8 Genetisk information |
forsakringssammanhang

8.1 Fragans tidigare behandling

Forsikringsbolagens ritt och mojlighet att efterfriga och beakta
information frdn genetiska undersékningar har diskuterats under
relativt l8ng tid och ofta sammankopplats med frigor som rér
mojligheten for arbetsgivare och andra utomstdende att {3 tillgdng
till sidan information. Nir det giller Gen-etikkommitténs 6ver-
viganden och de uttalanden som gjordes i regeringens proposition
om anvindning av genteknik pd minniska, m.m. (prop. 1990/91:52)
och 1 socialutskottets betinkande 1990/91:SoU10 kan hinvisas till
framstillningen under 6.2.1 1 det féregdende.

I den tidigare nimnda departementspromemorian Genetisk
integritet (Ds 1996:13) foreslogs att det skulle vara straffbelagt att
vid behandlingen av en ansékan om férsikring efterfriga eller an-
vinda genetisk information eller resultatet av genetisk undersok-
ning som hinfér sig till en annan person. Det skulle ocksd vara for-
bjudet att friga om genetisk undersdkning har utférts eller att friga
om sliktingars eventuella genetiskt betingade sjukdomar.

Promemorian remissbehandlades och ett ittiotal remissinstanser
yttrade sig. I korthet kan sidgas att flertalet remissinstanser till-
styrkte foérslagen, medan Sveriges Forsikringstorbund och Finans-
inspektionen avstyrkte dessa. Bland annat Gentekniknimnden och
de juridiska fakulteterna vid Uppsala respektive Lunds universitet
ansdg att frigan borde utredas ytterligare. De erinringar mot for-
slagen som framfordes i remissvaren var 1 huvudsak av rittslig eller
principiell art.

Under beredningen av departementspromemorian framgick att
en rad frigor krivde ytterligare analys. Regeringen beslutade dirfor
den 1 oktober 1998 att tillsitta en arbetsgrupp inom regerings-
kansliet med uppgift att bereda frigan vidare. Gruppens arbete ut-
gjorde till stor del underlag foér regeringens skrivelse Genetisk
integritet (skr. 1998/99:136), som o&verlimnades till riksdagen i
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juni 1999. T denna skrivelse redovisades ett avtal som staten och
Forsikringsforbundet kort dessférinnan triffat angdende genetisk
information i férsikringssammanhang. En nirmare redogérelse f6r
avtalet limnas 1 avsnitt 8.2.4.

I den nimnda skrivelsen drog regeringen slutsatsen att det ir
nodvindigt att skapa bittre garantier f6r att genetisk information
om den enskilda minniskan inte missbrukas eller anvinds pa ett
sitt som ir diskriminerande fér den enskilde, men att det f6r nir-
varande inte var mojligt att inféra en heltickande reglering av an-
vindningen av genetisk information. Regeringen bedémde att ut-
formningen av skyddet fér den genetiska integriteten behdvde
overvigas ytterligare, bl.a. pd arbetslivets omrdde. Frigan om den
genetiska integriteten innefattade enligt regeringen flera svidra
overviganden. Den var av sidan karaktir att den borde bli féremadl
fér en overgripande utredning innan lagstiftaren kunde ta slutlig
stillning till hur skyddet bist bor utformas. Socialutskottet, som
behandlade regeringens skrivelse i1 sitt betinkande om genetisk
integritet (bet. 1999/2000:SoU5), understrok att en kommande
utrednings uppgift inte borde begrinsas till att endast avse frigor
som berér diskriminering pd grund av det genetiska arvet utan bor
vara s3 heltickande som méjligt. Regeringsskrivelsen och utskotts-
betinkandet kom sedan att ligga till grund f6r kommitténs upp-
drag.

I sammanhanget kan slutligen nimnas att Bioteknikkommittén i
december 2000 avgav betinkandet Att springa grinser, bioteknikens
majligheter och risker (SOU 2000:103). I betinkandet behandlas
anvindningen av genteknik pi minniska och en skiss till lagstift-
ning liggs fram. Frigan om genetisk information skall i anvindas i
forsikringssammanhang nimns. Kommittén, som ansig att det
borde finnas regler avseende bland annat f6rsikringsgivares ritt att
efterfriga resultat frin genetiska undersékningar, avstod emellertid
frdn att limna férslag i den delen.

8.2 Gallande ratt m.m.
8.2.1 Allmant

Forsikringsbolagens verksamhet regleras i forsta hand 1 forsik-
ringsrorelselagen (1982:713; FRL) medan regler om sjilva forsik-
ringsavtalet mellan férsikringsbolaget och forsikringstagaren, sivitt
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giller livforsikring och annan personforsikring, féljer av lagen
(1927:77) om forsikringsavtal (FAL). Utlindska férsidkringsgivares
ritt att bedriva verksamhet i Sverige regleras av lagen (1998:293)
om utlindska férsikringsgivares verksamhet i Sverige.

I svensk ritt saknas lagregler om anvindningen av genetisk
information 1 férsikringssammanhang. Diremot finns som fram-
gdtt vissa frivilliga 8taganden frin forsikringsbranschens sida, i
form av ett avtal mellan branschorganisationen och staten.

8.2.2  Forsadkringsavtalslagen

En privat férsikring uppkommer genom ett avtal mellan tvd parter,
dvs. férsikringsgivaren och forsikringstagaren. Det ir vidare van-
ligt férekommande att férsikringstagaren ingdr avtalet fér annan,
exempelvis en grupp anstillda (gruppforsikring). Avtalsritten
bygger pd principerna om ritten for var och en att fritt ingd avtal
och férpliktelsen f6r avtalsparterna att infria avtalet. Huvudregeln
ir att parterna sjilva skall kunna bestimma om de 6ver huvud taget
vill avtala, med vem avtalet skall ingds och om innehillet.

I lagen (1915:218) om avtal och andra rittshandlingar pa for-
mogenhetsrittens omrdde (avtalslagen) finns allminna bestim-
melser om avtals ingdende och nir avtal ir ogiltiga. I FAL finns
ytterligare bestimmelser om triffande av férsikringsavtal. Bide
vissa av de allminna bestimmelserna om avtals ogiltighet 1 avtals-
lagen och vissa bestimmelser 1 FAL innebir att en avtalspart kan ha
skyldighet att ge sin motpart upplysningar vid ingdende av avtal
(upplysningsplikt). Utgdngspunkten ir att parter skall ha méjlighet
att bedéma risker och férdelar med att ingd ett visst avtal. Vid
forsikringsavtal anses det sirskilt viktigt att det limnas riktiga och
fullstindiga uppgifter vid avtalets ingdende. Det ir dirvid visentligt
att forsikringstagaren limnar uppgifter av betydelse for den for-
sikrade risken.

Ofta far forsikringstagaren besvara frigor om férhillanden som
ir av intresse for riskbedomningen. Detta fir sirskild praktisk
betydelse vid liv- och sjukférsikringar. T dessa fall fir férsikrings-
tagaren limna upplysningar som rér hilsan. Den som &nskar en
privat livférsikring fir dirfér av naturliga skil inte sillan besvara
frigor som ir av integritetskinslig natur. En upplysning som regel-
missigt efterfrigas vid tecknande av livf6rsikring ir numera om
forsikringstagaren genomgitt en HIV-test och vad som var resultatet
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av denna undersokning. Andra frigor giller om férsikringstagaren
under de senaste dren varit sjukskriven under lingre tid, har behand-
lats av likare for sjukdom eller dter medicin av nigot slag. Avtalet
innebir regelmissigt att forsikringstagaren ger forsikringsbolaget
fullmakt att infordra medicinska journaler. Uppgifterna i dessa
anvinds i bolagets riskbedémning.

