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Anlagsbarartest hos vuxna
kan forhindra sjukdomsfall

[MNagon egentlig genetisk screening hos vuxna féorekommer
inte i Sverige. Det som finns ar riktade undersékningar for att
faststélla diagnoser eller risker for framtida sjukdom i vissa
familjer. Att genetisk undersokning ar méjlig for vuxna inne-
bér i princip ocksa att det &r mojligt med prenatal eller peri-
natal diagnostik for samma sjukdom. Detta efterfragas sédllan
idag.

Det som forekommer &r screening av sjukdomsgener hos
vuxna med en viss sjukdom, och om man identifierat en mu-
tation kan familjemedlemmar erbjudas presymtomatisk an-
lagsbdrartestning. Genetisk testning erbjuds for att minska
oro for sjukdom och for att minska morbiditet och mortalitet
i den aktuella sjukdomen. Ténkbara nackdelar med att erbju-
da presymtomatisk testning dr eventuella kort- och langsikti-
ga psykosociala konsekvenser samt negativa socioekonomis-
ka konsekvenser, till exempel att en anlagsbarare diskrimine-
ras i ett forsakringsarende [1].

Ett anlagsbérartest gors som regel vid en genetisk mottag-
ning, och enligt noggrant utformade regler som innebar ett be-
sok for information fore testet, test, analys, ett aterbesok for
information om svaret, konsekvenser och mgjlig prevention.
Nagon typ av uppfoljande kontakt efter testet ar ocksa vanligt,
vilket kan ske per telefon, genom é&terbesok eller kontakt i
form av en enkét. Antalet anlagsbarartest uppgar idag till cir-
ka 1 000 per ar i landet, och det giller fraimst DNA-analyser.

Aktuella sjukdomar och prevention

De sjukdomar som &r aktuella for testning &r framfor allt neu-
rodegenerativa sjukdomar, som Huntingtons korea, och &rft-
liga cancersyndrom [2, 3], som familjér brost- och tarmcan-
cer. Arftlighetsgangen ir oftast autosomalt dominant, vilket
innebdr att risken for barn till sjuka individer att vara anlags-
bérare, dr 50 procent. Det betyder ocksa att ndr man testar
manga individer kommer hilften att vara bérare och hélften
att vara icke-bdrare. Konsekvenserna, det vill sidga risken for
framtida sjukdom, beror pa penetransen. Nedsatt penetrans
betyder att inte alla barare insjuknar. Vid till exempel Hun-
tingtons korea, som har full penetrans, kommer alla barare att
insjukna.

Vid érftlig icke-polypos koloncancer (Lynchs syndrom)
kommer 70 procent av alla bérare att insjukna eftersom pene-
transen 4r nedsatt. Risken for insjuknande paverkas ocksa av
eventuell forebyggande atgird. Eftersom det finns prevention
att erbjuda (koloskopi med polypektomi), vilket minskar ris-
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ken avsevért, kommer ndstan ingen kidnd barare med Lynchs
syndrom att f4 koloncancer. Vid familjar kolonpolypos ér pe-
netransen hog; alla skulle insjukna utan prevention. Idag ope-
reras anlagsbararna med kolektomi och insjuknar dérfor inte
i tarmcancer.

En annan sak att beakta ar olika konsekvenser av ett test-
svar; en genetisk fordandring kan uppvisa heterogenitet — det
vill sdga ge risk for olika sjukdomar med olika penetrans. |
praktiken innebdr detta att till exempel en kvinnlig barare av
en medfodd mutation i brostcancergenen BRCA1 har 50-80
procents risk for brostcancer och 20-60 procents risk for ova-
rialcancer.

Uppfdljningen av tio ars test for Huntingtons korea visar
att cirka 20 procent av riskindividerna har 6nskat genomga
test. Vid denna sjukdom finns for nirvarande ingen preven-
tion eller behandling att erbjuda.

Sammanfattningsvis har fa allvarliga biverkningar, sdsom
suicid, rapporterats pa kort sikt vid anlagsbarartest. Vid de
arftliga cancersyndromen finns i de flesta fall prevention att
erbjuda. Anlagsbarartest efterfragas i storre utstrickning, och
en uppfoéljande studie av patienter som genomgatt anlagsba-
rartest for cancer vid Karolinska sjukhuset visar att upplevd
angest och depression inte skiljer sig fran normalbefolkning-
en [opubl data]. Studien omfattar ett &r fran och med prov-
tagningssituationen.
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