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Genetiskt sjukdomspanorama

« Kromosomavvikelser 4-5/1000
* Monogena sjukdomar 40-80/1000
« Komplexa sjukdomar 600-700/1000
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Genetiskt sjukdomspanorama

. Autos X-link Y-link Mito Total

« Kand sekvens 11303 525 48 37 11914
« Kand sekv + fenotyp 349 30 0 0 379
* Fenot + mol bas 1998 186 2 26 2212
 Okanda 1463 129 4 0 1596
« Misstankt genetiska 1965 142 2 0 2109

« Total 17078 1013 56 63 18210




Genetiskt sjukdomspanorama

 Var 15 svensk kommer att vara i1 riskzonen
drabbas av en specifik arftlig sjukdom

* Varje person har 3 anhoriga

« 20 procent av befolkningen kommer att
vilja efterfraga genetisk vagledning i
nagon form nagon gang under livet

 Det motsvarar 300 000 boende 1 Sodra
Sjukvardsregionen




Genetiskt sjukdomspanorama

« Kompetensen att kanna igen och

handlagga genetiska fragestallningar |
sjukvarden ar begransad utanfor
specialiserade centra

« Utbildningen I klinisk genetik ar sparsam
inom saval grund som efterutbildning
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Mottagningar for genetisk vagledning
o Allman mottagning

o Neurogenetisk mottagning

o Onkogenetisk mottagning

o Kardiogenetikmottagning

Laboratorieutredningar
Konsultationer
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Analyser pa Genetiska Kliniken

Vilka analyser gors idag?

Medfddda sjukdomar Forvarvade sjukdomar
Prenatal diagnostik Diagnostik av
Postnatal diagnostik Barntumorer
kromosomanalyser Skelett och mjukdelstumorer
mutationsanalyser Leukem ier/Iymfo m
Mjukdelstumorer

Nya analyser som tillkommer
NGSpaneler for syndrom, NGSpaneler for

neurogenetiska sjukdomar tumor/leukemidiagnostik for
NIPT, Cystisk fibros mm Diagnos, prognos, be
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On Wednesday night the New England Journal of Medicine published a study
showing that a new, DNA-sequencing based blood test provides a dramatic
improvement in accuracy at screening for Down syndrome and a second,
deadly disorder. That could open up a $6 billion market to the biotechnology
companies that are already marketing these tests.
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Omfattning

» Solidarisk finansiering omfattar:
— Mottagningsbesok i 6ppen vard

* Inget remisskrav

— Viss onkogenetisk labverksamhet for
screening

— Labkostnader for familjeutredningar
— Uppfoljningsregister

-



Struktur

 Genetiska klintken
— Lakare

« 2 specialistlakare

— Genetiska vagledare

« 3,5 (onko, kardio, neuro, allméan)

— Verksamhetsregister OnkGenSyd

Kvalitets-, uppfdljnings, och forskningregister
» 1,0 registeransvarig

— Sekretariat
« 1.2 lakarsekreterare C‘
— Labutredningar i1 familj med kand mutation
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Struktur

— Labverksamhet

« Mutationsscreening for BRCA1 och BRCA2
 MMS och immunfluorscens for HNPCC

« Mutationsscreening for MLH1, MSH2 och MLHG6
« Mutationsscreening for FAP

« CDK2NA analyser vid malignt melanom

— Presymptomatiska labutredningar

— Allméan/Kardio/neuro grundutredningar omfattas inte
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1972

1980

1992

1993

2000

30-arig man noterar blodig avforing
Opereras i Kalmar for en rektal cancer, dor 1973

Ankan soker genetisk vagledning

19-arig student med “ont i magen”
Opereras i Vaxjo for en colon cancer

Tumor recidiv, dor pga sin sjukdom

Brodern och modern sOker genetisk vagledning
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Individer med mycket hog risk for cancer i familj med Lynch syndrom
fore prediktiv genetisk testning (jmf féregaende bild)

8

Pedigree: Mef Nilbert



Efter prediktiv genetisk testning (jmf foregaende bild): SKANE
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Kontroller = Prevention

« Ca 6000 i Sverige far arligen
tjocktarmscancer, av dem ar ca 600
arftliga.

* Med uppfoljningsprogam hittar man

tumorerna innan cancer
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Vinster vid presymptomatiska utredningar

 Minskad morbiditet och mortalitet bland
anlagsbarare

* Behov av kontroller av familjemedlemmar
som Inte ar mutationsbarare bortfaller

« Mindre opportunistiskt vardstkande
* Psykologisk vinst av att veta och vara

omhandertagen



Symtom/tecken forsta aret

- myoklon epilepsi (SME typ 1)
- anal afresi

- gomspalt

- Mikrocefali /kraniosynostosis
- syndaktyli

- atrium septum defekt

SKANE

Genetiska undersdokningar

- Kromosombandning

- FISH for del22g11-syndromet
- Subtelomer FISH-analys

Samtliga med normalt utfall
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«Sakrare prognostik ger battre klinisk
handlaggning