Det dr mot denna bakgrund man skall se de sirskilda regler om
forsikringstagarens upplysningsplikt som finns 1 4-10 §§ FAL.
Dessa regler avser personférsikring men ocksd skadeforsikring, sdvitt
den senare inte regleras av konsumentférsikringslagen (1980:38).
Upplysningsplikten dr dock begrinsad pd flera sitt. Den avser inte
forhallanden som férsikringsgivaren kint till eller bort kinna till.
Upplysningsplikten giller dessutom endast férhillanden som ir av
betydelse for forsikringsgivaren (9 § FAL).

Om f6rsikringstagaren vid avtalets ingdende svikligen uppgivit
eller fortigit ndgot som kan antas vara av betydelse ir avtalet enligt
4 § FAL ogiltigt. Samma sak giller om forsikringstagaren har upp-
givit eller fortigit ndgot under sidana omstindigheter att det skulle
strida mot tro och heder att dberopa avtalet. Bestimmelsen mot-
svarar de allminna ogiltighetsreglerna i 30 och 33 §§ avtalslagen.
Om férsikringstagaren limnar felaktiga uppgifter utan att han eller
hon insett eller bort inse att de var oriktiga pdverkar felet inte
forsikringsgivarens skyldigheter enligt avtalet (5 § FAL).

Aven nir férsikringstagaren limnar oriktiga uppgifter, som han
eller hon inser ir felaktiga utan att det dr friga om svek eller liknan-
de eller som han eller hon borde inse ir felaktiga, kan forsikrings-
bolaget enligt 6 § FAL under vissa omstindigheter vara befriat frin
sina skyldigheter enligt avtalet. S3 ir fallet om det kan antas att for-
sikringsavtal aldrig skulle ha triffats om det verkliga férhillandet
varit kint. Det vanliga ir dock att forsikring visserligen skulle ha
meddelats men pd andra villkor. Det finns d tvd mojliga regler att
tillimpa varav endast en, prorataregeln, ir tillimplig vid person-
forsikring. Prorataregeln innebir att forsikringsgivarens ansvar
jimkas till vad det hade blivit om riktiga upplysningar limnats. Det
andra alternativet som dock inte tillimpas vid personférsikring dr
den s.k. kausalitetsregeln. Det avgorande blir hir om forsikrings-
tagaren kan styrka att det oriktigt uppgivna forhillandet saknat be-
tydelse for forsikringsfallets intriffande eller skadans omfattning.

P3 motsvarande sitt giller att, om férsikringstagaren fortiger
en kind uppgift och om han eller hon insett eller borde ha insett
dess betydelse, forsikringsgivaren kan vara befriad frin sina
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skyldigheter enligt avtalet. Forutsittningen ir att fortigandet dr
vardslgst.

8.2.3  Forsakringsrorelselagen

I FRL regleras de offentligrittsliga och associationsrittsliga sidorna
av forsikringsbolagens verksamhet. Regleringen innefattar vissa all-
méinna principer.

Tidigare gillde en s.k. skilighetsprincip som bestod av tre olika
delar: ett krav pd skilighet i premier och kostnader (premie- och
kostnadsskilighet), ett krav pa skiliga villkor utéver premier (vill-
korsskilighet) samt ett krav pd skilighet 1 skaderegleringen (skade-
regleringsskilighet). Principen utménstrades ur lagen den 1 januari
2000, men giller fortfarande fér de avtal som tecknats dessférinnan
och dven nir sddana avtal férnyas, om inte annan 6verenskommelse
triffas.

Att skilighetsprincipen togs bort motiverades bl.a. av en énskan
att frimja konkurrens och produktutveckling. Premierna skulle —
pd samma sitt som 1 och for sig ansdgs kunna ske redan tidigare —
kunna bestimmas solidariskt utan krav pd att en f6rsikringstekniskt
beriknad hogre risk giller f6r vissa utsatta forsikringstagare. Trots
att skilighetsprincipen ir borttagen forutsitts det fortfarande i
lagstiftningen att premierna skall vara betryggande.

Grundliggande for verksamheten ir enligt nuvarande regler i
1 kap. 1a§ FRL att den skall bedrivas med en f6r rérelsens om-
fattning och beskaffenhet tillfredsstillande soliditet, likviditet och
kontroll éver férsikringsrisker, placeringsrisker och rorelserisker,
s& att dtagandena mot férsikringstagarna och andra ersittnings-
berittigade pd grund av férsikringarna kan fullgéras. Vidare fore-
skrivs att verksamheten skall bedrivas enligt god férsikrings-
standard.

I 7 kap. 4§ finns en bestimmelse som innebir att premier fér
bla. livférsikringar skall grundas pa antaganden om dédlighet och
andra riskmadtt, rintesats samt driftskostnader som var for sig ir
betryggande. En avvikelse fr ske om den ir férsvarlig med hiansyn
till bolagets ekonomiska situation. I férfattningskommentaren sigs
bl.a. att premierna inte fir bestimmas pd ett sddant sitt att det
systematiskt och varaktigt méste tillféras bidrag frin andra medel
in premierna och dess avkastning. En motsvarande bestimmelse
terfinns 1 artikel 19 i tredje livforsikringsdirektivet (dvs. ridets
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direktiv 92/96/EEG av den 10 november 1992 om samordning av
lagar och andra férfattningar som avser direkt livférsikring och om
indring av direktiven 79/267/EEG och 90/619/EEG).

Enligt 7 kap. 1 § giller vidare att ett forsikringsbolags férsikrings-
tekniska avsittningar skall motsvara belopp som erfordras for att
bolaget vid varje tidpunkt skall kunna uppfylla alla dtaganden som
skiligen kan forvintas uppkomma med anledning av ingdngna for-
sikringsavtal. Sddana avsittningar beriknas delvis med statistiska
och férsikringsmatematiska metoder.

Finansinspektionen utovar tillsyn 6ver att verksamheten 1 ett
forsikringsbolag bedrivs i enlighet med férsikringsrorelselagen och
andra forfattningar som reglerar forsikringsbolagets niringsverk-
samhet.

8.2.4  Avtalet mellan staten och Sveriges Forsakringsférbund

Mellan staten och Sveriges Forsikringsférbund ingicks den 31 maj
1999 ett avtal om genetiska undersokningar 1 samband med teck-
nande av eller utékande av redan tecknad liv- eller sjukférsikring.
(Avtalet bifogas betinkandet som bilaga 2.) 1 avtalets inledande
bestimmelse anges att avtalet ir triffat mellan staten och Sveriges
Forsikringstorbund f6r de forsikringsbolag som ir medlemmar i
forbundet och som i Sverige marknadsfér vad som férsikrings-
avtalsrittsligt avses som liv- eller sjukférsikring. De berérda for-
sikringsbolagen har en marknadsandel avseende livférsikringar i
Sverige om 99 procent beriknat i premieinkomster och 99 procent
beriknat i tillgdngar 1 bolagens balansrikningar. Betriffande sjuk-
forsikringar har de berérda férsikringsbolagen hela den svenska
marknaden. Samtliga férsikringsbolag som marknadsfér individuell
traditionell liv- och fondférsikring ir medlemmar i Forsikrings-
férbundet.

Avtalet avser liv- och sjukférsikring. S8 kallade barnférsikringar,
som till sin férsikringsavtalsrittsliga karaktir ir kombinerade sjuk-
och olycksfallstérsikringar for barn under 18 &r — vanligtvis med
giltighet till 25-drsildern — omfattas inte av avtalet. Inte heller
yanstegruppliv- eller avtalsgruppsjukforsikring, dir det enda kravet
for forsikrings tecknande ir full arbetsférhet, omfattas av avtalet.

