Till statsradet och chefen for
Socialdepartementet

Genom beslut den 8 mars 2001 bemyndigade regeringen chefen f6r
Socialdepartementet att tillkalla en kommitté med uppgift att se Gver
ett antal frigestillningar rérande genetisk diagnostik, genterapi och
kloning.

Med stéd av bemyndigandet férordnades fr.o.m. den 9 mars 2001
justitierddet Johan Munck att vara ordférande i kommittén. Som
ledaméter férordnades fr.o.m. den 1juni 2001 f.d. riksdagsleda-
moten Ingrid Andersson, riksdagsledaméterna Lennart Daléus, Lars
U Granberg, Lotta Nilsson Hedstrém, Per Landgren, Christina
Nenes och Bertil Persson, f.d. riksdagsledamoten Lennart Rohdin
samt socionomen AnnMarie Johansson-Sahlin.

Som sakkunniga férordnades fr.o.m. den 1 juni 2001 professorn
Gisela Dahlquist, kanslirddet Erik Forsse, professorn Géran
Hermerén, imnesrddet Lena Jonsson, numera docenten Staffan
Nilsson, numera politiskt sakkunniga Anna Nitzelius, professorn
Ulf Pettersson, departementsrddet Thomas Utterstrém och numera
professorn Jan Wahlstrom.

Att som experter bitrida kommittén férordnades fr.o.m. den
1 juni 2001 docenten Elisabeth Blennow, utredaren Ann Christine
Centerstig, férbundsjuristen Carl Falck, forsikringsdirektdren Géran
Flood, ombudsmannen Thomas Fredén, socialférsikringsexperten
Karin Lien och direktéren Jan Nordin.

Géran Flood entledigades fr.o.m. den 1 oktober 2001 och fér-
bundsekonomen Marie Hosinsky férordnades som expert fr.o.m.
samma dag. Jan Nordin entledigades fr.o.m. den 15 november 2001
och arbetsrittsjuristen Martin Agell férordnades som expert fr.o.m.
samma dag. Anna Nitzelius entledigades fr.o.m. den 1 mars 2002 och
kanslirddet Bo Barrefelt férordnades som sakkunnig fr.o.m. samma
dag. Martin Agell entledigades frin sitt uppdrag den 17 september
2002.

Lennart Daléus, AnnMarie Johansson-Sahlin och Erik Forsse
entledigades fr.o.m. den 1november 2002. Overlikaren Sven-Olov



Edvinsson och laboratorievetaren Asa Gyberg Karlsson férord-
nades som ledaméter fr.o.m. samma dag. Amnesridet Charlotte
Hall férordnades som sakkunnig fr.o.m. den 15 januari 2003. Bo
Barrefelt entledigades fr.o.m. den 1 september 2003 och 6verlikaren
Leif Aringer forordnades som sakkunnig fr.o.m. samma dag.

Numera professorn Hans-Gunnar Axberger har tjinstgjort som
huvudsekreterare 1 kommittén till och med den 31 oktober 2003.
Hovrittsassessorn Katarina Persson har varit sekreterare fr.o.m.
den 1 april 2003 och hovrittsassessorn Ann-Louise Roos har varit
sekreterare under hela utredningstiden.

Kommittén, som antagit namnet Kommittén om genetisk
integritet, erholl genom regeringens beslut den 18 april 2002
tilliggsdirektiv, enligt vilka kommittén skulle 6verviga och limna
forslag kring vissa frigor som ror forskning pd stamceller. Enligt
tilliggsdirektiv (dir. 2003:167) har kommittén fitt forlingd tid att
redovisa uppdraget till den 1 mars 2004.

Kommittén 6verlimnade den 29 januari 2003 delbetinkandet
Rittslig reglering av stamcellsforskning (SOU 2002:119).

Kommittén fir hirmed 6verlimna betinkandet Genetik, integritet
och etik (SOU 2004:20).

Till betinkandet fogas reservationer och sirskilda yttranden av
Per Landgren, Lennart Rohdin, Asa Gyberg Karlsson, Ulf Petters-
son, Jan Wahlstréom, Elisabeth Blennow och Marie Hosinsky.

Kommitténs uppdrag ir hirmed slutfért.

Stockholm i februari 2003

Johan Munck

Ingrid Andersson Sven-Olov Edvinsson
Lars U Granberg Lotta Nilsson Hedstrom
Asa Gyberg Karlsson Per Landgren

Christina Nenes Bertil Persson

Lennart Robdin

/Katarina Persson

Ann-Louise Roos
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Ordlista

Allel

Anencefali
Autonomi

Autosomalt nedirvd
sjukdom

Biokemisk

Blastem

Cystisk fibros

Cytogenetisk

DNA

Dominant nedirvd
sjukdom

en av tvi eller flera alternativa former av en
gen (arvsanlag)

avsaknad av hjirna
sjilvbestimmande

anlaget for sjukdomen ir beliget p en
kromosom som inte ir en kénskromosom

avser kemiska reaktioner 1 levande
organismer

ett stadium i ett befruktat dggs utveckling

en irftligt betingad sjukdom med symtom
huvudsakligen frén luftvigarna och mag-
tarmkanalen

den del av irftligheten som forklaras
genom studium av férindringar 1 antalet
och utseendet av cellernas kromosomer

deoxyribonucleotide acid (deoxyribo-
nukleinsyra), den kemiska beteckningen pd
arvsmassan

den sjukdomsorsakande genetiska férind-
ringen (sjukdomsanlaget) behéver bara
forekomma i enkel uppsittning fér att
sjukdomen ska bryta ut
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Downs syndrom

Expressivitet

Familjeanamnes

Farmakogenetik

Fenylketonuri (PKU)

Genetik

Genetisk diagnostik

Genetisk
undersékning

Genetisk
heterogenitet
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en utvecklingsrubbning som beror pé en
extra kromosom i det 21:a kromosomparet

sjukdomens uttrycksformer och variationer
1allvarlighetsgrad (jfr variabel expressivitet)

kartliggning av férekomsten av sjukdom 1
familjen. Synonymt med familjehistoria
och familjeupplysningar

liran om hur individuella olikheter i arvs-
massan paverkar formdgan att tillgodogéra
sig och ha nytta av likemedel

en autosomalt recessivt medfédd brist pd
ett enzym i levern: Detta enzym behovs for
att bryta ner en viss aminosyra, fenylalanin.
Enzymbristen orsakar svdra utvecklings-
storningar hos det vixande barnet. Vid
tidig upptickt kan barnet {2 sirskild diet
och utvecklas dd normalt

arftlighetslira, vetenskap som omfattar
studiet av arvsmassans uppbyggnad och
funktion, uppkomst av férindringar av
arvsanlagen samt biologisk variation

undersdkning av anlag

enligt kommitténs lagforslag; en undersok-
ning som syftar till att ge upplysning om en
minniskas arvsmassa genom molekylir-
genetisk, mikrobiologisk, cytogenetisk eller
dirmed jimférlig analysmetod eller genom
inhimtande av upplysningar om hans eller
hennes biologiska sliktingar

det foérhéllandet att mutationer i flera olika
gener var for sig kan ge upphov till samma
sjukdom
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Genom

HLA-identisk

HUGO

Huntingtons
sjukdom

ICSI

Indexperson

Informerat samtycke

IVF

Kromosom

Mikrobiologi

Ordlista

den totala massan av arvsfaktorer

individer som ir identiska betriffande den
viktigaste vivnadstypen (HLA)

the human genome organisation, ett nitverk
av forskare fran hela virlden som arbetar
med kartliggningen av det minskliga
genomet

en irftlig neurologisk sjukdom med gradvis
forsimrad f6rmdga att samordna rorelserna,
personlighetsforindring och si sminingom
demens och fortidig dod; sjukdomen ir
autosomalt dominant nedirvd

en enstaka spermie injiceras i ett igg med
mikrokirurgisk teknik, s.k. mikroinjektion
eller intracytoplamatisk spermieinjektion

den person som férst kontaktar likare for
undersdkning; synonymt med proband

ett godkinnande eller medgivande till en
undersokning eller behandling efter det att
dtgirden och dess eventuella risker samt
f6r- och nackdelar har beskrivits

in vitro-fertilisering, populirt kallat prov-
rorsbefruktning

de kroppar i cellkirnan som utgérs av DNA
liran om mikroorganismer. Med medicinsk
mikrobiologi menar man liran om mikro-

organismer som framkallar sjukdom hos
minniska

17



Ordlista

Mitokondriell
sjukdom

Mitokondrier

Molekylirgenetisk

Monogen

Multifaktoriell

Mutation

Neuralror

PCR-teknik

Pedigree

Penetrans
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sjukdom som beror pd forindringar i mito-
kondriernas DNA; cellernas energiférsorj-
ning ir d3 stérd, vilket kan ge symtom i
kroppens alla vivnadstyper

finns i kroppens alla celler, i plasman som
omger cellkirnan; de reglerar delvis cellernas
energiférsérjning och ir viktiga f6r normal
livsfunktion

avser bearbetning av genetiska frigestill-
ningar (irftlighetsproblem) med molekylir-
biologiska metoder. Molekylirbiologi ir
liran om cellens byggnad och funktion pd
molekylir nivd

beroende av en enda gen, monogent ned-
irvda sjukdomar orsakas av mutation i en
av de ca 30 000 gener minniskan har

beroende av minga olika faktorer, i detta
sammanhang menar man oftast att sjuk-
domen uppstér i ett komplext samspel
mellan irftliga faktorer och miljén

férindring 1 arvsmassan

det rorformade tidiga anlaget till det centrala
nervsystemet som finns hos fostret

enzymatisk teknik for att 1 provror féroka
DNA- eller RNA-segment

slikttrid, jfr familjeanamnes

genomslag; om en irftlig sjukdom har ned-

satt penetrans behdver den inte bryta ut trots
att personen har en kind sjukdomsrelaterad
mutation
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PKU

Polygen

Prediktion

Prediktionsvirde

Prediktiv

Preimplantatorisk

genetisk diagnostik
(PGD)

Presymtomatisk
genetisk testning

Prevalens

Proband

Recessivt nedirvd
sjukdom

Ordlista

se Fenylketonuri

beroende av flera gener; polygent nedirvda
sjukdomar bestims av mutationer i flera
olika gener, oftast i samverkan med miljo-
faktorer

forutsigelse; inom sannolikhetsteorin
uppskattning av ett kommande utfall

sannolikheten for att ett laboratorieresultat
ger sann information om férekomst av en
sjukdom, dvs. sannolikheten for att en
patient med “positivt” prov verkligen har
sjukdomen

forutsigande; prediktiv genetisk testning
innebir att man underséker arvsmassan for
att kunna siga om individen l6per risk att 1
framtiden insjukna i en viss sjukdom

genetisk diagnostik pd blastem 1 samband
med konstgjord befruktning

anvindandet av tester for att avgdra om en
person bir pd en sjukdomsgen innan
personen har nigra symtom

hur vanlig en sjukdom ir; uttrycks ofta
som andelen sjuka 1 befolkningen, eller 1
den undersékta populationen

synonymt med indexperson
den sjukdomsorsakande férindringen maste
finnas i dubbel uppsittning, dvs. nedirvd

frdn bdda forildrarna for att sjukdomen ska
bryta ut; jfr dominant nedirvd sjukdom
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Ordlista

RNA

Screening

Sensitivitet

Sickelcellanemi

Specificitet

Tay-Sachs sjukdom

Terapeutiskt glapp

Variabel expressivitet

Vektor

X-kromosom
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ribonucleic acid (ribonukeinsyra), makro-
molekyl som bl.a. 6verfér information frin
arvsmassan (DNA) till proteinsyntesen 1
cellerna

en undersokning som erbjuds en stor grupp
utan symtom

en undersdkningsmetods férmiga att pdvisa
en viss sjukdom hos personer som med
sikerhet har denna, dvs. f6rmigan att finga
upp de sjuka

en autosomalt recessivt drftlig blodsjukdom
med bildning av abnormt hemoglobin
(syretransportor)

en undersokningsmetods f6rmaga att ute-
sluta en viss sjukdom hos personer som
med sikerhet inte har sjukdomen i friga,
dvs. f6rmégan att skilja ut de friska

en sillsynt autosomalt recessivt irftlig sjuk-
dom med abnorm 6kning av vissa fettimnen
som lagras 1 hjirnan. Sjukdomstérloppet ir
progressivt med dédlig utgdng inom ett par
ar. Sjukdomen kan i dag inte behandlas

dd den diagnostiska kunskapen utvecklats
snabbt medan mojligheterna till behandling
(terapi) slipar efter

en irftlig sjukdom kan ta sig olika uttryck
hos olika individer, beroende p3 inflytelser
frin andra gener och frin miljén

birare, transportor av exempelvis genetiskt
material

den kromosom som i dubbel uppsittning
normalt ger kvinnligt kén
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Y-kromosom den kromosom som tillsammans med en X-
kromosom normalt ger manligt kon

Zygot en befruktad dggcell
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Sammanfattning

Uppdraget

Kommittén har haft i uppdrag att se 6ver ett antal frigestillningar
rorande genetisk diagnostik, genterapi och kloning. Enligt regeringens
direktiv har det ankommit pi kommittén att bl.a. dverviga och limna
forslag till

— hur det skall kunna garanteras att den som efter en prediktiv
genetisk undersokning visats bira pd ett visst sjukdomsanlag
inte skall behandlas pd ett mindre férmanligt sitt 1 exempelvis
forsikringssammanhang eller inom arbetslivet,

— tgirder nir det giller prediktiv genetisk diagnostik, preimplanta-
torisk diagnostik m.m.,

—  hur information till berérda sliktingar skall ges i samband med
genetiska undersékningar, samt

— regler f6r hur genetiska test som riktar sig till enskilda min-
niskor skall {4 marknadsféras och siljas.

I uppdraget har ocks3 ingdtt att belysa den internationella debatten
inom omridet samt beakta erfarenheter frin andra linder. I enlighet
med regeringens uttalande 1 direktiven har Europakonventionen,
sirskilt artikel 8, varit en viktig utgdngspunkt fér kommitténs arbete
liksom konventionen om minskliga rittigheter och biomedicin.

Kommittén har samritt med Statens medicinsk-etiska rdd och
Utredningen om personlig integritet 1 arbetslivet (N 1999:10). Nir
det giller medicinska frigor har kommittén i f6rsta hand replierat
pd den sakkunskap som funnits representerad inom kommittén,
men dven inhimtat information och synpunkter frdn andra forskare
och experter.