*Underlattar for familjen att fa stodresurser
Underlattar psykologisk bearbetning | familjen
-Aterupprepningsrisk kan beraknas

*M0@jligg0r ofta prenatal diagnostik vid nasta
graviditet




Par som funderar kring
fosterdiagnostik

Graviditet;ultraljudsmissbildning,
avvikande fostervattensanalys, risk
for arftlig sjukdom

Vuxen med 50% risk drabbas av
sent debuterande arftlig sjukdom

Syskon till sjuka
Andra slaktingar

Den som ar drabbad
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Utmaningar vid genetisk vagledning “™

* Tidpunkten

. “Angestgeneration”
 Falskt positiva/negativa
« Oklara fynd

» Forsakringar
* Meningsskiljaktigheter paret emellan
 Hur langt ska vi ga




Genetisk vagledning e
* Diagnos
* Riskuppskattning

* Informationsformedling

 "Non-directivhess”, men latt att icke verbalt
kommunicera asikt

* Inget fel/ratt
 Fallgropar- (fel diagnos, penetrans,

expressivitet) C‘



 Viktigaste syftet ar att hjalpa personer eller
familjer att forsta eller utharda genetisk

sjukdom, inte minska forekomsten av
denna
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Uppgiftsskydd

Radsla for missbruk och att tredje part far
tillgang till information

Radsla for diskriminering

Sekretess ar en grundlaggande rattighet

Den enskilde har bade ratt att fa veta och

att inte behdva veta
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REGERINGSKAMNSLIET . . . o oo =
Genetisk integritet m.m.
Prop. 2005/06:64
Utgiven: 18 januari 2006
: Proposition
P : Lagstifi
Avsiindare: Socialdepartementet
1 2
Ladda ner Steg 4:
") Genetisk integritet Del 1 (t.o.m. kap. 17) (pdf 1,5 MB) Eﬂ il
") Genetisk integritet m.m. Del 2 (bilagor) (pdf 725 kB) forslag t
eller lag:
Lis mer
Sammanfattning proposit
I propositionen foreslas en ny lag om genetisk integritet m.m. Den nva lagen skall vara en samlad lag for
genetisk undersékning och information inom héilso- och sjukvarden och medicinsk forskning samt RELATE
genterapi m.m. Den skall dven reglera befrukining utanfér kroppen och insemination. Lagen skall ersitta  aoric
lagen (1991:114) om anvindning av viss genteknik vid allménna hédlsoundersékningar, lagen (1991:115) om e iligergac.

atgdrder 1 forsknings- eller behandlingssyfte med dgg fran ménniska, lagen (1984:1140) om insemination

nrh lacan MafR-—1 11 nm hefrmldnine ntanfir kronnen Kammersializearine av himanhinlacizlt matarial
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Skillnader

Sjukvarden ar individinriktad

Ditt problem &r nagot som bara angar Dig och Din
doktor

Doktorns utredningar angar bara Dig

Genetiken ar individ- och familjeinriktad

Ditt problem &r nagot som orsakas av nagot som
finns | Din slakt

Doktorns utredningar och dess resultat ar en

angelagenhet for familjen C‘
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Verksamheten

* Mottagningsverksamhet

— Onkogenetik ca 800 besok
— Allman mott ca 350 besok
— Neuromott
— Kardiomott

« Konsultverksamhet
— Ca 600 konsultremisser
— Telefonkontakter med allméanhet och kollegor
« Utbildningsverksamhet
— Patientinformationer/patientorganisationer
— Vardinformationsblad
— Vardprogramarbete HNPCC/HBOC/pancreascancer/Li-Fraumeni
— Natverksmoten

— Konferenser/seminarier
onkologi/pediatrik/obstetrik/neurologi/kardiologi/endokrinologi

RMC (reproduktions medicinskt centrum
* Minnesmottagning
* Neurorond
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Kardiogenetikmottagning SKANE
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Kostnader

C. Kostnader personal Utfall 2014 Budget 2015 Utfall 2015

tkr

A. Intékter produktion 3958 4236 5254
B. Intékter dvrigt 9 558 9 819 9872
C. Kostnader personal -4 661 -5204 -7 222
D. Kostnader produktion -5 606 -7 309 -7 363
E. Kostnader 6vrigt -1 085 -1498 -497

Resultat 2163 44 44




Genetiska kostnader

”Once In life time”

« Familjeutredningar ca 8000 kr/patient
— Vagledning vid kand sjukdom
« “vanliga tillstand” >1/10000 ca 500 sjukdomar
« "sallsynta tillstand”
 "folksjukdomar” cs 5% av dem med symptom
— Syndromologi

« Labutredningar 2000 — 10000kr/analys

Men familjen kommer tillbaka i nasta gener
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Kompetensforsorjning

Totalt 11 lakare

7 fodda 60-talet (pension inom ca 1-15 ar)
2 fodda 70-talet

1 fodd 80-talet

Senaste ST-utbildning tog 10 ar

Senaste 10-ars period 1 ST inom Klinisk

genetik C] ;