I 2 § finns en bestimmelse som ger en uttémmande definition av
vilka olika typer av genetiska undersékningar som omfattas av av-
talet. Med presymtomatisk genetisk undersékning enligt forsta
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punkten avses undersékningar for att faststilla om en person har
ett dominant irftligt sjukdomsanlag som kommer att leda till sjuk-
dom senare 1 livet. Begreppet prediktiv genetisk undersékning en-
ligt andra punkten omfattar undersékningar i syfte att granska
friska minniskors arvsanlag for att berikna sannolikheten for att
personen kan komma att drabbas av sjukdom senare i livet. Tredje
punkten behandlar genetiska undersékningar f6r att pavisa eller
utesluta att en person bir anlag for en irftlig sjukdom som visar sig
forst 1 senare generationer. En genetisk undersokning kan utféras
med olika metoder och pd olika nivier. Bestimmelsen har dock getts
en "metodneutral” utformning och omfattar siledes samtliga gene-
tiska metoder. Med genetisk undersékning avses 1 avtalet inte under-
sokningar for att stilla sjukdomsdiagnos, varmed avses diagnostik av
patienter med konstaterad eller misstinkt sjukdom. Aven begreppet
familjeupplysningar definieras. Med familjeupplysningar avses siledes
information om férekomsten av irftliga sjukdomar i slikten. Sddana
upplysningar omfattas av avtalet.

Forsikringsforbundet dtar sig enligt 3 § att sikerstilla att med-
lemsbolagen inte infér krav pd att den som séker en forsikring
skall genomg3 sddan genetisk undersékning varom nu ir friga, som
forutsittning for forsikrings tecknande. Detsamma giller mot-
svarande krav mot den som redan har en férsikring och som
onskar utdka denna.

Vidare dtar sig Forsikringsférbundet enligt 4 § forsta stycket att
sikerstilla att medlemsbolagen gentemot férsikringssékande eller
forsikringstagare inte efterfrigar resultatet av en redan utférd
genetisk undersékning eller efterfrigar huruvida en sidan under-
sokning utférts. Likasg skall forsikringsbolagen avstd frin att efter-
friga familjeupplysning. For det fall forsikringsbolag redan har
kinnedom om resultatet av en utférd genetisk undersokning eller
om familjeupplysning &tar sig bolagen att avstd frin att anvinda den
informationen. Foérsikringsforbundets dtgirder 1 anledning av av-
talet behandlas vidare nedan.

I andra stycket begrinsas forsikringsbolagens dtaganden enligt
forsta stycket till att avse sddana liv- och sjukférsikringar dir
forsikringsersittning som utbetalas som engdngsbelopp inte 6ver-
stiger femton prisbasbelopp enligt lagen (1962:381) om allmin for-
sikring eller, dd friga ir om liv- eller sjukférsikring dir forsik-
ringsbeloppet skall utbetalas som periodisk efterlevandepension
eller efterlevandelivrinta eller annan periodisk utbetalning, ett pris-
basbelopp enligt lagen om allmin forsikring.
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Beloppsbegrinsningen 1 andra stycket avser, enligt vad som
framgdr av tredje stycket, samtliga den enskildes sokta eller, vid ut-
okning av férsikring, redan tecknade forsikringar. I fjirde stycket
anges att 4 § skall tillimpas inte bara d4 nigon anséker om en for-
sikring utan dven vid utdkning av befintlig forsikring.

Som framgdtt omfattar avtalet inte tjinstegruppliv- eller avtals-
gruppsjukférsikringar.

Eftersom dessa forsikringar inte dr férenade med ndgon form av
hilsokontroll innebir detta att de allra flesta minniskor i exempel-
vis liviérsikringssammanhang kan ligga en tjinstegruppliviorsikrings
forsikringsbelopp om sex prisbasbelopp till det férsikringsbelopp
under vilket ett forsikringsbolag enligt avtalet inte fir friga efter
eller beakta genetisk information. Siledes kommer majoriteten av
dem som tecknar en enskild livférsikring att vara garanterad ett
forsikringsbelopp 6verstigande 825 000 kr i dagens penningvirde
utan att forsikringsbolagen har méjlighet att efterfriga eller ta del
av resultaten av genetiska undersokningar.

Av 5 § framgdr att Forsikringsforbundet dtar sig att for i avtalet
berérda forsikringar sikerstilla att medlemsbolagen inte undantar
nigon sjukdom foér utbetalning av férsikringsersittning. Detta
skall dock inte gilla om undantag gérs for viss sjukdom som den
forsikringssokande redan féretett symtom av vid tecknande av for-
sikring. Atagandet ir inte begrinsat p annat sitt.

Forsikringsforbundet 4tar sig enligt 6 § att inritta en provnings-
nimnd dit férsikringssékande, som anser att ett forsikringsbolag
hanterat genetisk information felaktigt, kan vinda sig. Nimndens
uppgift ir att ge rekommendationer i frdga om omprévning till f6r-
sikringsbolagen. En sidan nimnd, Forsikringsforbundets genetik-
nimnd, inrittades dr 1999.

Utvecklingen inom s&vil den medicinska som den kliniska gene-
tiken har under ling tid gdtt mycket fort. En fortsatt utveckling
kan givetvis vara av stor vikt fér sivil den medicinska forskningen
och kliniska verksamheten som for forsikringsbolagen. Staten 4tar
sig dirfor enligt 7 § att tillse att utvecklingen inom medicinsk och
klinisk genetik som kan ha betydelse f6r f6rsikringsbranschen och
andra berérda fortldpande foljs och allsidigt belyses. Ndgot sirskilt
organ har emellertid inte inrittats. I 2001 &rs budgetproposition
heter det att uppgiften fir anses ingd i Statens medicinsk-etiska
rdds roll.

Avtalet tridde i kraft den 1 juli 1999 och gillde 1 f6rsta hand till
och med 4r 2002. Uppsigning av avtalet kan ske genom att nigon
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av parterna skriftligen siger upp avtalet minst sex minader fore
avtalstidens utgdng. Sker inte sddan uppsigning forlings avtalet
med tv4 &r 1 sinder. For det fall nigot forsikringsbolag dsidositter
sina dtaganden enligt avtalet har dock staten ritt att omedelbart
siga upp avtalet. Eftersom uppsigning av avtalet inte dgde rum
under dr 2002, giller avtalet till utgdngen av ar 2004.

8.3 Internationella forhallanden och utlandsk ratt

Frigan om anvindning av resultat frin genetiska undersékningar
har varit aktuell under ett antal ir i mdnga linder och iven i flera
internationella organisationer. Flera europeiska linder har infort
forbud for arbetsgivare och férsikringsbolag att anvinda resultat
frin prediktiva genetiska undersékningar (undersékningar 1 syfte
att granska friska minniskors arvsanlag fér att berikna sanno-
likheten for att personen kan komma att drabbas av sjukdom
senare 1 livet).

Redan &r 1992 uttalades i en rekommendation frdn Europarddet
(No. R[92]3) att forsikringsbolag inte bor ha ritt att kriva gene-
tisk undersokning eller friga efter resultat av tidigare utforda test,
som forutsittning for férsikring.