Kommittén fick genom tilliggsdirektiv (dir. 2002:58) i uppdrag
att 6verviga och limna forslag kring vissa frigor som rér forskning
pd stamceller. Arbetet 1 den delen har redovisats i delbetinkandet
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Rittslig reglering av stamcellsforskning (SOU 2002:119). I detta har
dven frigestillningar rérande somatisk kirnéverféring (det som i
direktiven benimns kloning) behandlats.

Grundlidggande utgangspunkter

Hilso- och sjukvirdsinformation om enskilda personer ir under-
kastad string sekretess och tystnadsplikt, vilken givetvis fullt ut
giller dven for sddan information som har anknytning till genetiska
forhillanden. Den enskilde forfogar sjilv 6ver sekretessen.

Flera skil talar for att de vanliga reglerna inte ir tillrickliga och
att den genetiska informationen bér sirbehandlas. Genetisk informa-
tion har frin flera synpunkter en speciell karaktir. Den ir relativt
littillginglig; genom att analysera ett prov frin nigon del av kroppen
kan man erhilla information om kroppens alla delar. Genetisk infor-
mation kan 1 vissa fall siga mycket om vem man ir och vem man
kommer att bli. Den giller sillan eller aldrig enbart en enskild individ;
den kan gilla hans eller hennes anhériga och kommande generationer.
Medan sjukdomar normalt f6rr eller senare avsldjas f6r omgivningen
genom symtom av olika slag, drabbas de flesta som bir pd sjukdoms-
anlag aldrig av sjukdomen. Anlagen kan diremot konstateras redan
fore fodseln och gir i princip inte att férindra, och en eventuell sir-
behandling pd grund av dessa skulle kunna bli mycket ingripande.
Detta giller sirskilt med hinsyn till att méjligheten att férutsiga
sjukdomsfall ofta ir mycket lig, medan det erfarenhetsmissigt finns
en betydande risk att genetisk information &évertolkas.

Till det anférda kommer att den enskilde méste ha en principiell
ritt att sjilv {4 vilja om han eller hon vill kinna till sina anlag eller
inte. Denna ritt skulle i praktiken i viss utstrickning kunna elimi-
neras, om t.ex. forsikringsbolag eller arbetsgivare, 13t vara med hans
eller hennes medgivande, efterforskar och anvinder sddan informa-
tion. Informationen skulle ocks3 i sddana fall kunna bli féremal for
en okontrollerad hantering.

Vidare ir att mirka att benigenheten f6r den enskilde att dra
nytta av en genetisk undersokning genom att t.ex. underkasta sig
forebyggande dtgirder skulle kunna direkt motverkas, om det foér-
héller sig s3 att kinnedomen om informationen kan medféra negativa
konsekvenser for honom eller henne. Till begreppet genetisk integri-
tet 1 vidare mening far ocksd riknas ritten att undgd diskriminering,
om uppgifter av det slaget ind3 blir kinda av andra.
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En grundliggande princip miste vara att genetisk information ir
den enskildes privatsak och att det oberoende av om han eller hon
ger sitt samtycke méste finnas tungt vigande skil f6r att den efter-
forskas eller anvinds fér annat in medicinskt indama4l.

Den genetiska informationens speciella karaktir medfér ocksd
att den vanliga hilso- och sjukvirdslagstiftningen inte utan vidare
ar tillricklig nir det giller genetiska undersokningar av olika slag.
Bide vid medicinsk behandling och vid medicinsk forskning med
anknytning till genetik uppkommer bla. frigor som har anknyt-
ning till riskerna fér en instrumentalisering av minniskovirdet och
livsbetingelserna.

I det f6ljande redogors kortfattat f6r kommitténs dverviganden
och férslag.

Vem skall fa efterforska genetisk information om andra?

Som allmin utgdngspunkt giller att det med vissa begrinsningar
skall vara tilldtet att — med den enskildes fria och informerade sam-
tycke — efterforska eller anvinda genetisk information inom hilso-
och sjukvirden samt i den medicinska forskningen. Frin de utgings-
punkter som kommittén har att beakta finns inte heller skil att
ifrigasitta anvindningen av genetisk information inom rittsvisendet.
Diremot bér det vara foérbjudet for arbetsgivare eller presumtiva
arbetsgivare att efterforska eller anvinda genetisk information.

Inom idrottsrorelsen synes det rdda enighet om att genetiska
konstester inte lingre skall utféras. Det finns dirfér knappast nigot
framtridande behov att i férfattning sirskilt forbjuda konstester
inom idrottslivet, men om ett generellt férbud mot att efterforska
eller anvinda genetisk information inférs finns det inte anledning
att gora ndgot undantag fér sidana konstester.

Kommittén gor vidare bedémningen att férsikringsbolag inte
bor 3 stilla krav pd att férsikringssokande skall genomgd genetisk
undersékning som forutsittning for forsikrings tecknande eller for
utdkning av befintligt forsikringsavtal. Forsikringsbolag bor endast
fa efterforska eller anvinda genetisk information i den utstrickning
som regeringen efter bemyndigande i lag meddelar féreskrifter om.
Som utgdngspunkt for férfattningsregleringen bor gilla att for-
sikringsbolag, efter i huvudsak samma linjer som nuvarande avtal
mellan férsikringsbranschen och staten, fir efterforska och anvinda
genetisk information vid riskbedémda personférsikringar pd mycket
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héga belopp. Till skillnad frin vad som féljer av avtalet bor for-
sikringsbolagen i fortsittningen inte fi efterforska eller anvinda
genetisk information vid s.k. barnférsikringar. Vidare bor belopps-
grinsen hojas nir det giller sddana forsikringar betriffande vilka
genetisk information skall {3 efterforskas och anvindas.

For nirvarande torde det sdledes inte finnas nigot legitimt
anvindningsomride for genetisk information inom det allminnas
verksamhet vid sidan av det medicinska omridet, rittsvisendet och
sddant som annars ir sirskilt lagreglerat. Betriffande annan privat
verksamhet dn den som nyss berdrts finns det inte heller nigot
sddant legitimt anvindningsomride. P4 familjelivets omride kan
det enligt kommitténs uppfattning dock ibland vara legitimt att
efterforska och anvinda genetisk information.

Kommittén foresldr att det i en ny lag om genetisk integritet fore-
skrivs att ingen far stilla som villkor for att ingd ett avtal att den andra
parten genomgdr en genetisk undersékning eller limnar genetisk
information om sig sjilv. I samma lag foreslis ocksd ett generellt
férbud som innebir att genetisk information inte utan stdd i lag far
efterforskas eller anvindas av nigon annan in den informationen
avser. Detta giller iven om denne har gett sitt samtycke till sddan
efterforskning eller anvindning, men inte om han eller hon sjilv
begirt det. Information som endast innefattar upplysning om den
undersoktes aktuella hilsotillstdnd faller utanfér lagens tillimpnings-
omride. Nir det giller sddan information har de vanliga reglerna
om patientsekretess ansetts tillrickliga.

Om genetisk information efterforskas eller anvinds fér medi-
cinskt indamél, f6r indamal som har anknytning till vetenskaplig
eller slikthistorisk forskning eller i syfte att erhdlla bevisning i
rittegdng skall dock inte det foreslagna férbudet gilla. Undantag
gors ocksd for fall dd genetisk information efterforskas eller anvinds
av en anhorig eller nirstiende till den som informationen avser och
denne har samtyckt till detta. I friga om efterforskning av genetisk
information som enbart bestdr av upplysningar om en persons bio-
logiska sliktingar skall férbudet endast gilla nir informationen utgor
ett resultat av en genetisk undersékning som utférts f6r medicinskt
indamail. Férbuden straffsanktioneras med en straffskala som om-
fattar boter eller fingelse 1 hogst sex manader.

Kommittén foreslir vidare att regeringen i friga om forsikrings-
viasendet meddelar undantag frin ber6rda lagbestimmelser i en ny
férordning om anvindning av genetisk information pa forsikrings-
omridet. Foreskrifterna innebir att férsikringsbolag fir efterforska
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och anvinda genetisk information vid riskbedémda personférsik-
ringar, om den forsikrade har fyllt 18 &r och det férsikringsbelopp
som skall utfalla vid foérsikringsfall Gverstiger vissa hogre belopp
(30 prisbasbelopp vid engdngsbelopp och 4 prisbasbelopp per ar vid
periodisk ersittning). Férsikringsbolagen skall ocksa fa efterforska
och anvinda genetisk information om den beh&vs f6r kontroll nir
ett forsikringsfall har anmalts.

Slutligen foreslds att det infors en sekretessbestimmelse 1 férsik-
ringsrorelselagen (1982:713) som innebir att enskildas foérhallanden
till forsikringsbolag inte obehdrigen fir rojas.

Vem skall fa utfora genetiska undersokningar?

Enligt kommitténs beddmning finns det inte férutsittningar att for-
hindra att laboratorier utanfér hilso- och sjukvarden tillhandahéller
analysresultat frin olika gentest pd uppdrag av enskilda personer.
Att stilla laboratorier som bedriver sidan verksamhet under en
specifik offentlig kontroll frin svensk sida ir inte heller en fram-
komlig vig.

Forsiljning av gentest avsedda for sjilvtestning till den svenska
allminheten forekommer fran utlandet 6ver Internet. Med hinsyn
till allmidnhetens vixande intresse f6r produkter av detta slag och
till utvecklingen i andra linder framstar det inte som osannolikt att
sjilvtest inom en snar framtid iven kommer att marknadsféras hir i
landet. Av flera skil, bl.a. med hinsyn till svirigheterna att tolka
resultatet av ett gentest, ir det inte acceptabelt att sidan f6rsiljning
sker 1 storre omfattning utan nigon kontroll.

Kommittén foreslir att gentest avsedda for sjilvtestning under-
kastas regleringen i lagen om medicintekniska produkter (1993:584).
Lagens allminna limplighetsregler kommer hirmed att gilla for ett
test av aktuellt slag. Testet skall vara limpligt {6r sin anvindning,
vilket anses vara fallet om det vid normal anvindning fér sitt inda-
mél uppnér de prestanda som tillverkaren avsett och tillgodoser héga
krav pd skydd fér liv, personlig sikerhet och hilsa hos patienter,
anvindare och andra. Kommittén foresldr vidare att Likemedels-
verket underséker mojligheten att ta fram underlag for en ordning
enligt vilken krav pa férsikringsskydd kan stillas, fér att en medicin-
teknisk produkt skall f8 marknadsforas till allminheten.
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Genetiska undersokningar och genetisk information inom
hélso- och sjukvarden

Prediktiv diagnostik m.m.

Socialstyrelsen har publicerat riktlinjer och rekommendationer av-
seende genetiska undersékningar. Betriffande personer med full
beslutskompetens anges bl.a. att informerat samtycke alltid skall
inhimtas, att genetisk information och vigledning bér erbjudas vid
all testning samt att informationen bér ges med s objektiva och
fullédiga fakta som méjligt. Virderingen och stillningstagandet bor
overlimnas till den undersdkte. Nir det giller testning av barn innebir
riktlinjerna bla. att virdnadshavarens uppfattning skall inhimtas
och beaktas och att hinsyn tll barnets synpunkter och énskemal
skall tas utifrin barnets dlder, mognad och utveckling. Vidare skall
det enligt riktlinjerna uppmirksammas att genetisk diagnostik kan
ge kunskap om irftlig sjukdom 1 slikten med betydelse fér exempel-
vis syskon. Det rekommenderas att om effektiv behandling saknas
for en sjukdom bér ett barn inte genomga presymtomatisk testning
innan barnet sjilv kan ge ett informerat samtycke i takt med stigande
3lder, mognad och utveckling.

Kommittén foresldr att Socialstyrelsen bemyndigas att meddela fore-
skrifter om genetiska undersékningar inom hilso- och sjukvirden
som 1 sak motsvarar Socialstyrelsens nuvarande riktlinjer f6r sddana
underdkningar. Det forutsitts att Socialstyrelsen fortlépande féljer
utvecklingen pd omridet och uppmirksammar behov av férindringar.
Tyngdpunkten i féreskrifterna bor ligga pd sidana genetiska under-
sokningar som inte utférs med syfte att faststilla sjukdomsdiagnos.
Kommittén foresldr ocksd att det inférs en regel i den nya lagen om
genetisk integritet som innebir att en begiran om en genetisk under-
sokning, som inte ir medicinskt motiverad, inte med rittslig verkan
far framstillas av stillforetridare for barnet.

Genetisk screening

Genetisk screening regleras av lagen (1991:114) om anvindning av
viss genteknik vid allminna hilsoundersskningar. Fér att under-
soka minniskors arvsmassa med utnyttjande av analys av genernas
deoxyribonukleinsyra (DNA) eller ribonukleinsyra (RNA) fordras
enligt lagen sirskilt tillstdnd frdn Socialstyrelsen, om undersékningen
utgor eller ingdr som ett led 1 en allmin hilsoundersékning. Tillstind
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far limnas endast om undersokningen ir inriktad pd att séka kun-
skap om sjukdomsférhillanden som ir av allvarlig art eller annars
av sirskild betydelse for hilso- och sjukvirden. Vid prévning av
tillstdndsfrigan skall sirskilt beaktas om de som skall leda och utféra
undersdkningen har den kompetens som behévs f6r indamailet och
om integritetsskyddet f6r uppgifter om undersékningsdeltagarnas
genetiska forhdllanden kan antas bli tllfredsstillande. Ett tillstind
far forenas med de villkor som behovs for att begrinsa undersok-
ningsverksamheten eller kontrollera denna.

Syftet med sirregleringen har avsetts vara att skydda den enskilde
frén opdkallat intrng i den genetiska integriteten. Det ter sig enligt
kommitténs uppfattning mot denna bakgrund som irrationellt att
skilja ut DNA- och RNA-analyser, eftersom man kan fi samma
resultat med andra metoder. En reglering pd detta omrdde bér av
principiella skil vara metodneutral.

Kommittén foresldr att kravet pd sirskilt tillstdnd enligt nimnda
lag vidgas till att omfatta alla undersékningar som utgér eller ingdr
som ett led i en allmin hilsoundersékning och som syftar till att ge
upplysning om en minniskas arvsmassa genom molekylirgenetisk,
mikrobiologisk, biokemisk, cytogenetisk eller dirmed jimférlig
analysmetod eller genom inhimtande av upplysningar om hans eller
hennes biologiska sliktingar. Vissa undersokningar skall kunna undan-
tas frdn kravet pd ullstdnd. Vidare foreslds att Socialstyrelsen vid
provning av tillstdndsfrigan — utdver nuvarande férutsittningar for
tillstdnd — sirskilt skall beakta om den planerade undersékningen
syftar till att pdvisa eller utesluta sjukdomsrisk som kan férebyggas
eller behandlas och om undersokningen kan antas visa en pitagligt
f6rhojd risk f6r den sjukdom som avses. Lagen skall inte vara tillimp-
lig p& undersdkningar av foster, eftersom prenatala undersékningar
avses omfattade av sirskilda féreskrifter.

