Valja bland befruktade &4gg — forebygga allvarliga sjukdomar

Filmen visar var vardag pa Genetiska kliniken
40 & av understkningar av fosterceller har tagit oss

fran kromosomanalys
o till DNA-sekvensering,

fran cellodling av fostervattenceller

o till studier av fritt foster-DNA fran den gravida kvinnans blod,

fran att kunna understka for nagra fa séllsynta sjukdomar
o till att kunna analysera hela fostrets arvsmassa,
fran att varainriktad pa abort av ett foster med ett oonskat sjukdomsanlag

o till att valja ut ett embryo som saknar det odnskade anlaget och darmed kunna
undvika abort.

De tekniker vi vanligtvis anvander for att studera fostrets arvsmassa ar fortfarande
huvudsakligen invasiva, dvs. vi maste ta ett prov direkt fran fostret, antingen som ett

moderkaksprov, eller som ett fostervattenprov.

Preimplantatorisk analys av embryon, PGD, dvs. dar man efter provrorsbefruktning fran ett
embryo som bestdr av cirka étta celler tar ut en cell for analys, kan anvandas for
sjukdomstillstand som &r férenliga med svéra handikapp och tillampningen & som enda
fosterdiagnostiska metod reglerad i lag. Till detta kommer att metoden inte passar alla par, ar
tekniskt omstandlig, och férenad med en del obehag for kvinnan samtidigt som man inte kan
garantera att man i slutandan far ett barn varfor den anvands restriktivt. For nérvarande
skickas patienter fran Sodra sjukvardsregionen till Karolinska universitetssjukhuset for PGD,
men vi genomfor en undersdkning om majligheterna att utfora dessai egen regi.

Vi har lange kéant till att det finns celler fran fostret i den gravida kvinnans blodomlopp.
Problemet har varit att de kan finnas kvar |angt efter att barnet ar fott varfor kunskapen inte
kunnat anvandas for fosterdiagnostik. Vi vet ocksa att det ocksa finns fritt foster-DNA i den
gravida kvinnans blodomlopp. Detta bryts snabbt ner sa det kan bara komma fran den aktuella

graviditeten, och kan isoleras och anvandas for genetisk analys.

Vi kan sdledes idag ta ett blodprov fran den gravida kvinnan redan i den sjunde
graviditetsveckan och fran dettaisolera det foster-DNA som finns fritt i hennes cirkulation. |

sjukvarden kan tekniken idag bara anvandas for att diagnostisera nagra enstaka
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sjukdomstillstand hos fostret, men utvecklingen gar snabbt och allt talar for att tekniken inom
nagra & kommer att finnastillganglig som alternativ till dagens invasiva metoder. Detta
kommer i sin tur att innebéra en dkad tillganglighet for fosterdiagnostik, |agre kostnader, och
mindre behov av den offentliga halso- och sukvardens tjanster. Tillsammans med

molekyl arteknol ogiska framsteg kommer det inom nagra ar att bli mojligt att analysera for
manga genetiska forandringar samtidigt, aven da det inte finns nagon kand genetisk riskfaktor

i familjen, en prenatal genetisk screening.

Tiden har &r for kort for att gain pa detaljer, alla dessa nya mojligheter stéller krav paossala,
bade pa allméanheten och pa halso- och sjukvardens medarbetare, for att 1ara oss forsta och for

att kunna hantera dessa majligheter.

Det teknologiskaimperativet ” Jag kan alltsa skall jag” maste ersttas av ett mera nyanserat
och reflekterande ” Varfor skall jag?” eller ” Jag skall kanske inte” nar man diskuterar om
och vad man skall tareda pa om det of 6dda barnet.

Aven om lagstiftaren och den offentliga varden stter granser for vad som &r tillétet eller skall
ingdi och bekostas inom det allmanna valfardssystemet sa & kunskapen fri och kan tillampas
utanfor lagstiftarens och halso- och sjukvardens mandat. Snart & kunskapen om fostrets
genetiska konstitution bara ett blodprov i gunde graviditetsveckan och ett par
knapptryckningar pa smartphonen borta; provet kan skickas for analys var som helst i véarlden.

Vi & inte dar an i praktiken, teknikerna finns, men maste utvecklas och valideras innan man
kan tadem i kliniskt bruk, men om fem & kommer det med stor sannolikhet att borja bli
mojligt. Risken finns att alltfor mycket kommer att fokuseras omkring betydelsen av var
genetiska uppsattning och att man glommer bort att uttrycken av vara arvsanlag helatiden
béde paverkar varandra och paverkas av omgivningen, fran det att embryot ar anlagt till att vi
blir gamla och att samverkan mellan véra genetiska forutsattningar och den omvarld vi lever i

& det som formar vem vi ar och vad vi blir.