Som tidigare nimnts ir varje form av diskriminering till f6ljd av
en persons genetiska arv férbjuden enligt artikel 11 1 konventionen
om minskliga rittigheter och biomedicin. Av artikel 12 framgir
vidare att prediktiva genetiska test endast fir utféras for hilso- och
sjukvirdsindamal eller i samband med vetenskaplig forskning som
ir forenade med nimnda dndamal. I konsekvens med detta tilliter
konventionen inte att det allmidnna medverkar till att genetiska test
utférs som ett led i tecknandet av en férsikring. Mot detta rider
enligt konventionen ett entydigt férbud. Bestimmelserna i konven-
tionen och kommitténs tolkning av dessa redovisas nirmare i
avsnitt 4.2.

World Medical Association (WMA) har 1 ett uttalande &r 1995
rekommenderat att uppgifter som framkommit vid prediktiv
genetisk diagnostik underkastas stringast mojliga sekretess utom
di det som framkommit skulle kunna utgéra en fara for andra
minniskor.

En deklaration om det minskliga genomet och minskliga rittig-
heter antogs av UNESCOs generalférsamling den 11 november
1997. Enligt artikel 6 1 deklarationen skall ingen f& utsittas for
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sddan diskriminering pd grundval av genetiska karakteristika som
kan krinka minskliga rittigheter, grundliggande frihet och
minniskovirde.

Nir det giller nationella regleringar pd omridet varierar for-
hillandena kraftigt.

I Norge har man sedan 1994 haft en lag om medicinskt bruk av
bioteknologi. Sedan den 1 januari 2004 giller en ny nigot reviderad
bioteknologilag (LOV 2003-12-05 nr 100: Lov om human-
medisinsk bruk av bioteknologi [bioteknologiloven]). Enligt § 5-1
forstds med genetiska undersdkningar: a) genetisk undersékning
for att stilla sjukdomsdiagnos, b) genetiska presymtomatiska
undersokningar, genetiska prediktiva undersékningar, genetiska
undersokningar for att pavisa eller utesluta anlagsbirare for drftliga
sjukdomar som visar sig férst i senare generationer och c) genetiska
laboratorieundersékningar fér att bestimma konstillhorighet.
Enligt § 5-2 samma lag fir genetiska undersékningar endast goras
fér medicinska indamil med diagnostisk eller behandlingsmissig
avsikt. Det ir enligt § 5-8 forbjudet att efterfriga, mottaga, besitta
eller anvinda upplysningar om annan som framkommit vid sidan
genetisk undersékning som beskrivits ovan under b) eller som
framkommit vid en systematisk kartliggning av irftlig sjukdom i
en familj. Det ir ocksi forbjudet att friga om genetisk under-
sokning, iven diagnostisk, eller om systematisk kartliggning har
utfoérts. Den som uppsdtligen overtrider ndgon bestimmelse 1
lagen, eller bestimmelse som meddelats med stéd av lagen, straffas,
enligt § 7-5, med boter eller fingelse 1 hégst tre manader.

Den norska regleringen har stillts under debatt. T betinkandet
Forsikringsselskapers — innbhentning, bruk og lagring av belse-
opplysninger (NOU 2000:23) foreslogs att den gillande férbuds-
lagen skall upphivas avseende forsikringssammanhang. Forslaget
var dock lingtifrin enhilligt och har métt kritik. I den reviderade
lagen som tridde i kraft den 1 januari 2004 finns férbudet kvar och
har utokats till att ocksd omfatta s.k. familjehistoria (jfr ovan). I
propositionen (Ot.prp.nr.64 [2002-2003]) hinvisas till det ovan
nimnda betinkandet och det uttalas att Helsedepartementet 1i
huvudsak delar minoritetens uppfattning.

I Danmark genomfordes &r 1997 en dndring av lagen om fér-
sikringsavtal (lov om forsikringsaftaler) och i lagen om pensions-
kassor (lov om tillsyn med firmapensionskasser). Av férstnimnda
lags 3a § foljer att forsikringsbolag i samband med eller efter
ingdende av avtal inte fir friga efter, inhimta eller mottaga och
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anvinda information som kan belysa en persons arvsanlag och risk
for att utveckla sjukdom liksom att bolaget inte heller fir kriva att
nigon skall undergd genetisk undersskning. Bestimmelsen giller
dock inte information om personens eller andra personers nu-
varande eller tidigare hilsotillstind. Enligt 134 § samma lag straffas
overtridelse av bestimmelsen med béter. Juridiska personer kan
ocksd dliggas straffrittsligt ansvar enligt sirskilda regler. Mot-
svarande bestimmelser har inférts 1 lagen om pensionskassor.

I Finland finns ingen lag som tar sikte pd genetiska under-
sokningar 1 forsikringssammanhang. I stillet planerar man att lita
konventionen om minskliga rittigheter och biomedicin bli bindan-
de som nationell lag. Konventionen har dnnu inte ratificerats. Detta
ir beroende av antagandet av en lag om metoder for artificiell
fortplantning. De finska férsikringsbolagen har emellertid antagit
en policy som innebir att de inte frigar efter genetiska test vid
riskbeddmningar. De frigar inte heller efter familjeupplysningar.

I Frankrike tridde en lag i kraft &r 1994 enligt vilken det ir
forbjudet att utféra genetiska test annat in f6r medicinska dndamail
eller for forskningsindama3l. Det ir férbjudet for forsikringsbolag
att f3 tillgdng till information frin biobanker och det ir ocksd
forbjudet f6r dem att be individer att férse dem med sidan infor-
mation. Det dr emellertid inte enligt lag forbjudet f6r forsikrings-
bolag att erhilla information frin medicinska journaler. De franska
forsikringsbolagen har emellertid infért ett moratorium som inne-
bir att resultat frin genetiska undersékningar inte fir beaktas dven
om den férsikringssékande sjilv erbjuder informationen. Mora-
toriet giller till och med 2004.

Osterrike har i en lag om anvindning av genteknik, som tridde i
kraft i januari 1995, infért férbud for arbetsgivare och férsikrings-
bolag att ta emot, friga efter eller pd annat vis anvinda sig av resul-
tat frin genetiska analyser av individer. Férbudet omfattar inte
familjeupplysningar.

I Belgien ir det enligt lag frin &r 1992 forbjudet att vidare-
befordra genetisk information till férsikringsbolag. Forsikrings-
bolagen har dock méjlighet att beakta familjeupplysningar.

I Nederlinderna finns en 6verenskommelse mellan forsikrings-
bolagen och den nederlindska regeringen om att inte anvinda
resultat frdn genetisk undersékning vid ansékan om férsikring
under ett visst belopp (300000 NLG; motsvarande ungefir
1200000 SEK). Férbudet giller dven information om familje-
medlemmar.
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I Tyskland har Gesamtverband der Deutschen Versicherungs-
wirtschaft e.V. utarbetat ett frivilligt dtagande som medlems-
bolagen kan férbinda sig att folja. Enligt deklarationen skall for-
sikringsbolagen inte stilla som krav att en prediktiv genetisk
undersdkning genomgds for att ett forsikringsavtal skall triffas.
Inte heller skall resultaten frin genomgingen undersékning efter-
frigas om forsikringsbeloppet understiger 250 000 euro.

Aven i USA pagér en debatt kring forsikringsbolagens ritt att
anvinda genetisk information vid riskbedémningen. Det finns
ocksd sdvil federal som statlig lagstiftning som férhindrar anvin-
dandet av genetisk information vid riskbedémning.

Det ir endast sjukvardsférsikring som i dag omfattas av federal
reglering. Denna iterfinns 1 The Health Insurance Portability and
Accountability Act (HIPAA) frdn 1996. Omfattningen av denna
lag ir dock begrinsad dven inom sjukvirdsférsikring. HIPAA
forbjuder att genetisk information anvinds vid tecknandet av
gruppsjukvardsfoérsikring vilket normalt sker via arbetsgivaren.
Genetisk information fir inte ligga till grund for forsikringsbolaget
for att neka skydd, begrinsa skyddet eller ta ut premiepaslag.