Information till berorda sliktingar

Hilso- och sjukvirdspersonal fir enligt gillande sekretessbestim-
melser underritta berérda sliktingar om resultatet av en genetisk
undersdkning endast om den undersékte samtycker hirtill. Kommit-
tén foresldr inte ndgon dndring i denna del. Frigan om sliktingarna
bér underrittas om resultatet av undersékningen samt om det 1 s3
fall skall ankomma p3 den undersckte sjilv att svara f6r att sddan
information vidarebefordras till sliktingarna eller om denna uppgift
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efter den undersoktes samtycke skall ombesérjas av sjukvarden far
enligt kommitténs mening bedémas efter omstindigheterna 1 det

sirskilda fallet.

Fosterdiagnostik

Riksdagen har antagit riktlinjer betriffande den forsterdiagnostiska
verksamheten. Riktlinjerna anger bl.a. att information skall erbjudas
och att vissa grupper skall erbjudas mer ingdende information. Infor-
mationen skall innehdlla uppgifter om vilka mojligheter foster-
diagnostiken erbjuder, pd vilka villkor undersékningarna ir tillgingliga
samt vilka begrinsningar och risker som ir férknippade med dessa.
Det finns visserligen utrymme for vissa justeringar i riksdagens
riktlinjer, men de beskriver den huvudinriktning verksamheten bér
ha. Det finns enligt kommitténs bedémning inte skil att formulera
nya allminna riktlinjer.

Den 6kade kunskapen om genernas betydelse gor det emellertid
mojligt att genomfora genetisk fosterdiagnostik i 6kad utstrickning.
Kommittén anser att information om mer specifika underséknings-
indamdl i forsta hand skall férmedlas till de riskgrupper dir det
finns sirskilda skil att 6verviga undersdkningen 1 friga.

Kommittén foreslir att Socialstyrelsen far bemyndigande att med-
dela foéreskrifter om genetisk fosterdiagnostik. Socialstyrelsens
allminna rdd om fosterdiagnostik speglar i och for sig kommitténs
uppfattning om vad som bér gilla, men kommittén ser det som ange-
liget att det pd just detta omrdde meddelas regler som till skillnad
frin de allminna riden ir bindande. Socialstyrelsen ges dirmed
dven en mojlighet att meddela regler som motverkar en frin allmin
synpunkt betinklig utvidgning av fosterdiagnostiken. Socialstyrelsens
allminna rdd bér fortfarande tjina till ledning nir det giller foster-
diagnostik 1 allminhet.

Vid sidan av den rittsliga regleringen finns en rad etiska frigor som
behover bli féremal f6r en fortldpande diskussion under beaktande
av utvecklingen pd forsknings- och behandlingsomriddet. Kommittén
foresldr att en 16pande diskussion sker inom Statens medicinsk-
etiska rdd. Kommittén anser vidare att Socialstyrelsen boér sirskilt
bevaka utvecklingen av alternativa metoder for att efterséka risken
fér Downs syndrom.
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Preimplantatorisk genetisk diagnostik

Vid preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) underséks ett
befruktat dgg genetiskt innan det f6rs in i en kvinnas livmoder for
att dir utvecklas till ett foster. PGD kan férekomma i flera syften.
Ett i&r PGD for diagnos av allvarliga irftliga sjukdomar. Undersok-
ningen syftar d3 till att undvika att ett visst sjukdomsanlag — som
pd grund av vad man vet om forildrarnas arvsanlag kan finnas i ett
befruktat dgg — fors vidare till nista generation.

Preimplantatorisk genetisk screening (PGS) ir en ny PGD- tillimp-
ning som kan anvindas fér att diagnostisera kromosomavvikelser i
befruktade dgg. Metoden har lanserats i syfte att 6ka méjligheten till
graviditet 1 fall d denna dr kraftigt minskad pd grund av t.ex. hog
dlder hos kvinnan.

PGD kan ocksd anvindas fér att sikerstilla att ett blivande barn
har en genuppsittning som méjliggor att det kan vara donator &t
ett svirt sjukt syskon, s.k. PGD for syskon till svirt sjuka barn
(PGD/HLA).

Kommittén foresldr att nuvarande riktlinjer avseende PGD for
diagnos av allvarliga irftliga sjukdomar justeras enligt f6ljande.

Preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) fir endast anvindas for
par som bir pd en specifik, allvarlig monogen eller kromsomal irftlig
sjukdom, som innebir hog risk att {4 barn med en genetisk sjukdom
eller skada. Behandlingen fir endast inriktas pd att barnet inte skall
irva anlag for sjukdomen eller skadan i friga. Den skall inte f3
anvindas for val av egenskap. Infér behandlingen skall paret erhilla
utforlig skriftlig och muntlig information om den aktuella sjukdomens
natur (prognos, behandlingsméjligheter etc.), drftlighetsriskens storlek,
hur PGD gir till samt de fér- och nackdelar som finns med PGD
jimfért med alternativa handlingsvigar.

PGS bor i dagens kunskapslige inte utvecklas till nigot rutinmissigt
forfarande utan reserveras for klart definierade forskningsprojekt som
foregdtts av etisk bedémning 1 en forskningsetisk nimnd. Detta
hindrar dock inte att kromosomerna studeras 1 samband med PGD
for diagnos av allvarliga irftliga sjukdomar. Betriffande PGD/HLA
finns flera oldsta frigor. I detta lige behovs ytterligare underlag for
ett slutligt stillningstagande. Kommittén understryker vikten av att
Statens medicinsk-etiska rid fortsitter sina dverviganden i imnet.
Det skall enligt kommitténs férslag ankomma pd Socialstyrelsen att
med beaktande av angivna riktlinjer meddela f6reskrifter om PGD.
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Alla drenden dir PGD kommer till anvindning skall rapporteras till
Socialstyrelsen.

Likemedel och genetiska analyser

Med hjilp av s.k. farmakogenetiska test kan man analysera gen-
uppsittningen hos en individ och férutsiga vilka likemedel som
gor storst nytta for honom eller henne och vilken dos som ger bist
effekt. Testet dr en form av genetisk undersékning. Kommitténs
bedémning ir att det finns stora férdelar med genetiska test som
syftar till att individualisera likemedelsf6érskrivningen. Ritt utveck-
lade och ritt anvinda kommer de att fi stor klinisk betydelse och
dessutom kunna leda till visentliga besparingar for det allminna.
Kommittén anser inte att ndgon sirskild reglering utéver den som
foreslds betriffande alla genetiska undersékningar f6r nirvarande ir
pakallad avseende genetiska analyser i likemedelssammanhang.

Genterapi

Genterapi pd kroppsceller bedoms som etiskt godtagbar och anses
med stéd av férarbetsuttalanden 3 utforas 1 Sverige. Metoden ir
emellertid fortfarande att betrakta som experimentell och saknar i
stort sett kliniska tillimpningar. Innan mer erfarenhet vunnits av
metoden finns det enligt kommitténs mening inte skil att foresld
nigon sirskild reglering av denna friga.

Enligt 2 § lagen (1991:115) om 4tgirder i forsknings- och behand-
lingssyfte med befruktade igg frin minniska fir férsok i forsknings-
eller behandlingssyfte pd befruktade dgg inte ha till syfte att utveckla
metoder for att dstadkomma genetiska effekter som kan gd i arv.
Av 4 § samma lag framgdr att det dr forbjudet att fora in befruktade
eller obefruktade dggceller eller spermier som varit féremal for
forsok i en kvinnas kropp. Genom berérda foreskrifter har man
hittills ansett att genterapi pa kdnsceller i praktiken ir otilliten. De
frigor som nimnda f6rbud mot forskning tar sikte pa skulle enligt
kommitténs mening regleras pd ett mer indamélsenligt sitt genom
forskningsetisk prévning.

Kommittén foreslir att det inte linge skall vara férbjudet att vid
forskning utfora forsék i syfte att utveckla metoder for att dstad-
komma genetiska effekter som kan gd i arv och att forbudet 12 § i
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1991 &rs lag dirfor skall utgd. Diremot skall det fortfarande vara
forbjudet att faktiskt s6ka dstadkomma sidana effekter. For att
undanrdja eventuell brist i sistnimnda férbud féreslds en bestim-
melse 1 den nya lagen om genetisk integritet som innefattar ett
uttryckligt forbud mot behandlingsitgirder — oberoende av deras
art — 1 syfte att 8stadkomma genetiska férindringar som kan gi i
arv. Den av kommittén férordade 16sningen 6ppnar fér forskning
som kan ge bittre framtida kunskapsunderlag. Den garanterar sam-
tidigt att behandlingsmetoder med dessa effekter inte kan komma i
bruk, utan att frigan blir féremal {6r sddana ingdende 6verviganden
frin bla. etisk synpunkt som det i dag saknas tillrickligt underlag
for.

Utbildningsfragor

Den som skall anvinda, tolka och férklara testresultat frin genetiska
undersékningar behéver ingdende kunskaper om bl.a. arvets betydelse
for uppkomst av sjukdom. Eftersom det generellt sett finns en pi-
taglig brist pd kunskap i genetik — hiri inkluderat sirskild kunskap i
etik, vigledning m.m. — inom sjukvarden ir ytterligare utbildnings-
insatser nodvindiga. Aven allminheten har behov av vissa grund-
liggande kunskaper i genetik. Det underlittar f6r den enskilde att
forstd och ta stillning till information om genetiska undersskningar
och genetiskt betingade sjukdomar.

Kommuttén foreslar att landstingen ser till att likare, sjukskoterskor
och andra yrkesgrupper inom virden fir mojlighet att vidareutbilda
sig inom nimnda omrdde f6r att motsvara de krav som stills pa
respektive grupp. Vidare foreslds att universitet som anordnar likar-
utbildning ser &ver utbildningen i genetik f6r blivande likare samt
att universitet och hdgskolor som anordnar sjukskéterskeutbildning
infér en grundliggande utbildning i genetik fér blivande sjuk-
skoterskor.

Kommittén foreslir ocksd att Socialstyrelsen (genom Institutet for
professionell utveckling av likare i Sverige) anordnar en specialist-
kompetenskurs i klinisk genetik for likare under vidareutbildning
samt dverviger om genetiska vigledare och sjukhusgenetiker skall
kunna f3 legitimation och/eller en skyddad yrkestitel. Slutligen
framhéller kommittén vikten av att genetiska forhdllanden uppmairk-
sammas 1 samband med den fortlépande 6versynen av liroplaner och
kursplaner fér det offentliga skolvisendet. Frigan bor dven upp-
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mirksammas 1 anslutning till pdgdende utvirdering av om statens
syften med folkbildningen har uppnétts.

Ratificering av Europaradets konvention om manskliga
rattigheter och biomedicin

Enligt kommitténs bedémning ir det mojligt f6r Sverige att rati-
ficera konventionen om minskliga rittigheter och biomedicin sdvitt
avser den del av konventionen som berér kommitténs uppdrag, nim-
ligen bestimmelserna om det minskliga genomet (artiklarna 11-14),
tillfredsstillande skydd fér embryot vid forskning pd embryon in
vitro (artikel 18.1) och férbud mot ekonomisk vinning av minnisko-
kroppen och dess delar (artikel 21). Som foreslagits i kommitténs
delbetinkande (SOU 2002:119) bor Sverige dock reservera sig mot
artikel 18.2, vilken enligt sin lydelse férbjuder framstillande av
minskliga embryon for forskningsindamail. De férslag som liggs
fram av kommittén stdr 1 dverensstimmelse med konventionens
dvriga bestimmelser.

Konsekvenser och genomférande

Kommitténs forslag torde inte ge upphov till kostnader som kriver
okade anslag for staten eller andra offentliga organ. Nir det giller
de samhillsekonomiska konsekvenserna i 6vrigt bor sirskilt utveck-
lingen pd forsikringsomridet f6ljas noga. Forslagen antas inte ge
nigra konsekvenser av det slag som anges 1 15 § kommittéférord-
ningen (1998:1474). Forfattningsforslagen bor kunna trida i kraft
den 1 juli 2005. Nigra sirskilda 6vergingsbestimmelser behévs inte.
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The mandate

The mandate of the committee has been to review a number of issues
concerning genetic diagnosis, gene therapy and cloning. In accor-
dance with the directives given to it by the Swedish government, it
has been the task of the committee, among other things, to con-
sider and submit proposals concerning:

— how to guarantee that someone who, as the result of a predic-
tive genetic investigation has been shown to have an hereditary
disposition towards a certain disease, will not be treated in a less
advantageous fashion where, for example, insurance or employ-
ment are concerned,

— measures to be taken concerning predictive genetic diagnosis,
pre-implantation diagnosis etc.,

— how information is to be conveyed to the relatives concerned,
with respect to genetic investigations, and

— what regulations should be applicable with respect to the marke-
ting and selling of genetic tests that are aimed at individuals.

Part of the assignment has also been to shed light upon the inter-
national debate within the field and take account of the experiences
of other countries. In accordance with the government’s statement
in the directives, the European Convention, and article 8 in parti-
cular, has been an important point of reference for the committee’s
work, as has the Convention on Human Rights and Biomedicine.
The committee has conferred with the Swedish National Council
on Medical Ethics and the Inquiry into personal integrity in the
workplace (Utredningen om personlig integritet 1 arbetslivet,
N 1999:10). As far as medical issues are concerned, the committee
has primarily fallen back on the expert knowledge available within
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the committee itself, but has also sought information and opinions
from other researchers and experts.

In an additional directive (dir. 2002:58) the committee was given
the task of considering and submitting proposals with respect to
certain issues concerning research into stem cells. The work on this
issue has been published in the interim report "The Legal Regula-
tion of Stem Cell Research” (Rittslig reglering av stamcellsforskning,
SOU 2002:119). This report also deals with issues concerning the
transfer of somatic cell nuclei (which is referred to as cloning in the
directives).

Fundamental issues

Information concerning the health and medical status of individuals
is subject to strict secrecy and confidentiality. This naturally also
applies to its full extent with respect to information concerning
genetic status. This secrecy is at the discretion of the individual
concerned.

There are a number of grounds for considering that the usual
regulations are not sufficient and that genetic information requires
special treatment. Genetic information has a special character in
several respects. Firstly it does say something of who you are and
whom you may develop to be. Secondly, it is relatively easily acces-
sible: by analysing a sample from some part of the body, it is possible
to obtain information about all parts of the body. Thirdly, it is
seldom or never solely the concern of particular individuals: it might
be a matter of concern for their relatives or future generations.
Fourthly, while diseases normally become apparent to others when
various symptoms arise, most people who have a predisposition to
a genetic disease, never in fact suffer from the illness itself. A predis-
position can, however, even be detected prior to birth and cannot,
in principle, be changed. Moreover, special treatment that might be
implemented on the basis of this could be very far-reaching. This is
of particular concern in view of the fact that the possibility of pre-
dicting particular cases of a disease is often very low, while experience
shows that there is a considerable risk that genetic information is
over-interpreted.

