arftliga

utvedlingsrubbningar ot sjukdomar
samt, i famtiden, kansk oksa menta
la och ande egenskaer har vékt oro. |

mana delstter i USA har antaletdm-

mersiellt tillgangliga pesymtoméska
och prediktiva genetiska test via prata

laboratorier odh mottaningar 6kd

markant.

Diagnostilen dar utfés ofta utan
adekwat beddmning aanaysresultaen
och deas implikdioner for den under
sokte ot dennesdmilj. Detta har for

anlett Naional Society of Genetic

Counselos i USA dt utarbeta detaljer
de iktlinjer [9].

| vart land har viyckligtvis undgatt
denna poblemdik tack vare dt ansa-
ret for o tillAmpningen as DNA-base
rad genetisk dignostik \anligtvis ale
gat avdelningama for Klinisk gnetik

Rasande

shabb utvedling

Utvedlingen av DNA-basead dia
gnostik ar asande st och den vax
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ande kyftan mellan gnetisk dignostik 10.Collins FS. Preparing health professionals

och mgjlighet till behandling utgér ett

etiskt poblem. Den moleldargenetis
ka forskningen lommer # accentuex
detta ytteligare, men gneerar oksa
de rya kunskaer ot telapimojligheter
som ar nodandiga for dt ratta till den
na obalans.

Med hansyn till & de gnetiskt be
tingade tillstanden har ckatakt, saval
absolut somelaivt sett, ar detastors-
ta vikt at de 6kade laven pa lakddaren
i dessa eseenden tillgdoses i utbild
ningen.

Det ar oksa viktigt at politiker och
andma beslutsittare inser # stoa vins

inom ramen for var allmanna halso-oc ter kan géas pa lang sikt i halso- ol

sjukvad.
Vid dessa edelningar finns det in

LAKARTIDNINGEN + VOLYM 95 « NR 19 + 1998

sjukvaden med hjalp\aden rya en
teknolagin [10].

for the genetic revolution. JAMA 1997;
278:1285-6.
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