HIPAA ger ocksd individen ett sidant skydd fér personer som
flyttar sin sjukvirdsforsikring frin gruppforsikring till individuell
forsikring. Forsikringsbolagen tilldts inte heller siga upp indivi-
duella sjukférsikringar pd grund av genetisk information. HIPAA
omfattar dock inte personer som soker teckna en individuell sjuk-
vérdsforsikring.

Utover den federala lagstiftningen har de enskilda staterna
mdjlighet att inféra reglering rérande genetisk integritet. I minga
fall har dock staterna reglerat endast sjukvirdsforsikring. I vissa
stater omfattar definitionen av genetisk information familje-
historia.

P4 federal nivd pagick under 2002 ett férberedande lagstiftnings-
arbete och flera lagférslag har presenterats. Ett forslag som
American Academy of Actuaries kommenterat vid en hearing 1 juli
2002 benimns Genetic Discrimination Model Act. Detta férslag
innebar att individer skulle ha ritt att teckna upp till 100 000 USD i
livférsikringsbelopp och 60 000 USD i forsikringsbelopp for arbets-
oférmdga utan att genetisk information utnyttjas i riskbedém-
ningen. Aktuarierna var mycket kritiska till férslaget och framforde
liknande argument som den svenska branschen framfort i var
inhemska debatt. Till exempel lyfte man fram betydelsen av
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informationsjimvikt mellan férsikringsgivare och férsikrings-
sokande.

I Storbritannien triffades en 6verenskommelse mellan for-
sikringsbolagen och regeringen 1999. Overenskommelsen innebar
ett system med frivillig sjilvreglering baserat pd ett férslag frin
Association of British Insurers (ABI). Som en del i 6verenskom-
melsen inrittade regeringen en nimnd, Genetic and Insurance
Committee (GAIC), och ABI gav ut regler som skulle iakttas av
alla medlemmar i ABI. Systemet innebar att forsikringsbolagen
inte skulle f3 kriva att en f6rsikringstagare eller den som sokte
teckna liv- eller sjukforsikring skulle genomgi genetisk under-
sokning. Vidare var ett syfte att sikerstilla att forsikringsbolagen
inte tilligger redan utférda genetiska undersdkningar en betydelse
som inte ir motiverad. En férsikringssdkande som genomgitt en
genetisk undersékning méste upplysa forsikringsbolaget om detta
forhillande. Forsikringsbolaget skulle emellertid bara f8 beakta
sddana undersokningar som av GAIC beddémts vara vetenskapligt
tillférlitliga och ge relevant information.

Kritik har riktats mot hur systemet fungerat i praktiken. The
House of Commons Science and Technology Committee gav
under vdren 2001 ut en rapport dir man féreslog ett frivilligt mora-
torium for forsikringsbolagens anvindning av resultat frin gene-
tiska tester. The Human Genetic Commission, HGC, som ir ett
till regeringen rddgivande organ, uttalade i en rekommendation den
1 maj 2001 att regeringen omedelbart borde inféra ett moratorium
av det slag som foéreslagits i den tidigare nimnda rapporten.

Bakgrunden till férslaget om ett moratorium var att det rddande
systemet ansdgs bristfilligt. Foérsikringsbolagen tillimpade inte
ABI:s regler lika och de beaktade tester som inte var godkinda av
GAIC. Det verkade inte finnas nigot tillfredsstillande sitt att kon-
trollera och uppritthélla respekten fér reglerna. Det fanns stor oenig-
het och osikerhet angiende tolkningen av minga genetiska tester. The
House of Commons Science and Technology Committee ansdg att
det verkade som om férsikringsbolagen var mer intresserade av att
etablera sin framtida ritt att anvinda testresultat f6r att bestimma
premier dn av att resultaten var tillférlitliga och relevanta. Medlem-
skapet i GAIC bedémdes vara i behov av en 6versyn. Det ansdgs
idven att det fanns en fara for att minniskor avstod frin att genom-
g genetiska tester pd grund av ridsla f6r att det skulle bli en nack-
del f6r dem i f6rsikringssammanhang. Detta befarade HGC skulle
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paverka angeligna genetiska screeningprogram samt genetisk
forskning.

Det bista sittet att g vidare var enligt The House of Commons
Science and Technology Committee ett frivilligt moratorium fér
forsikringsbolagens anvindning av resultat frin genetiska tester.
Moratoriet borde vara 1 tminstone tv 4r. Om forsikringsbolagen
inte kunde eller ville reglera sig sjilva och inféra detta moratorium
rekommenderades regeringen att genomféra det genom lag. HGC
ansdg att det skulle bli en betydande uppgift att utreda vilket
system som vore det bista och att moratoriet dirfér skulle vara i
minst tre &r och att det skulle forlingas om frdgorna inte 16sts
under tiden. HGC féreslog ett undantag for forsikringar 6ver-
stigande 500 000 pund. For dessa skulle test som godkints av
GAIC {4 beaktas.

Efter diskussioner mellan regeringen och ABI triffades en ny
dverenskommelse som tridde i kraft den 1 november 2001. Denna
innebidr att under en femdrsperiod skall foérsikringsbolagen avstd
frin att anvinda sig av resultat frin genetiska test. Livf6rsikringar
pa belopp éver 500 000 pund och andra férsikringar pd belopp 6ver
300 000 pund ir undantagna och fér dessa forsikringar far forsik-
ringsbolagen anvinda sig av testresultat om testen blivit godkinda
av GAIC. Beloppsgrinserna skall ses éver efter tre &r. Man beriknade
att endast tre procent av livférsikringarna uppgér till 500 000 pund
eller mer. Regeringen skall vidare se éver GAIC:s organisation och
utoka dess roll till att ocksd dvervaka att 6verenskommelsen efterlevs
och dirvid dven mottaga klagomal frin individer som ifrigasitter att
nigot forsikringsbolag inte efterlevt 6verenskommelsen.

Det enda test som hittills godkints av GAIC ir f6r Huntingtons
sjukdom 1 samband med livf6rsikring.

Liksom i de flesta andra linder saknas i Storbritannien begrins-
ningar nir det giller att friga efter familjehistoria, dvs. uppgifter
om sjukdomar och dédsfall i slikten.

I Irland har forsikringsbolagen dtagit sig att folja en frivillig
reglering som innebir att resultat frin genetiska test inte beaktas
vid forsikringar understigande 300 000 pund. Nir det giller for-
sikringar pd hogre belopp fir férsikringsbolagen beakta sidana test
som godkints av det brittiska organet GAIC (jfr ovan).
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8.4 Sammanfattning av nuvarande rattslage

Frigan om i vilken man forsikringsbolag skall fi efterfriga och
beakta genetisk information har varit aktuell under ett antal &r i
bide Sverige och utlandet. Man synes pd de flesta hall vara av
uppfattningen att det finns behov av reglering. En ordning med
nigon form av hinder for férsikringsgivare att friga efter resultat
frin genetiska undersékningar ir en l6sning som valts 1 flera linder.
I de flesta linder saknas dock férbud mot att efterfriga genetisk
information i form av familjeupplysningar.