In addition, individuals must in principle have the right to choose
for themselves whether they wish to know about any genetic pre-
disposition or not. In practice this right could be eliminated to
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some extent if, for example, insurance companies or employers,
albeit with the consent of such an individual, investigate into such
matters and use such information. In such cases the information in
question could become used in an uncontrolled fashion.

It should moreover be noted that the willingness of individuals
to make use of a genetic investigation by, for example, submitting
to prophylactic measures, could be directly undermined if it appears
that the knowledge of such information could have negative con-
sequences for them. In a broader perspective, the concept of genetic
integrity should also include the right not to be discriminated against
if others nonetheless acquire such information.

A basic principle must be that genetic information is an indivi-
dual’s private matter and that whether or not they have given their
consent, there must be very important reasons for it to be researched
into or used for any purposes other than medical ones.

The special character of genetic information also means that
normal legislation concerning health and medical care is not really
sufficient when it comes to genetic examinations of various kinds.
With respect to both medical treatment and medical research where
genetics is involved, a number of questions arise concerning, among
other things, the risk that human dignity and the conditions gover-
ning the life of an individual might become depersonalised.

The following is a brief account of the committee’s deliberations
and proposals.

Who is to be permitted to conduct investigations
concerning genetic information about other people?

A general principle that applies is that it is to be permitted, subject
to certain limitations and with an individual’s free and informed
consent, to investigate into or to use genetic information both in
the field of health and medical care and in medical research. Neither,
given the committee’s terms of reference, has there been any reason
to question the use of genetic information by the judicial system.
On the other hand it should be forbidden for employers or pro-
spective employers to enquire after or use genetic information.

In the world of sport there seems to be general agreement that
genetic gender verification tests should no longer be carried out.
There is therefore hardly any pressing need for a special statutory
prohibition against gender verification tests in the world of sport in
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particular, but if a general prohibition against seeking out or using
genetic information is implemented, there is no need to make any
exceptions for such tests.

Moreover, it is the opinion of the committee that insurance com-
panies should not be entitled to make the stipulation that a person
applying for insurance should have to undergo a genetic examination
as a requirement for being insured or for extending an existing
insurance agreement. Insurance companies should only be allowed
to enquire after or use genetic information to the extent permitted
by government regulations issued subject to the statutory legisla-
tion. A basic principle of constitutional regulation should be that
insurance companies, as is principally prescribed in current agreements
between the insurance industry and the state, may only enquire after
and use genetic information with respect to risky personal insurance
policies involving very large sums of money. In contrast to what
applies according to the agreement, insurance companies should not
in the future be allowed to enquire after or use genetic information
where insurance policies for children are concerned. In addition,
there should be a raising of the upper limit above which genetic
information may be used.

At the present time there should thus not be any legitimate area
of application in the general field for genetic information, apart
from the medical field, the judicature and other areas that are subject
to special regulation. Neither, with respect to any other private enter-
prise in addition to those that already mentioned, is there any such
legitimate area of use. However, it is the opinion of the committee
that in the area of family life it can sometimes be legitimate to enquire
after and make use of genetic information.

The committee proposes that it should be laid down in a new law
on genetic integrity, that nobody may stipulate as a condition for
entering into an agreement, that another party should undergo a
genetic examination or submit genetic information about themselves.
It is proposed that in the same legislation there should also be a
general prohibition to the effect that without support in law, genetic
information may not be sought after or used by anyone other than
the person that the information is about. This applies even if the
person concerned has given his or her consent to such an investiga-
tion or use, but not if they themselves have requested it. Informa-
tion that only contains data concerning the state of health of the
person examined is beyond the scope of the application of the legisla-

38



SOU 2004:20

tion. The customary regulations concerning patient confidentiality
are deemed to be sufficient with respect to such information.

If genetic information is sought after or used for medical purposes,
for scientific or genealogical research or in order to obtain evidence
for legal proceedings however, the proposed prohibition is not to
be applicable. Exceptions are also to be made for those cases where
genetic information is sought or used by a relative or someone close
to the person concerned, provided the latter has given his or her
consent to this. In those cases where an enquiry concerning genetic
information merely consists of information about a person’s bio-
logical relatives, the prohibition shall only apply when the informa-
tion is the result of a genetic examination that was carried out for
medical purposes. These prohibitions should be enforced by a scale
of penalties that includes fines or a term of imprisonment not ex-
ceeding six months.

In addition the committee proposes that where the insurance
industry is concerned, the government should promulgate excep-
tions from the regulations concerned in a new decree concerning
the use of genetic information in the field of insurance. This would
entail that insurance companies would be entitled to enquire after
and use genetic information with respect to personal insurance poli-
cies where the risk is evaluated if the insured is over 18 years of age
and if the sum payable exceeds certain large amounts (30 Swedish
standard base amounts for a one-off payment and four base amounts
per year for regular payments). Insurance companies shall also be
entitled to enquire after and use genetic information if it is needed
for control purposes when an insurance claim has been made.

Finally it is proposed that a confidentiality clause should be
included in the Swedish Insurance Act (foérsikringsrorelselagen
[1982:713]) to the effect that an individual’s circumstances with
respect to an insurance company may not be revealed without autho-
rization to do so.

Who is to be permitted to carry out genetic examinations?

It is the opinion of the committee that it is not possible to prevent
laboratories that are not part of the health and medical care system
from making available the results of various genetic tests when
particular individuals ask them to do so. Placing such laboratories
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under the supervision of a Swedish public body is not feasible
either.

Kits that enable individuals to carry out genetic testing by them-
selves, are being sold to the Swedish public from abroad via the
Internet. Given the public interest in products of this nature and
taking account of developments in other countries, it is not impro-
bable that test kits will soon be marketed within Sweden itself. For
various reasons, among them the difficulties in interpreting the
results of a genetic test, it is not acceptable that such sales should
take place to any greater extent without there being some form of
supervision.

The committee proposes that genetic tests intended for selftesting
should be subject to the Medical Devices Act (lagen om medicin-
tekniska produkter [1993:584]). The general regulations in the act
concerning suitability would thus apply to the tests in question.
The test will have to be suitable for the use to which it is put. This
will be deemed to be the case if, when put to normal use for the
purposes for which it is intended, it achieves the performance
intended by the manufacturer and satisfies demanding criteria with
respect to protecting the life, personal safety and health of patients,
users and others. In addition the committee proposes that the Medical
Products Agency investigates the possibility of producing a proposal
for legislation that would require that there be insurance in order
for a medical device to be marketed to the general public.

Genetic examinations and genetic information with respect
to the health service and medical care

Predictive diagnostics etc.

The National Swedish Board of Health and Welfare has published
guidelines and recommendations with respect to genetic exami-
nations. As far as people who are fully able to make decisions are
concerned it is stipulated, among other things, that informed con-
sent should always be obtained; that genetic information and coun-
selling should be offered whenever tests are carried out; and that
information should be given which provides facts that are as objective
and adequate as possible. Any evaluations made and decisions taken
should be left to the person being examined. As far as the testing
of children is concerned, the guidelines mean, among other things,
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that custodians should be asked for their opinion and that account
should be taken of the child’s opinions and wishes on the basis of
its age, maturity and development. In addition it is pointed out in
the guidelines that genetic diagnostics can provide knowledge about
hereditary diseases in the family that would be significant for siblings,
for example. It is recommended that if no effective treatment for a
particular disease exists, the child should not be subjected to pre-
symptomatic testing before the child itself can give its informed
consent as a result of increasing age, maturity and development.

The committee proposes that The National Swedish Board of Health
and Welfare be authorized to issue regulations concerning genetic
examinations with respect to the health service and medical care
facilities, that essentially correspond its current guidelines for such
examinations. It is presumed that the National Swedish Board of
Health and Welfare will continue to monitor developments in the
field and note any need for change. The emphasis in the regulations
should be on genetic examinations that are not carried out with the
intention of establishing the diagnosis of an illness. The committee
also proposes that a regulation should be incorporated into the new
law on genetic integrity to the effect that a request for a genetic
examination that is not medically motivated is to have no legal effect
when put forward by a custodian of a child.

Genetic screening

Genetic screening is regulated in the law (1991:114) about the use
of certain genetic engineering techniques in the course of general
medical examinations. In order to examine the human genetic make-
up by analysing the deoxyribonucleic acid (DNA) or ribonucleic
acid (RNA), the law requires special permission from the National
Swedish Board of Health and Welfare if the examination constitutes,
or comprises part of, a general medical examination. Permission
may only be given if the examination is designed to acquire know-
ledge about maladies that are serious in nature or are otherwise of
particular significance as far as the health service and medical care
are concerned. When the issue of permission is being scrutinised, a
matter to be given particular attention is whether those who are to
direct and carry out the investigation have the competence needed
for the purpose and if it can be presumed that there is sufficient
protection for the integrity of the information concerning the
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genetic circumstances of the participants in the examination. Any
permit must be subject to those conditions needed to limit or
control the examination.

The intention of special regulation has been to protect indivi-
duals from gratuitous encroachment upon genetic integrity. Given
this background it is the opinion of the committee that it would be
irrational to specify DNA and RNA analyses, since the same results
can be achieved by using other methods. Any regulation in this
area should, as a matter of principle, be neutral with respect to the
method used.

The committee proposes that the requirement that a special permit
be obtained in accordance with the law in question, should be exten-
ded to include all examinations that constitute a general medical
examination or are included as part of one, and which aim to acquire
information about a person’s genetic make-up by means of mole-
cular genetics by using molecular-genetic, microbiological, bio-
chemical, cytogenetic or comparable methods of analysis or by
acquiring information about that person’s biological relatives. It
should be possible to exempt certain examinations from the require-
ment that a permit be obtained. Moreover it is proposed that when
the issue of a permit is vetted by the National Swedish Board of
Health and Welfare, in addition to the current prerequisites for a
permit, the board should especially take into consideration if the
proposed examination is intended to demonstrate or exclude the risk
of a disease that can be prevented or treated and if the examination
can be presumed to indicate a palpably increased risk for the illness
in question. The law is not considered to be applicable to exami-
nations of foetuses, since special regulations are deemed to apply to
prenatal examinations.

Informing the relatives concerned

According to the prevailing regulations concerning confidentiality,
health-care professionals, nursing and medical staff may inform any
affected relatives about the result of a genetic examination, but only
if the person examined consents to this. The committee does not
propose any changes in this respect. The question then arises as to
whether the relatives should be informed about the result of an
examination. If so, should it be the responsibility of the person
examined to convey this information to the relatives or should this
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task be carried out by the health service with the consent of the
person examined? It is the opinion of the committee that each
particular case should be judged on its merits.

Prenatal diagnosis

The Swedish parliament has adopted guidelines concerning foetal
diagnostics. Among other things these guidelines state that infor-
mation shall be offered and that certain groups shall be offered
more detailed information. This is to contain information about the
opportunities provided by prenatal diagnosis, the conditions that
apply to the examinations and what the limitations and risks are.
Admittedly there is scope for certain adjustments to the parliamen-
tary guidelines, but they establish the principal aim that the enter-
prise should have. It is the judgement of the committee that there
is no need to formulate any new general guidelines.

However, the increase in knowledge about the significance of genes
makes it possible to implement prenatal diagnosis to a greater extent.
The committee considers that information about examinations for
more specific purposes should primarily be offered to those risk-
groups that have particular reasons for considering the examination
In question.

The committee proposes that the National Swedish Board of Health
and Welfare should be authorized to issue regulations concerning
prenatal genetic diagnosis. Although the National Swedish Board
of Health and Welfare’s general advice about prenatal diagnosis
reflects the opinion of the committee on what should prevail, the
committee considers it important to issue regulations that are bin-
ding (in contrast to the general advice). The National Swedish Board
of Health and Welfare would then also be able to issue regulations
to counteract an expansion of prenatal diagnosis that would generally
be considered to be dubious. The general advice of the National
Swedish Board of Health and Welfare should still provide guidance
with respect to prenatal diagnosis in general.

Apart from legal regulation there are a number of ethical questions
that should be the subject of ongoing discussion when considering
developments in the fields of research and treatment. The com-
mittee proposes that ongoing discussions should take place under
the auspices of the Swedish National Council on Medical Ethics. In
addition the committee considers that the National Swedish Board
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of Health and Welfare should especially monitor the development
of alternative methods to investigate the risk of Down’s syndrome.

Preimplantation genetic diagnosis

Preimplantation genetic diagnosis (PGD) involves the genetic
examination of a fertilised egg before it is transferred to a woman’s
uterus to develop into a foetus. PGD may be performed for several
purposes. One is the use of PGD to diagnose serious hereditary
diseases. The purpose of the examination is to avoid passing on a
specific disease-causing mutation to the next generation, which, given
the knowledge about the genes or chromosomes of the parents,
might be contained in a fertilised egg.

Preimplantation genetic screening (PGS) is a new application of
PGD that can be used to diagnose chromosomal abnormalities in
fertilised eggs. The method has been introduced in order to increase
the chances of pregnancy in those cases where this is reduced because
of a woman’s advanced age, for example.

PGD can also be used to ensure that a child-to-be has a genetic
makeup that enables it to be a donor to a sibling with a serious
disease. This is known as PGD/HLA for siblings of children with a
serious disease.

The committee proposes that current guidelines with respect to
PGD for the diagnosis of serious hereditary diseases should be
amended as follows.

Preimplantation genetic diagnosis (PGD) may only be used in the case
of couples who carry the trait for a specific, serious monogenic or
chromosomal hereditary disease that entails a high risk of having a
child with a genetic disease or injury. The purpose of treatment should
only be to prevent a child from inheriting traits for the disease or
injury in question. It is not to be used in order to choose character-
ristics. Prior to treatment the couple should be provided with detailed
information, both written and oral, about the nature of the disease in
question (prognosis, possibilities of treatment etc.), how great the risk
of inheriting the condition is, how PGD is carried out and the advan-
tages and disadvantages of PGD compared to alternative approaches.

Given the current state of knowledge, PGS should not be deve-
loped into a routine procedure, but should be restricted to clearly
defined research projects that are preceded by an ethical evaluation
by a board that deals with ethical matters pertaining to research.
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This will not prevent chromosomes from being studied in connec-
tion with PGD to diagnose serious hereditary diseases. With respect
to PGD/HLA, there are several questions that remain unresolved.
Given the current situation, more data is required before a final
decision can be taken. The committee emphasizes how important it
is that the Swedish National Council on Medical Ethics continues
to deliberate on the subject. The committee proposes that it should
be the task of the National Swedish Board of Health and Welfare,
taking account of the guidelines that have been mentioned, to issue
regulations concerning PGD. All cases where PGD will be used
shall be reported to the National Swedish Board of Health and
Welfare.