For att citera John Lennon - "Livet & vad som hénder oss nér vi lever det” — det géller ocksa
for framtiden. Vad har vi for rétt att veta om vart ofodda barn sddant som det kanske inte 5av
vill veta? Generna betyder inte allt; de utgor basen pa vilket livet modelleras, och det kan se
olika ut. Darfor sager var genetiska uppsattning lant ifran allt om vad som det kommer att bli

av 0ss under vart liv.

Vi méste reflektera dver de framtida méjligheternatill fosterdiagnostik for att kunnaforhala
osstill dem som till all annan ny teknik. Lt oss utforska det okanda for att béttre forsta nuet,
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men tillampa kunskaperna med omtanke och férnuft. For att inte ga fel maste vi satsa pa att
Oka medvetenheten i samhéllet och inom professionen om de kunskapsutmaningar och

begransningar som aven kommer finnas vid morgondagens majligheter till fosterdiagnostik.

Vi maste ocksa skapa drégliga forhallanden for dem som véljer att avsta fran fosterdiagnostik.
Vi maste kommaihag att i de allraflestafall dar det blir aktuellt finns redan en person, barn
eller vuxen med ett svart arftligt handikapp. Dessa familjer ar ofta missforstadda och daligt
seddai halso- och sukvéarden just pa grund av sin sdllsynthet. Sallsyntheten leder till en
okunskap bade i hdlso- och sjukvéarden och inom socialtjansten vilket leder till att dessa
familjer har manga vardkontakter. En kartlaggning som Sallsynta diagnoser, en
paraplyorganisation for ett 30-tal diagnosgrupper, gjort visar att man kan behéva galv halla
ordning pa upp till 40 olikainstanser; nagon samordning av insatser finnsinte, och
okunskapen om sjukdomstillstandet leder till att patienten eller fordldrarna 5jalva maste agera
experter och guide vardgivarna. Idag kanner vi till ca 6000 arftligatillstand forenade med
olika former av funktionshinder och handikapp, och antalet okar med ett 10-tal varje vecka,
allt fran missbildningssyndrom som upptécks vid forelsen och sjukdomar med debut under
barnadren till plétslig dod, cancersjukdomar som drabbar mitt i livet, och tidigt debuterande
demenssjukdomar. Allt fleraav dessatillstand kan vi intervenera mot, genom
fosterdiagnostik, medicinska behandlingar eller Gvervakningsprogram.

Aven om sillsyntheten i sig &r ett dilemma sa maste vi kommaihag att tillsammans blir
séllsyntheten vanlig. Man kan forvanta sig att minst fem procent av oss ndgon gang under
livet kommer att drabbas av en 5ukdom, huvudsakligen darfor att vi ha en genetisk
predisposition. Till detta kommer alla de genetiska riskfaktorer som vi far kad kunskap om
och dar vi idag uppskattar att tvé- tredjedelar av all sjuklighet har ett sddant bidrag.

Séllsynthetens dilemma &r liknande i hela vastvarlden vilket foranlett initiativ pd EU-niva dar
man i juni 2009 kom med rekommendationer till medlemsstaterna att forbéttra kunskapen om
de sidllsynta sjudomarna, och detta skall varaimplementerat fore utgangen av 2013.
Regeringen har darfor gett Socialstyrelsen i uppdrag att ta fram en strategi och man har aven
upphandlat en funktion, Nationella funktionen for séllsynta diagnoser, NFSD; som &r kopplad
till Agrenska stiftelsen i Géteborg, som skall ansvara fér samordningen. For nérvarande pagér
ett kartlaggningsarbete 6ver vilkaresurser som finnsi landet for personer med séllsynta
diagnoser for att gora kunskapen om dessa mera synliga. Stockholm och Vasta Gétaland har
redan avsatt resurser och startat upp centrum for Sallsynta diagnoser for att forbattra vard och

omsorg for dessa personer. Sannolikt kommer detta att innebéra besparingar for samhéllet da
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riktade insatser kan séttas in snabbare och man darmed undviker ontdiga undersokningar,

opportunt vardsokande och vardskador pa grund av for sent insatta eller felaktiga dtgarder.
Genom att kunna erbjuda en god vérd och omsorg kan familjer faett verkligt val och vaga
avsta fran fosterdiagnostik och vagatarisken att foda ett barn med funktionshinder.
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