I Sverige har forslag om férbud mot anvindning av genetisk
information lagts fram 1 Ds 1996:13, men forslaget ledde inte till
lagstiftning. I dag finns dirfér ingen lagreglering. De férsikrings-
bolag som ir medlemmar i den svenska férsikringsbranschens
branschorganisation Sveriges Forsikringsférbund har dock fri-
villigt férbundit sig att inte uppstilla krav pd att den som vill teckna
en personforsikring forst skall genomga ett genetiskt test. Om den
forsikrade har genomgitt genetisk undersokning kommer for-
sikringsforetagen inte heller att friga efter resultatet av detta, for-
utsatt att forsikringsbeloppet understiger ett visst tak. Inte heller
efterfrigas familjeupplysningar i sidana fall.

8.5 Fragestéllningarna ur ett férsakringsperspektiv

8.5.1  Allmén bakgrund

Den privata liv- och sjukférsikringens grundliggande idé ir att ge
ekonomiskt skydd om en person skulle avlida respektive insjukna
under forsikringstiden. Premierna beriknas s& att de svarar mot
forvintade kostnader for dodsfall respektive sjukfall. For att siker-
stilla forsikringsbolagens dtaganden gentemot de foérsikrade méiste
inbetalda premier ticka férvintade kostnader foér de forsikrade
sammantaget. For att kunna kalkylera en korrekt premie méste for-
sikringsgivaren bedéma risken f6r fortida dod respektive dkad risk
for insjuknande hos de férsikringssdkande. Inom liv- och sjuk-
forsikring dr dessa risker starkt relaterade till 8lder, kén och hilso-
tillstdnd. En riskbedémning gérs dirfor vid ansékan om férsikring.

Vid pigdende eller genomgingen sjukdom kan livférsikring ofta
beviljas till en f6rhdjd premie. Vid pigiende arbetsoférmiga kan
sjukforsikring inte beviljas. Frin forsikringssynpunkt dr detta inte
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att betrakta som negativ sirbehandling av personer med vissa sjuk-
domar utan som ett sitt att dsitta varje risk ett riktigt pris.

For att kunna uppritta ett forsikringsavtal har ett bolag behov
av att ha tillgdng till samma information om den sékandes hilso-
tillstdnd som den sokande har sjilv. Om bolaget har mindre infor-
mation 4n s6kanden kan riskbedémningen bli felaktig och premien
otillricklig. Med hinsyn till att f6rsikringarna giller stora kollektiv
och till att utbetalningarna vid férsikringsfall ofta ir betydande kan
sddana felaktiga riskbedémningar fi stora konsekvenser.

Ett rikneexempel, som anférts av forsikringsbranschen, kan
illustrera denna mekanism i siffror.

1. Alla forsikrade har normal hilsa. Tusen 40-3riga min soker for-
sikring som innebir att efterlevande fir ut en miljon kronor om de
forsikrade dor fore 50 drs dlder. Betalning sker vid starten. Efter
riskbedomning placeras alla i normalgruppen. I denna kommer, enligt
forsikringsmatematiska berikningar, 22 att do fére 50 &r, och
22 miljoner kronor att behéva betalas ut. Varje foérsikrad behover
betala en tusendel, dvs. 22 000 kronor, f6r detta riskskydd.

2. En procent av de forsikrade bar forsimrad hilsa. Tusen 40-3riga min
soker forsikring som innebir att efterlevande fir ut en miljon kronor
om de forsikrade dor fore 50 &rs 3lder. Betalning sker vid starten.
Efter riskbedomning placeras alla i normalgruppen. I denna kommer,
enligt forsikringsmatematiska berikningar, 22 att do fére 50 4r, och
22 miljoner kronor att behdva betalas ut. Varje forsikrad behéver
betala 22 000 kronor for detta riskskydd. Denna ging ir det emellertid
inte en normalgrupp. I gruppen ingir en procent som tecknat for-
sikring dirfor att de sjilva vet att de kommer att dé under perioden.
Det innebir att 22 4+ 10 = 32 miljoner kronor kommer att behova
betalas ut. Varje forsikrad skulle ha behévt betala 32 000 kronor for
detta riskskydd.

Redan en procent som utnyttjar sitt informationsévertag gav alltsd i
detta exempel en merkostnad pd 45 procent.” !

Exemplet fir i sak anses vara orealistiskt, eftersom det ir fjirran
frdn dagens verklighet att det skulle finnas en grupp av, sisom far
anses underférstdtt, symtomfria vuxna personer som pi grundval
av genetisk information med sikerhet vet att de kommer att avlida
inom en tiodrsperiod. Men exemplet kan omkonstrueras pd olika
sitt sd att det ger uttryck f6r mer realistiska antaganden.

! Exemplet himtat frin Sveriges Forsikringsférbunds remissvar pd férslagen i promemorian
Ds 1996:13

180



SOU 2004:20 Genetisk information i forsakringssammanhang

En i sammanhanget grundliggande faktor, som alltid mdste
beaktas i forsikringssammanhang, ir risken for att s.k. moturval®
uppkommer. Ett moturval bérjar med att premien ir for 13gt satt
for vissa férsikringssékande Dessa kan dirfér komma att teckna
forsakrmgar i hégre omfattning och till hogre belopp dn de skulle
ha gjort om premien varit korrekt beriknad. For att de totala
premieintikterna skall vara tillrickliga miste det resterande for-
sikringskollektivet betala en premie som ir hégre in vad som mot-
svarar den faktiska risk det representerar — deras férsikring fir ett
dverpris. De kan dd komma att avstd frn att teckna forsikring eller
teckna hos ett annat bolag, eventuellt i ett annat land. Detta kan
innebdra att moturvalet blir in mera pdtagligt. Dirmed har en
svarlost situation uppkommit. Att méta problemet med ytterligare
premiehdjningar dr nimligen vanskligt, eftersom detta kan for-
stirka moturvalseffekten och villa en spiralrérelse som innebir att
premieintikterna i det bolag dir moturvalet uppstétt inte ticker de
utbetalningar som bolaget dtagit sig att std for. Forsikringen slis
ut.

Det ir bla. av sddana skil som det 1 FRL har slagits fast att
forsikringsgivarna méste ha kontroll éver forsikringsriskerna. Det
har ansetts vara ett samhillsintresse att bolagen kan fullgéra sina
dtaganden mot de forsikrade.

Om férsikringsbolagen inte tilldts inhimta den genetiska infor-
mation som en férsikringssékande sjilv férfogar 6ver skulle det
kunna uppstd en risk for att personer med sjukdomsanlag blir mer
benigna att teckna forsikringar in vad som genomsnittligt giller
for kollektivet. Ett bolag kan d& komma att férsikra personer som
utgdr en visentligt storre risk dn den bolaget kint till och kalky-
lerat med d& premierna faststilldes. Ett moturval uppstdr d, pd det
sitt som just beskrivits. Detta kan forstirkas, om personer med
sjukdomsanlag skulle teckna forsikring till hogre belopp dn vad
som dr genomsnittligt.

? Begreppet moturval ir en férsikringsteknisk term for den situation som uppstir om
forsikringsvillkoren gynnar férsikringstagare med hégre risk att drabbas av skada eller
motsvarande — “déliga risker” — och i motsvarande min missgynnar dem med ligre risk,
vilket innebir eller kan innebira att personer med hogre risker séker sig till f6rsikringen och
dvriga dirifrén.
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8.5.2  Underlaget for riskbedémningar

Forsikringsbolagen gér medicinsk riskbedémning vid liv-, sjuk-
och olycksfallsférsikring. Resultatet av denna riskbeddmning ir att
flertalet av ans6kningarna beviljas till normal premie. En mindre del
av ansdkningarna beviljas till f6rhéjd premie, med sirskilda villkor
eller m3ste avbojas eftersom risken bedéms si hog att forsikring
inte kan erbjudas till rimlig kostnad.