Pharmaceutical products and genetic analyses

With the help of so-called pharmacogenetic tests, the genetic make-
up of individuals can be analysed in order to predict which pharma-
ceutical product would be most beneficial for them and which dose
would give the best effect. The test is a form of genetic examination.
It is the judgement of the committee that there are considerable
advantages to genetic tests, the aim of which is to tailor the pre-
scription of pharmaceuticals to the individual. Given appropriate
development and correct application this will have major clinical
significance and could result in considerable savings for the com-
munity as well. For the time being the committee does not consider
that any special regulation is called for concerning genetic analyses
with respect to pharmaceutical products, over and above what is pro-
posed for all genetic examinations.

Gene therapy

Gene therapy on body cells is deemed to be ethically acceptable and
permissible to carry out in Sweden on the basis of what is stated in
the draft legislation pertaining to this field. However, the method
must still be considered experimental and any clinical application is
generally lacking. It is the opinion of the committee that until more
experience of the method has been acquired, there is no reason to
propose any special regulation of the issue.
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According to section 2 of the Act concerning measures taken for
research and treatment involving the use of fertilised human eggs
(1991:115), experiments for the purposes of research or treatment
using fertilised eggs may not have the aim of developing methods
to achieve genetic effects that may be hereditary. From section 4 of
the same Act, it is clear that it is forbidden to introduce into a
woman’s body, fertilised or unfertilised egg cells or sperms that have
been subjected to experiments. From the regulations concerned it
has hitherto been considered that in practice gene therapy on gametes
is not permitted. It is the opinion of the committee that those issues
targeted by the prohibition against research could be regulated in a
more suitable fashion by an inquiry into the ethics of the research
In question.

The committee proposes that it should no longer be forbidden to
carry out experiments in the course of research for the purpose of
developing methods to achieve genetic effects that can be inherited.
The prohibition in section 2 of the Act of 1991 should therefore be
struck out. On the other hand, attempting to achieve such effects
in practice should still be forbidden. In order to remedy any
possible defects in the latter prohibition, it is proposed that there
be a regulation in the new law on genetic integrity that includes an
express prohibition against methods of treatment, irrespective of
their nature, the purpose of which is to achieve genetic changes that
can be inherited. The solution recommended by the committee would
open the way for research that would provide better knowledge in
the future. At the same time it guarantees that methods of treat-
ment with these effects cannot be brought into use without the
issue becoming the subject of detailed consideration from the ethical
viewpoint, among others, the basis of which is currently insufficient.

Educational matters

Those who are to use, interpret and explain the test results from
genetic examinations, need in-depth knowledge about the signi-
ficance of heredity with respect to the origin of disease. Since there
is, as a general rule, a palpable lack of knowledge about genetics in
the medical field, (including specialist knowledge about ethics,
counselling and so forth), additional efforts to improve the level of
education are necessary. The general public also needs some basic
knowledge about genetics. This makes it easier for individuals to
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understand and decide about genetic examinations and genetically
determined diseases.

The committee proposes that the county councils ensure that
doctors, nurses and other professionals within the health service
are given the opportunity for further training within the areas in
question to a level corresponding to the demands made upon these
groups. In addition it is suggested that universities which train doc-
tors should revise the courses on genetics given to trainee doctors
and that universities and institutes of higher education that train
nurses should implement basic courses in genetics for trainee nurses.

The committee also proposes that the National Swedish Board
of Health and Welfare (via the Institute for the Professional Develop-
ment of Physicians in Sweden) arranges a course for doctors under-
going advanced training in order to enable them to learn more about
clinical genetics. The Board should also consider whether genetic
counsellors and hospital geneticists should be able to obtain autho-
rization and/or a professional title protected by law. Finally the
committee emphasizes the importance of paying attention to genetic
matters as part of the ongoing review of curricula and syllabi for
the public educational system. The issue should also be taken into
consideration as part of the current evaluation of whether the aims
of the state with respect to the standard of general education have
been achieved.

Ratification of the Council of Europe’s convention on
Human Rights and Biomedicine

It is the judgement of the committee that it is possible for Sweden
to ratify the convention on human rights and biomedicine with
respect to that part of the convention that touches upon the com-
mittee’s mandate: namely the regulations concerning the human
genome (articles 11-14), satisfactory protection for the embryo when
research is carried out on the embryo in vitro (article 18.1) and the
prohibition of financial gain and disposal of a part of the human
body (article 21). However, as was proposed in the committee’s
interim report (SOU 2002:119), Sweden should express its reser-
vations with respect to article 18.2, the purport of which is that the
creation of human embryos for research purposes is prohibited.
The proposals submitted by the committee are in agreement with
the other provisions of the convention.
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Consequences and implementation

The committee’s proposals should not give rise to costs requiring
additional appropriations with respect to the state or other public
bodies. As far as any other consequences for public finances are
concerned, developments in the field of insurance in particular
should be carefully followed. It is presumed that the proposals will
not result in any consequences of the type stated in section 15 of
the Committee Ordinance (1998:1474). The proposed statutes
should be able to come into force on 1 July 2005. No provisional
regulations will be necessary.
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1 Forslag till
lag (2004:000) om genetisk integritet

Hirigenom féreskrivs f6ljande.

1 § I denna lag avses med

genetisk undersokning: en undersékning som syftar till att ge
upplysning om en minniskas arvsmassa genom molekylirgenetisk,
mikrobiologisk, biokemisk, cytogenetisk eller dirmed jimforlig
analysmetod eller genom inhimtande av upplysningar om hans eller
hennes biologiska sliktingar,

genetisk information: information om resultatet av en genetisk
undersokning, dock inte till den del informationen endast innefattar
upplysning om den underscktes aktuella hilsotillstdnd.

2 § Ingen fir stilla som villkor f6r att ingd ett avtal att den andra
parten genomgir en genetisk undersékning eller limnar genetisk
information om sig sjilv.

3 § Genetisk information fir inte utan stéd 1 lag efterforskas eller
anvindas av ndgon annan in den som informationen avser. Detta
giller iven om denne har gett sitt samtycke till sddant efterforskande
eller anvindande men inte om han eller hon sjilv begirt det.

Forsta stycket giller inte, om genetisk information efterforskas
eller anvinds

1. f6r medicinskt dndamal,

2. fér indamal som har anknytning till vetenskaplig eller slikt-
historisk forskning,

3.1 syfte att erhdlla bevisning 1 rittegdng,

4. av en anhorig eller nirstiende till den som informationen avser
med dennes samtycke.
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I friga om efterforskning av genetisk information som enbart
bestdr av upplysningar om en persons biologiska sliktingar giller
forsta stycket endast nir informationen utgér ett resultat av en
genetisk undersékning som utforts f6r medicinskt indamal.

4 § Ingen far utfora ndgon 4tgird som syftar till att dstadkomma
genetiska forindringar som kan gd i arv hos en minniska.

5 § Begiran att undergd en genetisk undersékning som inte ir medi-
cinskt motiverad kan inte med rittslig verkan limnas av ombud
eller av virdnadshavare eller annan stillféretridare fér den som skall
undersokas.

6 § Regeringen fir i friga om forsikringsvisendet meddela fore-
skrifter om undantag frén 2 och 3 §§. Ett undantag frdn 2 § fir inte
avse villkor som innebir att nigon skall genomgd genetisk under-
sokning.

7 § Den som bryter mot 2, 3 eller 4 § doms till boter eller fingelse 1
hogst sex minader, om inte girningen ir belagd med stringare straff
1 brottsbalken.

Denna lag trider i kraft den 1 juli 2005.
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2 Forslag till

Forfattningsforslag

lag om andring i forsakringsrorelselagen (1982:713)

Hirigenom foreskrivs att 7 kap 20 § och 21 kap 1 § forsikrings-
rorelselagen (1982:713) skall ha féljande lydelse.

Nuvarande lydelse

Foreslagen lydelse

7 kap
20§

En personuppgift som anger
att en forsikringstagare har vid-
tagit dispositioner betriffande i
framtiden utfallande forsikrings-
belopp till férmdn fér nigon
annan och som behandlas enligt
personuppgiftslagen (1998:204),
far inte limnas ut till f6rmans-
tagaren.

Enskildas forbdllanden till for-
sikringsbolag far inte obehirigen
rojas.

I det allméinnas wverksambet
tillimpas 1 stéllet bestimmelserna
i sekretesslagen (1980:100).

21 kap

Till béter eller fingelse 1 hogst
ett ir déms den som

1. uppsitligen bryter mot
1 kap. 11§,

2. uppsitligen eller av oaktsam-
het till Finansinspektionen med-
delar oriktiga eller vilseledande
uppgifter om sidana omstindig-
heter som han ir skyldig att
limna uppgift om enligt denna
lag,

3. uppsitligen eller av oaktsam-
het underlater att enligt denna

1§

Till boter eller fingelse 1 hogst
ett ir déms den som

1. uppsitligen bryter mot
1 kap. 11§,

2. uppsitligen eller av oaktsam-
het till Finansinspektionen med-
delar oriktiga eller vilseledande
uppgifter om sidana omstindig-
heter som han ir skyldig att
limna uppgift om enligt denna
lag,

3. uppsitligen eller av oaktsam-
het underlater att enligt denna

! Senaste lydelse 1998:722.
? Senaste lydelse 1994:1941.

51



Forfattningsforslag

lag fora aktiebok, aktiebrevs-
register, forteckning enligt 3 kap.
12 § eller halla aktiebok tillging-
lig,

4. uppsétligen eller av oaktsam-
het bryter mot 3 kap. 12 § tredje
stycket, 7 kap. 20 §, 8 kap. 10 §
andra stycket andra meningen
eller 11 § forsta stycket andra
eller tredje meningen, eller

5. uppsitligen eller av grov
oaktsamhet bryter mot 12 kap.
12 §.

SOU 2004:20

lag fora aktiebok, aktiebrevs-
register, forteckning enligt 3 kap.
12 § eller halla aktiebok tillging-
lig,

4. uppsétligen eller av oaktsam-
het bryter mot 3 kap. 12 § tredje
stycket, 8 kap. 10 § andra
stycket andra meningen eller
11§ forsta stycket andra eller
tredje meningen, eller

5. uppsitligen eller av grov
oaktsamhet bryter mot 12 kap.
12 §.

Till béter doms den som uppsitligen eller av oaktsamhet bryter
mot bestimmelsen om anmilningsskyldighet 1 3 kap. 2 §.

I fall som avses 1 10 kap. 14 §
forsta stycket skall inte félja

ansvar enligt 20 kap. 3 § brotts-
balken.

I fall som avses 1 7 kap 20 §
och 10 kap. 14 § forsta stycket

skall inte folja ansvar enligt
20 kap. 3 § brottsbalken.

Den som har 8sidosatt vitesforeliggande som avses 1 2 § detta
kapitel déms ej till ansvar fér girning som omfattas av féreliggan-

det.

Utan hinder av 35 kap. 1 § brottsbalken fir pdfsljd foér brott
enligt forsta stycket 4 mot 12 kap. 12 § 8démas, om den misstinkte
hiktats eller erhillit del av &tal f6r brottet inom fem &r frin brottet.

Denna lag trider i kraft den 1 juli 2005.
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3 Forslag till

Forfattningsforslag

lag om andring i lagen (1991:114) om anvandning av
viss genteknik vid allmdnna hdlsoundersékningar

Hirigenom foreskrivs i friga om lagen (1991:114) om anvind-
ning av viss genteknik vid allminna hilsoundersékningar
dels att rubriken till lagen skall ha féljande lydelse,

dels att 1 och 2 §§ skall ha féljande lydelse,
dels att det 1 lagen skall inféras en ny paragraf, 7 §, av f6ljande

lydelse.

Nuvarande lydelse

Lag (1991:114) om anvindning
av viss genteknik vid allminna
hilsoundersokningar

For att underséka minniskors
arvsmassa med utnyttjande av
analys av genernas deoxy-
ribonukleinsyra (DNA) eller
ribonukleinsyra (RNA) fordras
sirskilt tillstind, om wunder-
sokningen utgor eller ingdr som
ett led 1 en allmin hilsounder-
sokning.

Ett tillstind som avses 1 1 §

Foreslagen lydelse

Lag (1991:114) om anvindning
av  genetiska undersoknings-
metoder vid allminna hilso-
undersokningar

1§
En undersikning som utgor eller
ingdr som ett led i en allmdn hilso-
undersokning och som syftar till
att ge upplysning om en méinniskas
arvsmassa genom molekylirgene-
tisk, mikrobiologisk, biokemisk,
cytogenetisk eller dirmed jimforlig
analysmetod eller genom inhim-
tande av wupplysningar om den
undersiktes biologiska sliktingar
far utforas endast efter sdrskilt
tillstind.
Betriffande undersékningar av
foster finns sirskilda bestimmel-
ser.

238
fir limnas endast om undersok-

ningen ir inriktad pd att s6ka kunskap om sjukdomsférhillanden
som dr av allvarlig art eller annars av sirskild betydelse fér hilso-

och sjukvirden.
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Vid prévning av tillstdnds-
frigan skall sirskilt beaktas om
de som skall leda och utfora
undersékningen har den kompe-
tens som behdvs fo6r indamilet
och om integritetsskyddet for
uppgifter om undersékningsdel-
tagarnas genetiska foérhillanden
kan antas bli tillfredsstillande.

SOU 2004:20

Vid prévning av tillstdnds-
frigan skall sirskilt beaktas

1. om den planerade under-
sokningen syftar till att pdvisa
eller utesluta sjukdomsrisk som
kan forebyggas eller om den sjuk-
dom som avses kan bli foremdl
for bebandling,

2. om undersokningen kan
antas visa pdtagligt forbojda risker
for den sjukdom som avses,

3. om de som skall leda och
utféra undersékningen har den
kompetens som behdvs for
indamdlet och om integritets-
skyddet f6r uppgifter om under-

sokningsdeltagarnas  genetiska
forhillanden kan antas bli
tillfredsstillande.

78

Regeringen eller efter regeringens
bemyndigande Socialstyrelsen far
meddela foreskrifter om undantag
fran tillstindskravet enligt 1 §.

Denna lag trider i kraft den 1 juli 2005.
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4 Forslag till

Forfattningsforslag

lag om andring i lagen (1991:115) om atgéarder i
forsknings- eller behandlingssyfte med befruktade agg

fran manniska

Hirigenom foreskrivs att 2 § lagen (1991:115) om atgirder i
forsknings- eller behandlingssyfte med befruktade igg frdn min-

niska skall ha f6ljande lydelse.