Bolagen anpassar kontinuerligt sin riskbedémning efter den
medicinska utvecklingen av diagnostik och behandlingsmetoder.
Det har lett till att fler f6rsikringsansokningar har kunnat beviljas.
Diabetiker och tumérsjuka har t.ex. kunnat erbjudas forsikring i
allt storre utstrickning. Aven HIV-smittade och personer med
Huntingtons syndrom kan liviérsikras om dn foér begrinsad tid.
Den kliniska genetikens utveckling bedéms komma att forstirka
denna trend.

Den som vill teckna en liv- eller sjukfoérsikring ombeds normalt
att limna uppgifter i en hilsodeklaration. En f6ljd av 1999 &rs avtal
mellan staten och férsikringsbranschen ir att formuliren f6r hilso-
deklaration 1 de allra flesta fall inte innehéller nigra frdgor om gen-
tester eller om familjehistoria. Om det undantagsvis férekommer,
skall frigorna inte besvaras vid belopp inom avtalsgrinserna. Vid
forsikringsbelopp om ca tvd miljoner kronor brukar likarutlitan-
den krivas. Det betyder att det finns en zon mellan avtalsgrinserna
och tvd miljoner kronor dir bolagen utan hinder av avtalet skulle
kunna stilla frigor om gentester eller om familjehistoria men alltsd
inte gor det, eftersom sddana frigor normalt inte finns i hilso-
deklarationsformuliren.

I anledning av 1999 ars avtal har Férsikringsforbundet utarbetat
vissa riktlinjer fér branschen. Dessa innehdller bla. vissa kom-
mentarer till avtalets inneh3ll och ett avsnitt rubricerat Etiska regler,
vilket i sin helhet har f6ljande lydelse.

Information om mdjlighet att teckna forsikring till i avtalet angivna

belopp

God forsikringssed bjuder att en férsikringssékande bér informeras
om den mojlighet som avtalet dppnar att teckna forsikring tll det
belopp som avtalet medger utan att behdva limna uppgift om familje-
historia och/eller resultatet av genetisk undersokning. Detta kan bli
aktuellt i de fall en person sokt forsikring till hogre belopp 4n de i
avtalet angivna grinserna och det vid hilsoprévning har framkommit
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att den sokande, som var symptomfri vid ansokan, genomgitt en
genetisk undersdkning som pévisat anlag f6r sjukdom.

Légre premie bor inte erbjudas

I de fall en f6rsikringssokande genomgatt ett prediktivt genetiskt test
bor forsikringsgivare inte erbjuda forsikring till rabatterad grund-
premie p g a “gynnsamt” genetiskt testresultat.

Informerat samtycke

Nuvarande medgivande att inhimta uppgifter som finns i férsikrings-
ans6kan omfattar ju alla medicinska uppgifter. Den férsikrade bor
informeras om och limna samtycke till att f6érsikringsbolag inhimtar
information som omfattar iven genetiska testresultat.

Genetiska testresultat fran andra personer bir inte beaktas

Genetiska testresultat frén andra personer bér inte beaktas vid risk-
bedémning. Genetiska testresultat frin anhoriga bér inte begiras av
forsikringssokande.

En betydelsefull utvidgning 1 férhillande till avtalet som For-
sikringsférbundet numera rekommenderar ir att principerna i av-
talet skall tillimpas pd alla personférsikringar, siledes dven pd
olycksfallsférsikringar.

Som har angetts under avsnitt 8.3 finns det i Storbritannnien ett
sirskilt organ, The Government’s Genetics and Insurance Committee,
GAIC, som avgor for vilka sjukdomar som férsikringsbolagen har
ritt att utnyttja genetisk information i sin riskbedémning. GAIC
har dnnu s3 linge endast godkint att férsikringsbolag far efterhora
om en forsikringssékande har testats f6r Huntingtons sjukdom,
om forsikringsbeloppet dverskrider beloppsgrinsen.

I den vigledning som det svenska forsikringsférbundet har ut-
arbetat nimndes ursprungligen ytterligare sex sjukdomar som
omfattades av det brittiska forsikringsférbundets rekommen-
dation, men som dnnu inte har godtagits av det brittiska officiella
organet GAIC med hinsyn till att ytterligare undersékningar har
ansetts behovas. Det gillde familjir kolonpolypos, medfédd
myotoni, Alzheimers sjukdom, multipel endokrin neoplasi, irftlig
motorisk och sensorisk neuropati samt irftlig bréstcancer och
ovarialcancer. Forsikringsférbundet har emellertid numera fringdtt
denna uppfattning och infért den begrinsningen 1 sina rekommen-
dationer att det i1 friga om vuxna symtomfria personer endast ir
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Huntingtons sjukdom som skall beaktas. Férbundet foljer 1 detta
hinseende utvecklingen i1 Storbritannien och avser att anpassa sig
till eventuella nya beslut av GAIC om att ytterligare sjukdoms-
tillstdnd fir beaktas. I de etiska reglerna limnas sirskild informa-
tion om den genetiska informationens betydelse nir det giller
nimnda sjukdom.

Denna begrinsning giller emellertid inte i friga om s.k. barn-
forsikringar, som saknar direkt motsvarighet i andra linder och
som kommittén dterkommer till.

Samtidigt med hilsodeklarationen ger den sékande (virdnads-
havaren, om ansdkan giller en barnférsikring) bolaget en generell
fullmake att inhimta upplysningar frin likare och sjukhus (liksom,
nir det giller barn, barn- och skolhilsovird). De begrinsningar
som i forsikringsbranschens avtal med staten har féreskrivits i
friga om mojligheten for forsikringsbolagen att beakta genetisk
information har naturligtvis giltighet dven f6r eventuell informa-
tion 1 journaler.

Statens medicinsk-etiska rdd har i en skrivelse till regeringen den
18 december 2002 givit uttryck fér uppfattningen att f6rsikrings-
bolagens tillgdng till och hantering av journaluppgifter rymmer
problem fér den personliga integriteten, for fortroendet for hilso-
och sjukvirden samt, i den min forsikringsbeslut kan baseras pd
felaktig anvindning av journaluppgifter, dven fér rittsikerheten.
Forsikringsbolagens mojlighet att ta del av oredigerade journaler
kan enligt rdet dven paverka journalféringen pd ett for patient-
sikerheten menligt sitt. Rdet foresldr dirfor att regeringen ut-
reder forutsittningarna for att begrinsa férsikringsbolagens mojlig-
heter att anvinda generella fullmakter att inhimta upplysningar frin
lakare och sjukhus och att helt avskira mojligheten till fullmakter
avseende tillgdng till journaler férda i hilsoévervakande syfte inom
barnhilsovirden och skolhilsovérden.

Skrivelsen 6vervigs fér nirvarande inom Regeringskansliet och
kommittén kinner till att en sirskild utredare kommer att tillkallas
1 dmnet. Kommittén tar dirfér f6r sin del inte upp de i skrivelsen
aktualiserade frigorna.
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8.6 De praktiska erfarenheterna av 1999 ars avtal

Kommittén har enligt sina direktiv fitt till uppgift att utvirdera
tillimpningen av 1999 irs avtal mellan staten och Forsikrings-
forbundet. Frigan om en utvirdering ir dock delvis for tidigt
vickt. Den frdn forsikringsbolagens synpunkt mest intressanta
frigan ir i vad min de férhillandevis omfattande dtaganden som
frin branschens sida har gjorts genom avtalet ger upphov till mot-
urval som pd sikt skulle kunna dventyra de aktuella férsikringarnas
soliditet eller likviditet eller annars innebira att kontrollen 6ver
forsikringsriskerna inte ir tllfredsstillande. Det ir emellertid
omdjligt att redan nu ha en grundad uppfattning i denna friga. En
meningsfull utvirdering frdn denna synpunkt kan inte géras innan
avtalet tillimpats under dtminstone en tiodrsperiod.