Nuvarande lydelse

Forsok 1 forsknings- eller be-
handlingssyfte pd befruktade igg
far goras lingst till och med
fjortonde dagen efter befrukt-
ningen. Forsok far inte ha till
syfte att utveckla metoder for att
dstadkomma genetiska effekter som
kan gi i arv.

Foreslagen lydelse

28

Forsok 1 forsknings- eller be-
handlingssyfte pd befruktade igg
far goras lingst till och med
fjortonde dagen efter befrukt-
ningen.

Ett befruktat igg som varit foremdl for forsok skall efter
utgdngen av den tid som nimns i férsta stycket utan drojsmal for-

storas.

Denna lag trider 1 kraft den 1 juli 2005.
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5 Forslag till
lag om andring lagen (2004:000) om forsakringsavtal

Hirigenom féreskrivs att i lagen (2004:000)° om férsikringsavtal
skall inféras en ny paragraf, 1 kap. 6 a §, av féljande lydelse.

Nuvarande lydelse Foreslagen lydelse

1 kap.
6as
Om  begrinsningar i forsik-
ringsgivarens rdtt att efterforska
eller anvinda genetisk informa-
tion finns sirskilda bestimmelser.

Denna lag trider 1 kraft den 1 juli 2005.

3 Avser det till Lagrddet den 22 maj 2003 remitterade férslaget till lag om férsikringsavtal.
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6 Forslag till
forordning (2004:000) om anvandning av genetisk
information pa forsiakringsomradet

Hirigenom féreskrivs f6ljande.

1 § Denna férordning giller i friga om riskbedémd liv-, olycksfalls-
och sjukférsikring som omfattas av svensk lag om forsikringsavtal.

2 § I denna f6érordning avses med

genetisk undersokning och genetisk information: detsamma som 1
lagen (2004:000) om genetisk integritet,

forsikringsbolag: den som driver férsikringsrorelse nir det idr
frdga om avtal som omfattas av svensk lag om férsikringsavtal,

forsikringsbelopp: totalt riskbedémt forsikringsbelopp for sokta
forsikringar och redan tecknade férsikringar,

prisbasbelopp: prisbasbelopp enligt lagen (1962:381) om allmin
forsikring.

3 § Utan hinder av lagen (2004:000) om genetisk integritet fir ett
forsikringsbolag efterforska och anvinda genetisk information, om

1. informationen behovs f6r kontroll nir ett férsikringsfall har
anmiilts,

2. den férsikrade har fyllt 18 &r och det forsikringsbelopp som
vid forsikringsfall skall utfalla som ett engingsbelopp overstiger
30 prisbasbelopp eller

3. den férsikrade har fyllt 18 &r och det férsikringsbelopp som
vid forsikringsfall skall utfalla som en periodisk ersittning over-
stiger fyra prisbasbelopp per ar.

Denna férordning trider i kraft den 1 juli 2005.
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7 Forslag till
férordning (2004:000) om undantag fran
tillstandskrav enligt lag (1991:114) om anvandning
av genetiska undersokningsmetoder vid allmanna
hélsoundersokningar

Hirigenom foreskrivs féljande.

1 § Neonatala undersékningar avseende fenylketonuri (PKU), galak-
tosemi, kongenital hypotyreos och kongenital binjurebarkhyper-
plasi fir utféras utan tillstind enligt 1 § lagen (1991:114) om
anvindning av genetiska undersékningsmetoder vid allminna hilso-
unders6kningar.

2 § Socialstyrelsen fir meddela ytterligare foreskrifter om undantag
fran kravet pa sddant tillstdnd som avses i1 §.

Denna férordning trider i kraft den 1 juli 2005.
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8 Forslag till

Forfattningsforslag

forordning om andring i forordningen (1985:796)
med vissa bemyndiganden for Socialstyrelsen att
meddela foreskrifter m.m.

Hirigenom foreskrivs att 3 § forordningen (1985:796) med vissa
bemyndiganden foér Socialstyrelsen att meddela foreskrifter m.m.

skall ha féljande lydelse.

Nuvarande lydelse

Socialstyrelsen skall meddela
foreskrifter

1. om skyldigheter fér hilso-
och sjukvdrdspersonalen enligt
8 kap. 17 § forsta stycket 2 lagen
(1998:531) om yrkesverksamhet
pd hilso- och sjukvirdens
omride,

2. om undantag fr@n fére-
skriften 1 5 § patientjournallagen
(1985:562) att en journalhand-
ling som upprittas inom hilso-
och sjukvérden skall vara skriven
pa svenska spriket,

3. om hur anmilningsskyldig-
heten enligt 6kap. 4§ forsta
stycket lagen (1998:531) om
yrkesverksamhet pd hilso- och
sjukvdrdens omrdde skall full-
goras,

4. om koder f6r f6érskrivnings-
orsak enligt 4 § lagen (1996:1156)
om receptregister,

5. enligt 11 § lagen (2001:499)
om omskirelse av pojkar, om
vilken kompetens annan person
in legitimerad likare skall ha f6r

Foreslagen lydelse

4

Socialstyrelsen skall meddela
foreskrifter

1. om skyldigheter fér hilso-
och sjukvirdspersonalen enligt
8 kap. 17 § forsta stycket 2 lagen
(1998:531) om yrkesverksamhet
pd hilso- och sjukvirdens
omride,

2. om undantag fr@n fére-
skriften 1 5 § patientjournallagen
(1985:562) att en journalhand-
ling som upprittas inom hilso-
och sjukvirden skall vara skriven
pa svenska spriket,

3. om hur anmilningsskyldig-
heten enligt 6kap. 4§ forsta
stycket lagen (1998:531) om
yrkesverksamhet pd hilso- och
sjukvdrdens omrdde skall full-
goras,

4. om koder fér f6érskrivnings-
orsak enligt 4 § lagen (1996:1156)
om receptregister,

5. enligt 11 § lagen (2001:499)
om omskirelse av pojkar, om
vilken kompetens annan person
in legitimerad likare skall ha f6r

* Senaste lydelse 2002:751.
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att 3 sirskilt tillstdnd att utféra
omskirelse, om smirtlindring,
hur ingreppet 1 6vrigt skall ut-
foras, samt vilken information
som skall limnas till pojken och
hans virdnadshavare,

6. om det antal befruktade
igg som skall &terforas till
kvinnan vid befruktning utanfér
kroppen enligt lagen (1988:711)
om befruktning utanfér kroppen.

SOU 2004:20

att 3 sirskilt tillstdnd att utféra
omskirelse, om smirtlindring,
hur ingreppet 1 6vrigt skall ut-
foras, samt vilken information
som skall limnas till pojken och
hans virdnadshavare,

6. om det antal befruktade
igg som skall 4terforas till
kvinnan vid befruktning utanfér
kroppen enligt lagen (1988:711)
om befruktning utanfér kroppen,

7. enligt 32 § hdlso- och sjuk-
vdrdslagen (1982:763) om genetisk
fosterdiagnostik och preimplanta-
torisk genetisk diagnostik.

8. enligt 32 § hdilso- och sjuk-
vdrdslagen (1982:763) om andra
genetiska  undersckningar  in
sddana som avses vid 7.

Denna férordning trider i kraft den 1 juli 2005.
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9 Forslag till

Forfattningsforslag

forordning om andring i forordningen (1993:876) om
medicintekniska produkter

Hirigenom féreskrivs att 2 § forordningen (1993:876) om
medicintekniska produkter skall ha féljande lydelse.

Nuvarande lydelse

Likemedelsverket fir fore-
skriva att lagen (71993:584) om
medicintekniska produkter skall
gilla dven f6r andra produkter
som nyttjas 1 ett medicintek-
niskt system eller som pd annat
sitt 1 friga om anvindningen
stdr nira medicintekniska pro-
dukter. Likemedelsverket far
ocksd foreskriva att lagen om
medicintekniska produkter helt
eller delvis inte skall gilla i friga
om vissa medicintekniska pro-

dukter.

Foreslagen lydelse

2§

Lagen (1993:584) om medicin-
tekniska  produkter  giller  for
produkter avsedda for sjilvtest-
ning, som syftar till att undersika
mdnniskors arvsmassa med ut-
nyttjande av analys av genernas

deoxyribonukleinsyra ~ (DNA)
eller ribonukleinsyra (RNA).
Likemedelsverket fir fore-

skriva att lagen om medicin-
tekniska produkter skall gilla
dven for andra produkter som
nyttjas 1 ett medicintekniskt
system eller som pd annat sitt i
frdga om anvindningen stir nira
medicintekniska produkter. Like-
medelsverket fir ockss foreskriva
att lagen om medicintekniska
produkter helt eller delvis inte
skall gilla 1 frdga om vissa
medicintekniska produkter.

Denna férordning trider i kraft den 1 juli 2005.

® Senaste lydelse 2001:552.
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1 Uppdraget och dess
genomfdrande

1.1 Kommitténs uppdrag

Kommittén skall enligt direktiven se 6ver ett antal frigestillningar
rorande genetisk diagnostik, genterapi och kloning. Kommittén
skall bl.a. 6verviga och limna forslag till

—  hur det skall kunna garanteras att den som efter en prediktiv
genetisk undersokning visats bira pd ett visst sjukdomsanlag
inte skall behandlas pd ett mindre férmanligt sitt 1 exempelvis
forsikringssammanhang eller inom arbetslivet,

— 4tgirder nir det giller prediktiv genetisk diagnostik, pre-
implantatorisk diagnostik m.m.,

—  hur information till berérda sliktingar skall ges 1 samband med
genetiska undersékningar, samt

— regler f6r hur genetiska test som riktar sig till enskilda
minniskor skall f§ marknadsféras och siljas.

Enligt direktiven skall Europaridets konvention angdende skydd for
de minskliga rittigheterna och de grundliggande friheterna, sirskilt
artikel 8, vara en viktig utgingspunkt f6r kommitténs arbete. En
annan viktig utgdngspunkt skall vara Europaridets konvention om
minskliga rittigheter och biomedicin som Sverige undertecknat
men innu inte ratificerat. Kommittén skall ocksd belysa den inter-
nationella debatten samt beakta erfarenheter frin andra linder.
Direktiven bifogas betinkandet som bilaga 1.

Kommittén fick genom tilliggsdirektiv (dir. 2002:58) i uppdrag
att 6verviga och limna forslag kring vissa frigor som rér forskning
pa stamceller. Kommitténs arbete 1 den delen har redovisats 1 del-
betinkandet Rittslig reglering av stamcellsforskning (SOU 2002:119).
I detta har dven frigestillningar rérande somatisk kirnéverforing
(det som 1 direktiven benimns kloning) behandlats.
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Enligt ulliggsdirektiv (dir. 2003:167) har kommittén fitt for-
lingd tid att redovisa uppdraget till den 1 mars 2004.

1.2 Kommitténs arbete

Kommittén bérjade sitt arbete 1 juni 2001 och har direfter haft
23 sammantriden, varav tvi internatsammantriden. Dirvid har in-
riknats de sammantriden som dgnats 3t arbetet med delbetinkandet.

Kommittén har samrdtt med Statens medicinsk-etiska rid. Sam-
rid har vidare i1 enlighet med direktiven gt rum med Utredningen
om personlig integritet 1 arbetslivet (N 1999:10). Nir det giller
medicinska frigor har kommittén 1 férsta hand replierat pd den
sakkunskap som funnits representerad inom kommittén, men dven
inhimtat information och synpunkter frin andra forskare och
experter.
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2 Medicinska bakgrundsfakta
m.m.

2.1 Anvandningen av genetiska analyser pa manniska

Arftliga faktorer dr en viktig orsak till sjukdomar hos minniskan.
Den centrala dogmen som visar sambandet mellan férindringar i
anlagen (generna) och sjukdomar ir féljande.

DNA
(anlaget eller genen)

RNA
(ett mellansteg dir information frin genen éverférs till proteinet)

Proteinet
l
Cell
l
Organ
)
Individ
(klinisk sjukdomsbild)

Vid irftliga sjukdomar intriffar en férindring (mutation) i arvs-
massan. Mutationen kan antingen vara irftlig, dvs. finnas hos
nigon av férildrarna och 6verforas via konscellen, eller vara en ny-
mutation, vilket innebir att skadan intriffat under konscellsbild-
ningen eller tidigt under embryonalutvecklingen och inte finns hos
ndgon av férildrarna. Mutationen ger vanligen upphov till férind-
ringar pd alla nivier som visas i skissen ovan. Den kliniska sjuk-
domsbilden ir beligen lingst bort frdn den ursprungliga muta-
tionen. Den slutliga produkten, den kliniska sjukdomsbilden, ir ett
resultat av mutationen och den modifiering som sker i varje steg pd
vig till den kliniska sjukdomsbilden. De modifierande faktorerna
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bestdr av pdverkan av andra gener eller miljéfaktorer 1 bred bemir-
kelse och leder fram till slutresultatet som ir patientens kliniska
sjukdomsbild.

Varje gen har en normal funktion som ir nédvindig fér indivi-
dens utveckling. Informationen lagrad i arvsmassan utgor det
biologiska underlaget fér vad en individ kommer att kunna ut-
vecklas till. Arvet har inte enbart betydelse fér vilka sjukdomar
individen fir utan dven fér individens normala utveckling. Utveck-
lingen pdverkas naturligtvis dven av miljéfaktorer och graden av
sddan pdverkan varierar. For en del sjukdomar ir miljépaverkan
liten medan den fér andra sjukdomar och f6r egenskaper ir stor.
Den djupare forstielsen av sambandet mellan arv och miljé saknas
emellertid dnnu men férhoppningar finns att dessa samband
kommer att kunna studeras pd ett mera meningsfullt sitt genom de
dkade kunskaperna om hur arvet fungerar som det s.k. HUGO-
projektet innebir.

Forindringar 1 arvsmassan dr mycket vanligt férekommande och
de flesta av dessa pdverkar inte funktionen i nigon av de ca 30 000
funktionella gener minniskan har. En viktig pdgiende forsknings-
uppgift ir att ta reda pd nir och hur variationen i arvsmassan verk-
ligen paverkar funktionen. Hir &terstdr mycket arbete. Vad som
hittills framkommit dr att sambanden mellan variationer i arvs-
massan och olika sjukdomar ibland kan vara enkla (t.ex. kromo-
somférindringar och monogen nedirvning) men inom viktiga om-
riden ir de komplexa (polygen eller multifaktoriell nedirvning).
Den mesta variationen ir inte férknippad med nigon sjukdom.
Den kan anvindas fér att kartligga minga av de sjukdomsfram-
kallande gener vi hittills kinner till och ocksd fér att identifiera
individer.

Den kliniska sjukdomsbilden och de symtom patienten far ir det
viktigaste bide for patienten och f6r sjukvirden Det dr ocksd virde-
fullt att ha kunskaper om hur de olika stegen i processen fungerar.
Sjukvirden fir hjilp med diagnostik och behandling genom att
analysera prover som visar avvikelser i nigon av de olika nivierna.
Enligt den hir modellen kan 1 princip alla sjukdomar betraktas som
arftliga dirfor att generna pdverkar nigon del av den kliniska sjuk-
domsbilden eller dess behandling.

For att forstd irftlighet behéver man dven ha kunskaper om hur
gener dverfors och fordelas mellan tvd generationer. En gen kan

' HUGO - the human genome organisation, ett nitverk av forskare frn hela virlden som
arbetar med kartliggningen av det minskliga genomet .
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férekomma i olika varianter (alleler). En kopia av genen kommer
frén individens mamma via dgget och det andra frin individens pappa
via spermien. I samband med att dggen bildas hos modern sker en
halvering av antalet genkopior s3 att varje igg enbart kommer att
innehlla en kopia av varje gen. Det ir slumpen som avgor vilken av
mammans tvd genkopior som kommer att hamna 1 ett specifikt dgg.
P4 samma sitt sker en halvering av pappans genkopior 1 samband
med att hans spermier bildas och dven hir avgér slumpen vilken av
hans tv8 kopior som hamnar i en speciell spermie. I samband med
befruktningen slds arvsmassan frdn modern i ett specifikt igg
samman med arvsmassan frin fadern frdn en specifik spermie. Fér
en gen giller d3 f6r den nya individen, barnet, att detta fir en ny
kombination som bestir av en kopia frin mor och en kopia frin far.
Denna princip giller for alla de drygt 30 000 gener som minniskan
har.

Generna ir beligna i cellens kromosomer. Kromosomerna fore-
kommer parvis och alla gener ir beligna pa bestimda stillen 1 kro-
mosomerna. En normal cell har 46 kromosomer och i samband med
att konscellerna bildas halveras antalet kromosomer. Halvering
sker s3 att en kopia av varje gen kommer att finnas i varje konscell.
Koénscellerna har silunda 23 kromosomer. Antalet kromosomer
férdubblas i samband med befruktningen s3 att den nya individen
far 23 kromosomer via dgget och 23 kromosomer via spermien
vilket tillsammans ger 46 kromosomer. Tvd av kromosomerna ir
kénskromosomer. Pojkar har en X och en Y kromosom medan
flickor har tvd X kromosomer.

2.2 Arftliga sjukdomar m.m.

Arftliga sjukdomar kan indelas i de fyra kategorier som beskrivs i
det f6ljande. Dirutdver finns idrftliga cancersjukdomar. Aven egen-
skaper drvs, vilket dock inte berérs i detta sammanhang.

Sjukdomar som beror pd kromosomforindringar

Kromosomférindringar bestdr oftast av tillskott eller férlust av en
hel kromosom som kan innehilla tusentals gener. Den vanligaste
kromosomférindringen ir trisomi 21. D3 finns det en extra kro-
mosom i det tjugoférsta kromosomparet. Det dr denna férindring
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som leder till den kliniska bild, som kallas f6r Downs syndrom.
Kromosomférindringar av denna typ idr vanligtvis inte irftliga utan
varje sjuk individ har fitt en si kallad nymutation. Med nymutation
menas att forindringen uppstitt hos den sjuka individen eller i
konscellerna som bildade denne och ir inte nedirvd frin nigon av
forildrarna. Eftersom forindringen finns hos den drabbade indivi-
dens konsceller kan mutationen i sillsynta fall nedirvas till nista
generation. Manga kromosomférindringar av detta slag leder
emellertid till sterilitet. Sdlunda ir alla pojkar med Downs syndrom
sterila men flickor med Downs syndrom kan 6verféra en extra
21 kromosom till sina barn.

Ibland kan kromosomférindringen emellertid vara irftlig pd s3
sitt att en frisk anlagsbirare har 6kad risk att f8 barn med Downs
syndrom. Det intriffar nir férindringen inte bestir av tillskott eller
forlust av en hel kromosom utan det ir friga om férindringar i
uppbyggnaden av kromosomerna, s& kallade strukturella férind-
ringar. En forilder kan d4 ha férindringen i balanserad form, vilket
betyder att det bara skett en omstrukturering av kromosom-
materialet utan att mingden material forindrats. Eftersom allt
genetiskt material fortfarande finns kvar ger den balanserade kro-
mosomférindringen oftast inte upphov till ndgon sjukdom hos
individen (férildern), men det innebir risk att ett barn till en sddan
person far dverskott eller forlust av material 1 samband med att
kromosomerna skall férdelas mellan olika kénsceller. Om ett barn
pd sd sitt har fitt for mycket eller for litet genetiskt material har
barnet fitt en obalanserad strukturell kromosomférindring och
blir 1 de flesta fall sjukt.

En extra kromosom ger vanligen upphov till allvarliga missbild-
ningar och diagnostiseras nistan alltid i nyféddhetsperioden. For-
indringar 1 kénskromosomerna ger emellertid lindrigare symtom.
En del sddana férindringar 1 antalet kénskromosomer kan férbli
oupptickta eller uppticks sent i livet.

Balanserade strukturella kromosomférindringar hos en av fér-
ildrarna kan ge upphov till missbildningar hos barnen, upprepade
missfall eller svirigheter att 3 barn, beroende pd den 6kade risken
att det befruktade dgget fir en obalanserad kromosomuppsittning.

Medfédda kromosomférindringar ir sillsynta (0,9 procent av
alla nyfédda). Alla ger dock inte upphov till symtom och risken att
ndgon ging under livet f4 symtom av denna orsak ir ca 0,6 procent.)
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Monogent nedirvda sjukdomar

Vid monogent nedirvda sjukdomar orsakas sjukdomen av en muta-
tion 1 en av de ca 30 000 gener minniskan har. Varje monogent
nedirvd sjukdom ir sillsynt men det finns méinga, sannolikt mer in
10 000. Av dessa har 8 000 beskrivits hittills. Alla dessa irftliga
sjukdomar finns inte 1 Sverige.

Monogent nedirvda sjukdomar indelas i dominanta och recessiva.
Vid dominant nedirvning ir enbart den ena genkopian muterad
medan den andra allelen fungerar normalt. Vid recessiv nedirvning
mdste bigge anlagen vara skadade for att individen skall bli sjuk.
Vid recessiv nedirvning har forildrar till ett sjukt barn inga
symtom trots att de var och en har ett skadat anlag. Nedirvning ir
dven beroende pid om genen sitter pd en vanlig kromosom (auto-
som) eller pd en X-kromosom. Y-kromosomen innehéller f& gener
och de flesta av dem har med kénsbestimningen att gora. Det ir
detta férhdllande som gor att recessiv X-bunden nedirvning fir det
karaktiristiska ménstret i en familj med 1 stort sett endast sjuka
pojkar medan flickor kan vara friska anlagsbirare. De har ju tvi X-
kromosomer och mutationen finns enbart i en av dessa, vilket be-
tyder att anlaget 1 den andra fungerar normalt och gér att kvinnan
inte fir nigra symtom.

Det kan hinda att en individ som har en kind mutation trots det
inte blir sjuk. Detta fenomen kallas for nedsatt penetrans. Det ir
ocksd vilkint att tvd individer som har samma sjukdomsfram-
kallande genetiska férindring (t.ex. syskon), inte fir identiska kli-
niska symtom. Detta kallas {6r variabel expressivitet. Det dr sanno-
likt att nedsatt penetrans och variabel expressivitet dr uttryck for
samma sak, nimligen att dven monogent nedirvda sjukdomar
modifieras under processen frin mutation i genen till klinisk sjuk-
domsbild. De modifierade faktorerna ir dels andra gener, dels
miljon.

Svirighetsgraden av de olika monogent nedirvda sjukdomarna
varierar. De flesta av dem bérjar under nyféddhetsperioden, nigra
under tondren och ndgra {8 i vuxen alder.

Risken att ndgon ging under livet f en sjukdom som beror pd
monogen nedirvning ir 2—4 procent.
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Polygent nedirvda sjukdomar

Vid polygent (multifaktoriellt, komplext) nedirvda sjukdomar
samverkar mutationer i flera olika gener och tillsammans med
miljofaktorer avgérs om individen fir den aktuella sjukdomen. Vid
de flesta polygent nedirvda sjukdomarna liggs effekten av de olika
muterade generna samman och enligt den gingse hypotesen finns
det ofta ett grinsvirde som mdste passeras. Genom att kombina-
tionerna av de olika anlagen dr manga, blir minga olika alternativ
mojliga och varje anlag fir dirfor en liten effekt pd sjukdoms-
processen. Detta forhéllande begrinsar mojligheterna och det inne-
bir eventuellt att det ir omdjligt att utféra meningsfull diagnostik
enbart med utgingspunkt frin genetiska férindringar.

Ett exempel kan belysa detta ytterligare. Fér en av de vanliga
formerna av diabetes (sockersjuka) har 12 olika gener hittills pi-
visats. Varje gen kan férekomma i minga olika former men om
man antar att det enbart finns tv alternativa alleler f6r varje gen
betyder det att det kommer att finnas minst tre olika tinkbara
alternativ (tvd av dessa alternativ innebir att anlagen ir lika och det
tredje alternativet innebdr att anlagen ir olika). Om det dr 12 olika
gener som paverkar sjukdomsprocessen innebir det att det finns
531 144 olika tinkbara kombinationer av anlagsuppsittningar. Vi
vet ocksd bland annat genom s.k. tvillingundersékningar att miljén
i de flesta fall spelar stor roll f6r om en individ skall insjukna i en
polygent nedirvd sjukdom. Antar man vidare att varje gen har en
variation 1 uttrycket som ir knutet till penetrans och expressivitet
s& dr det ldtt att forstd begrinsningarna nir det giller méjligheterna
att géra meningsfulla uttalande om en enskild individs risk att bli
sjuk genom analyser av de berérda generna. Aven om det blir
mdjligt att analysera och tolka informationen frin en individs alla
30 000 anlag, blir forutsigelserna f6r den enskilda individen fér-
modligen inte mycket bittre in de forutsigelser vi redan idag kan
gora med de kunskaper vi har om sjukdomen och risken for
sliktingar att drabbas av samma sjukdom.

Det finns emellertid nigra undantag frén denna regel, t.ex. sjuk-
domar som péverkas av gener i den sd kallad "HLA- regionen” pd
kromosom 6. I denna region finns bland annat anlag av betydelse
fér vivnadstypning infér transplantationer. For ndgra si kallade
HLA- relaterade sjukdomar har vetenskapliga studier visat att det
just 1 HLA regionen kan finnas ett “riskanlag” med stor betydelse
for utvecklingen av den aktuella sjukdomen.
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Ett annat undantag kan utgéras av mindre populationer som
socialt eller geografiskt varit avskilda frdn en stérre population och
kan sigas utgdra en form av “isolat”. I en sddan mindre population
kan det mycket vil finnas ett begrinsat antal "riskanlag” med stor
genomslag 1 den avgrinsade populationen. Vi har t.ex. anledning att
tro att sydvistra Sverige, sédra Norge och norra Danmark kan ut-
gora en sddan mindre population som kanske bestdr av 4-6 miljoner
minniskor. Norrland kan utgéra annan sidan genetiskt “isolat” i
Sverige.

Ur genetisk synpunkt kan sidana “riskanlag” sigas fungera
monogent men ha nedsatt penetrans och variabel expressivitet.
Grinsen mellan monogent och polygent nedirvda sjukdomar ir
slunda inte skarp och héller p4 att suddas ut.

Sjukdomar med polygen nedirvning ir vanligen sjukdomar som
oftast drabbar individer sent i livet. Det finns 50-60 kinda sjuk-
domar med denna typ av nedirvning och de flesta av dessa finns
dven 1 Sverige. Det finns missbildningar med denna typ av nedirv-
ning som drabbar foster. De flesta egenskaper nedirvs dven pi
detta sitt.

Méijligheterna att kunna diagnostisera polygent nedirvda sjuk-
domar och egenskaper pA DNA- nivd kommer att vara begrinsade.
Sjukdomar med denna nedirvning kan dock diagnostiseras senare i
processen som RNA eller protein, nir man har bittre kunskap om
den kliniska sjukdomsbilden. Eftersom polygent nedirvda sjuk-
domar debuterar sent i livet finns det anledning att tro att for-
indringar 1 RNA eller proteinet inte kan mitas hos foster och
dirfor inte kan anvindas vid fosterdiagnostik. Betriffande miss-
bildningar eller sjukdomar som debuterar under nyféddhets-
perioden med polygen nedirvning finns det anledning att anta att
mitbara forindringar i RNA och protein blir mgjliga att géra och
didrmed dven fosterdiagnostik.

Risken att nigon ging under livet drabbas av en sjukdom som ir
polygent nedirvd ir i storleksordningen 50 procent och det ir
framfor allt de s8 kallade folksjukdomarna som tillhér denna grupp.
Exempel p& sddan sjukdomar ir diabetes, hogt blodtryck,
schizofreni och Alzheimers sjukdom.
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Mitokondriella sjukdomar

Vid mitokondriell nedirvning ligger inte anlagen i kromosomerna
utan i de s3 kallade mitokondrierna, som finns utanfér cellkirnan
men inuti i cellen. Det finns mdnga mitokondrier (hundra till flera
tusen) 1 en cell och dirfér f6ljer inte sjukdomar som har anlagen i
mitokondrierna sedvanliga irftlighetslagar. Varje mitokondrie kan
sigas motsvara en kromosom. Mitokondriernas funktion ir for-
knippad med det som kallas cellandning och har en mycket viktig
roll f6r normal livsfunktion. Sjukdomar som beror pd férindringar
1 mitokondriernas DNA ir allvarliga och sillsynta. Mitokondrierna
nedirvs alltid via moderns dggcell och mitokondriella sjukdomar
overfors siledes frin mor till barn. Endast nigra enstaka barn
beriknas f6das varje ar i vrt land med sjukdomar av denna typ.

Arftliga cancersjukdomar

Alla cancersjukdomar beror pd forindringar i DNA-molekylen.
Oftast dr det friga om méinga nymutationer, som drabbar flera
olika gener, men generna ir alla beligna 1 en specifik cell och det ir
frdin denna cell cancern utvecklas. Eftersom det ir friga om
nymutationer innebir det att de flesta cancersjukdomar inte ir
arftliga pd det sitt drftlighet vanligen definieras. Ibland kan en av de
viktigaste mutationerna i den process av mutationer, som behovs
for att cancern skall utvecklas, vara irftlig. Det innebir att
kroppens alla celler redan frin befruktningen har férutsittning att
senare 1 livet f4 de efterféljande nymutationerna i de andra generna
och dirmed utvecklas till en cancer. I 5-10 procent av alla cancrar
foreligger en sidan forutsittning. Trots att den genetiska for-
indringen finns i koppens alla celler fir enbart en del av kroppens
organ tumdrer. Vilka dessa organ ir beror pd vilken gen som har
den irftliga mutationen. Oftast nedirvs en sidan cancergen
autosomalt dominant.

Betydelse for framtiden

Hittills har den allminna debatten fokuserat pd vad vi vet om
monogent nedirvda sjukdomar och man har férutsatt att de iakt-
tagelser man gjort for dessa sjukdomar dven skulle gilla for de
polygent nedirvda sjukdomarna. Allt pekar emellertid mot att den
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genetiska determinism som ir férknippad med monogent arv inte
direkt kan tillimpas p4 polygent arv.

2.3 Begransningar vid anvandning av DNA-analyser

Diagnostik av monogent nedirvda sjukdomar férsviras av en om-
stindighet som kallas genetisk heterogenitet som kan foreligga
antingen pd gennivi eller pd allelnivd. Med genheterogenitet menas
att mutationer 1 flera olika gener var f6r sig kan ge upphov till
samma sjukdom. Gérs analysen for den ena genen och mutationen
finns i den andra genen blir resultatet naturligtvis missvisande. Med
allelheterogenitet menas att olika mutationer 1 samma gen kan ge
upphov till samma sjukdom. Goér man analysen enbart f6r en muta-
tion belagen inom ett avgrinsat omrdde av genen och mutationen
finns p4 ett annat stille i genen blir resultatet dven hir missvisande.

Metoderna att identifiera mutationer hiller innu pa att utvecklas.
Vanligtvis kan mutationsdiagnostiken vara till hjilp nir man kinner
mutationen i en familj och di kan andra familjmedlemmar under-
sokas for exakt samma mutation. Den férsta medlemmen i en
familj som underséks miste ha sjukdomen f6r att man sikert skall
kunna koppla ihop sjukdomen med en eventuell mutation. P3
grund av metodernas brister gir det i de flesta fall inte att med en
negativ analys utesluta den irftliga sjukdomen i en familj dir
mutationen inte ir kind.

Stora férhoppningar knyts till att metodutvecklingen snart
kommer att kunna erbjuda effektivare och enklare metoder for
mutationsanalys. Dagens metoder kriver 1 de flesta fall stor kom-
petens hos den som utfér undersékningen och tolkningen ir ofta
komplicerad. Det handlar som framgitt inte om ett mer eller
mindre automatiskt avlisande av en streckkod.

2.4 Sarskilt om méjligheterna att forutse arftliga sjuk-
domar utifran en familjs sjukdomshistoria

Det finns mojligheter att forutse irftliga sjukdomar utifrin en
familjs  sjukdomshistoria  (familjeanamnes/familjeupplysningar).
Betydelsen av familjeanamnesen ir uppenbar vid monogen ned-
irvning. Vid dominant nedirvning har t.ex. alla foérstagrads an-
hériga (barn, syskon och férildrar) till en sjuk individ 50 procents
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risk att ha anlaget. Risken f6r andragrads anhériga (mor- och
farforildrar, barnbarn, mostrar och morbréder samt fastrar och
farbréder) ir 25 procent. Om de verkligen blir sjuka och hur sjuka
de blir dr beroende av penetrans och expressivitet. Studerar man ett
familjtrid med denna typ av nedirvning finns det sjuka individer i
varje generation. Endast 1 undantagsfall, nir det foéreligger nedsatt
penetrans, hoppar sjukdomen &ver en generation. Risken att ha
irvt ett dominant anlag frén en sjuk forilder ir f6r varje barn
50 procent. I en familj med tvd barn kan siledes bida tvd ha fitt
anlaget, alternativt ingen av dem eller enbart ett av barnen.

Vid recessivt nedirvda sjukdomar ir forildrarna friska anlags-
birare f6r samma recessiva sjukdomsanlag. Risken f6r deras barn
att f3 anlaget i dubbel uppsittning (och dirmed riskera att bli
sjuka) dr 25 procent (huruvida de sedan verkligen blir sjuka ir
3terigen beroende av penetrans och expressivitet). Andra sliktingar
kan ha anlaget i enkel uppsittning, men de blir inte sjuka, eftersom
det vid recessiv nedirvning krivs att anlaget finns i1 dubbel upp-
sittning for att bli sjuk. I ett familjetrdd ir det enbart den redan
drabbade familjen som har risk att {3 barn med den irftliga sjuk-
domen. Vid recessiv nedirvning ir forildrarna oftare in férvintat
slikt med varandra. Detta beror pd att det finns f& anlagsbirare
totalt 1 befolkningen och risken ¢kar dirfér patagligt att ett barn
skall f3 ett specifikt sjukdomsframkallande anlag i dubbel upp-
sittning om forildrarna ir till exempel kusiner.

Vid polygen nedirvning finns det inget nedirvningsménster som
gdr att identifiera. I populationsbaserade undersékningar finner
man emellertid en storre risk att insjukna ju nirmare slikt man ir
med en person med den polygent nedirvda sjukdomen. Ju mera
avligsen slikting denne individ 4r desto mindre blir risken. Risken
for nira sliktingar att bli sjuka ir alltid stérre dn risken beriknad pd
hela populationen.
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2.5 Nagot om statistikens roll vid genetiska under-
sokningar

Ndgra grundliggande begrepp

Det finns ett antal grundliggande begrepp kring genetiska test som
har betydelse f6r deras anvindbarhet.

I tabellen nedan visas ett tinkt representativt urval av 100 000.
Hos dessa individer vet man status sjuk eller frisk och vill under-
soka sambandet med ndgon biologisk markér, t.ex. férekomsten av
en viss riskgen.

Sjuk Frisk
Positiv 950 990 1940
Negativ 50 98 010 98 060
1 000 99 000 100 000

Ur tabellen kan man f3 en mingd information om testet och
sjukdomen.

Sensitivitet: Sannolikheten att fi ett positivt test pd en sjuk
individ. I det hir fallet blir det 950/1000=95 procent.

Specificiter: Sannolikheten att f3 ett negativt test pd en frisk
individ. I det hir fallet blir det 98010/99000=99 procent.

Bida dessa métt handlar om sannolikheten att géra rdtr och bor
dirfor sjilvklart vara s héga som méjligt. De komplementira sanno-
likheterna handlar om att géra fel. I den meningen att fel ir odnskade
kan dessa sannolikheter kallas risker.

Falsk negativ risk: Sannolikheten att {3 ett negativt testresultat pd
en sjuk person. I det hir fallet blir det 50/1000=5 procent.

Falsk positiv risk: Sannolikheten att {3 ett positivr testresultat pd
en frisk person. I det hir fallet blir det 990/99000=1 procent.

Alla dessa sannolikheter ir betingade pd sjukdomsstatus. For den
testade individen och dennes likare beskrivs testet bittre genom att
betinga pd testresultatet.

Positiva prediktiva virdet (PV+): Sannolikheten (risken) att
vara sjuk givet ett positivt testresultat. I exemplet blir det
950/1940=49 procent

Negativa prediktiva virdet (PV-): Sannolikheten (chansen) att
vara frisk givet ett negativt testresultat. I exemplet
98010/98060=99,95 procent.

Ett avgorande centralt métt dr givetvis hur vanlig sjukdomen ir.

75



Medicinska bakgrundsfakta m.m. SOU 2004:20

Prevalens: Andelen sjuka i populationen eller annorlunda uttryckt
sannolikheten att en slumpmissigt vald person ir sjuk. I det hir
fallet 1000/100000=1 procent.

Det prediktiva virdet av ett test dndras drastiskt om prevalensen
1 den undersékta gruppen dndras. Fér minga monogent nedirvda
sjukdomar ir prevalensen i den allminna befolkningen l8g. Om
t.ex. prevalensen ir 0,1 procent blir det positiva prediktiva virdet i
ovannimnda exempel 9 procent i stillet f6r 49 procent. Detta inne-
bir att, 1 sddana fall, trots testets hoga tillférlitlighet, 91 procent av
de som har anlaget inte kommer att bli sjuka.

Nir man kinner till de ovan nimnda virdena kan man behdva
stilla den intressanta och svirbesvarade frigan: Ar testet bra? For
att besvara den krivs en noggrann genomging av konsekvenserna
for individen och samhillet vid olika utfall, dvs. i vilken av de fyra
rutorna individen hamnar, kostnaderna for testet, etc. I tabellen
nedan redovisas exempel pd ndgra uppenbara konsekvenser.

Sjuk Frisk
Positiv + Mojlighet till — Onodig oro
tidig behandling
Negativ — Falsk trygghet + Korrekt lugnande

Ett test kan vara en del 1 en kedja av test. Typiskt dr di att de
inledande testen har ligre precision, men ir billigare eller ofarliga.
De senare testen har hégre precision, men ir dyrare eller férenade
med viss risk (t.ex. fostervattensprov).

Ibland beskrivs risker som jimforelser med hjilp av en riskkvot.
Lite vardslost uttrycks detta ofta som t.ex. "Pensionirer 16per fem
ginger storre risk att drabbas av ...”, utan att ange vilka man jimfor
med. Antingen jimf6ér man riskerna mellan tv4 olika grupper, t.ex.
risken for pensionirer dividerat med risken for icke-penionirer,
eller sd bildar man en kvot mellan risken f6r en del av populationen
med risken for hela populationen, t.ex. risken fér en pensionir
dividerat med risken fér en godtycklig individ.

De hir tvd kvoterna kan vara vildigt olika, sd det dr viktigt att
veta vilken man talar om.
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Kontinuerlig testvariabel

Nir testet bestdr av en metod som ger diskreta svar (t.ex. positiv
= "genen finns”, negativ = “genen finns inte”) si gdr det inte att
paverka sensitiviteten och specificiteten. Men ofta betyder positiv
att en testvariabel, t.ex. mingden av ett visst imne Overstiger ett
bestimt troskelvirde. Genom att man minskar troskelvirdet kom-
mer sensitiviteten att 6ka och specificiteten att minska. Alternativt
kan detta uttryckas som att andelen falskt negativa provresultat
minskar, medan andelen falskt positiva 6kar.

Beroende pid konskevenserna av testet férsoker man vilja en
limplig balans mellan sensitivitet och specificitet. Principen ir
enkel, men i praktiken ir det ganska svirt att virdera konsekvens-
erna redan vid ett fixerat troskelvirde och dnnu mycket svirare nir
troskelvirdet tillats variera.

Ett annat sitt att hantera ett testresultat av kontinuerlig karaktir
ir att berikna en risk for varje virde. Man beskriver di i allminhet
forhallandet mellan risk och testresultat som en funktion.

riskfunktion

40
30
20
10
0 T T

0 5 10 15

testresultat

risk%

Osdkerbet i riskskattningar

Om 3 av totalt 10 slumpmissigt valda personer med positivt test-
svar visar sig vara sjuka si dr den naturliga skattningen av PV+
givetvis 30 procent. Det dr den ocksi om 300 av totalt 1 000 visar
sig vara sjuka. Det finns dock en visentlig skillnad i precision pd de
bidda skattningarna. Ett sitt att ange precisionen 1 en skattning ir
att ge ett konfidensintervall {6r skattningen. I det f6rsta fallet ir
risken med 95 procent sannolikhet nigonstans 1 intervallet
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[7 procent, 65 procent] medan i det senare fallet ir den med
95 procent sannolikhet i intervallet [27 procent, 33 procent]. Om
en riskskattning skall anvindas som grund fér ett dtgirdsprogram
bér bredden pi konfidensintervallet ligga nirmre det senare
alternativet.

Risker vid komplext nedirvda sjukdomar

Nir flera gener samverkar har i allminhet varje enskild gen endast
en marginell betydelse f6r att prediktera sjukdom. Riskkvoten for
de genetiska markorer man trots allt har funnit blir ofta ca 2. For
den kinda HLA-komponenten i t.ex. celiaki (glutenintolerans) ir
kvoten visserligen mycket storre, men fortfarande ir det positiva
prediktiva virdet bara ca 2 procent. I féregdende avsnitt (2.2) gavs
en illustration med diabetes och 12 olika gener som resulterar 1 ”3
upphéjt till 12” = 531 144 olika méjliga genuppsittningar. Om
genernas samverkan kan vara hur invecklad som helst siger det sig
sjilvt att minga individer som testas kommer att ha en unik upp-
sittning, som innu inte skddats och ir dirmed ir omgjlig att till-
dela ndgon sirskild risk. Dirutéver har de flesta uppsittningar inte
observerats i tillricklig omfattning for att ge ett acceptabelt konfi-
densintervall f6r riskskattningen.

A andra sidan kan man invinda att om generna samverkar ”snillt
additivt” s att t.ex. var och en oberoende av varandra férhojer en
riskvariabel med ndgon nivd och denna riskvariabel sedan har ett
enkelt samband med sjukdomsrisken, s& gir det att med rimliga
stickprovsstorlekar skatta varje gens betydelse. Risken for en helt
ny genkombination beriknas di genom att summera alla enskilda
bidrag och sitta in virdet i en formel.

Sanningen om komplexiteten i dessa sjukdomar ligger troligen
nigonstans mitt emellan dessa ytterligheter.

Debutdlder

Resonemanget har hittills inriktat sig pd frigan i vilken utstrick-
ning ett test visar om man kommer att bli sjuk eller inte. For t.ex.
en 30-3ring som léper risk att bli allvarligt sjuk (eller rent av dé av
sjukdomen) spelar det givetvis en stor roll ndr det kommer att ske.
Sjukdomar kan inte bara ha stor variation i expressivitet, utan ocksd
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variation 1 debutdlder. Debutdldern kan bero av miljéfaktorer, men
ocksd av variationer 1 riskgenetiken. Foér att berikna risker behover
man d3 ta stillning till den &ldersrelaterade risken.

Aldersrelaterad risk

15
X 10 - :
s | | | normal risk
o 5 S —
0 = w risk med
0 50 100 gener

Diagrammet avlises si att vid en viss &lder anges risken fér en ny-
f6dd individ att insjukna nigon ging fore denna &lder. En frisk
person som ir 45 3r kan berikna sin risk att insjukna fére 65 ars
dlder genom att ta risk(65)-risk(45). Det ir denna risk som ir rele-
vant om 45-8ringen t.ex. skall teckna férsikring.
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