Nir det giller den rent praktiska tillimpningen forefaller avtalet
frén forsikringsbolagens synpunkt inte ha erbjudit nigra storre
problem. Av det féregdende framgdr att avtalet har fitt stor
praktisk betydelse nir det giller bl.a. utformningen av formulir till
hilsodeklarationer.

Avtalet omfattar en stor andel av alla liv- och sjukférsikringar.
Antalet forsikringar som ligger &ver avtalets beloppsgrinser ir
dock absolut sett betydande. En kontroll gjord pd kommitténs
begiran har visat att med en beloppsgrins om 20 prisbasbelopp
skulle 80 procent av alla férsikringar med engingsutbetalningar
omfattas av avtalet. Det gillande avtalet, vars grins dr 15 prisbas-
belopp, omfattar sledes en ligre andel in 80 procent.

Som nyss nimndes har Forsikringsférbundet sjilvmant utvidgat
tillimpningen av avtalet till att dven gilla olycksfallsférsikringar
och infért den begrinsningen att det 1 friga om vuxna symtomfria
personer endast ir Huntingtons sjukdom som beaktas. Kommittén
finner f6r sin del dessa stillningstaganden vilbetinkta.

Forsikringsférbundets genetiknimnd har dnnu si linge inte
mottagit ndgot klagomal och har dirmed i praktiken hittills inte
tritt i funktion.

Forsikringsférbundet kinner till ndgot enstaka fall av missbruk
som yttrat sig pd det sittet att personer med anlag f6r Huntingtons
sjukdom har tecknat forsikringar hos flera olika bolag upp till det
maximibelopp som enligt avtalet giller for att genetisk information
inte skall f3 efterfrigas eller beaktas for att sedan efter insjuknande
lyfta forsikringsersittning frin de olika bolagen.
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Frin branschens sida upplever man det vidare som en brist att
det 1 friga om forsikringar som faller utanfér avtalet dr svirt att f3
underlag fér bedémningen av vilket slags genetisk information som
bér kunna beaktas. Forsikringstérbundet har vint sig ull de
medicinska fakulteterna i denna friga. Inte heller fakulteterna har
emellertid ansett sig ha underlag for att gora de efterfrigade be-
démningarna. I avtalet med Forsikringstorbundet (7 §) har staten
dtagit sig att se till att “utvecklingen inom medicinsk och klinisk
genetik fortlopande f6ljs och allsidigt belyses av ett dirtill sirskilt
férordnat offentligt organ”. Denna uppgift synes ha ansetts falla pd
Statens medicinsk-etiska rid. Ndgot uttryckligt uppdrag till rddet
har dock inte givits och ridet har inte heller vidtagit ndgra dtgirder
med sirskild inriktning pd vad som sigs 1 avtalet. Frin ridets sida
har inte heller limnats nigra uppgifter till ledning fér f6rsikrings-
branschens bedémningar.

Frin likarh3ll har uppgetts att det betraktas som besvirande att
forsikringsbolagen, nir de utnyttjar sin ritt att infordra likar-
journaler i anledning av forsikringsfall, fir del av sddan genetisk
information som journalerna innehéller. Nir det giller sddana for-
sikringar som inte omfattas av avtalet — frimst barnférsikringar —
har pekats pd praktiska fall di férsikring vigrats med hinvisning
till genetisk information utan att detta enligt den patientansvarige
likarens uppfattning haft stéd i nigon medicinsk riskvirdering.
Frin branschens sida invinds ofta att den medicinska och den f6r-
sikringsmedicinska riskvirderingen skiljer sig &t. Ar risken for
invaliditet en pd tjugo kan detta bedémas som ett godartat fall frin
medicinsk synpunkt medan risken kan bedémas som hogst beaktans-
vird frin férsikringssynpunkt.

8.7 Kommitténs dvervaganden och forslag
8.7.1  Utgangspunkter
En terminologisk friaga

I utredningsdirektiven uttalas att ingen skall kunna ”diskrimineras
pd grund av sitt genetiska arv”. P3 tal om forsikringsfrdgan anvinds
ett ndgot annat sprikbruk. Dir sigs att den som visats bira pd ett
visst sjukdomsanlag ”inte skall behandlas pa ett mindre férménligt
sitt” och om sirbehandling "pd ett otillbérligt sitt”. Eftersom for-
sikringstanken bygger pd att forsikringstagare kan erbjudas olika
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villkor beroende pd vilken risk ett férsikringsbolag i det enskilda
fallet tar — dvs. systemet bygger pd en viss sirbehandling av den
enskilde forsikringstagaren (eller gruppvis sirbehandling) — finns
det skil att inledningsvis ndgot berdra dessa terminologiska frigor.

Enligt Svenska Akademiens ordlista betyder diskriminering
“ogynnsamt sirbehandla”. Ett forsikringsbolag som erbjuder tvd
personer olika férsikringsvillkor vid tecknandet av en viss typ av
forsikring kan sigas “ogynnsamt sirbehandla” den som fir de
simre villkoren. Om redan detta skulle vara tillrickligt for att
benimna foérfarandet diskriminering, skulle — tillspetsat uttryckt —
diskriminering vara en grundtanke i férsikringsvisendet.

Ordet diskriminering har emellertid enligt svenskt sprikbruk —
ull skillnad frin vad fallet dr exempelvis i1 engelska spriket — i
praktiken en nedsittande innebérd, det stdr f6r en ogynnsam sir-
behandling som inte kan motiveras av nigot godtagbart skil.’ T
modernt svenskt sprikbruk finns knappast utrymme for att tala om
befogad diskriminering, dvs. dir den som sigs diskriminera inte
genom ordvalet utsitts for klander. Ordet sirbehandla dr diremot
neutralt, den som anvinder det tar inte stillning till om sirbehand-
lingen ir befogad eller inte. Géran Hermerén har i den etiska
diskussionen kring férsikringar och genetiska test fér det samman-
hanget definierat diskriminering som ”moraliskt tvivelaktig sir-
behandling av vissa grupper”.*

Regeringen har berért frigan om diskriminering i forsikrings-
sammanhang i en proposition som bl.a. innehdller forslag till ny lag
om férbud mot diskriminering (prop. 2002/03:65 s. 134 f). Lagen
syftar till att motverka diskriminering som har samband med ndgon
av diskrimineringsgrunderna etnisk tillhérighet, religion eller annan
trosuppfattning, sexuell liggning eller funktionshinder. Regeringen
konstaterar dir att ett grundliggande inslag i forsikringsidén ir att
en risk inte skall ha realiserats innan forsikringen tecknas, och att
det 1 princip inte heller skall finnas tecken pa att detta hiller p3 att
ske. Detta betyder att den férsikringstekniska bedémningen 1 det
enskilda fallet kan medféra att en person vigras forsikringsskydd
eller bara kan 3 det pa simre villkor, t.ex. mot en hégre premie in
den normala. Regeringen noterar att sivil FAL som konsument-
forsikringslagen (1980:38) ger uttryck for att en riskbedémning
skall kunna goras som leder till ett sidant resultat. Ett sidant

3 Jfr en i Svensk Ordbok angiven betydelse: "utsitta for orittvis behandling pd grund av
tillhérighet till viss grupp”.
* Hermerén, G, Etik, férsikring och gentest, Likartidningen 13/1996.
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resultat kan dirfor enligt regeringens bedémning inte anses inne-
fatta en diskriminering.

Mot bakgrund av det anférda bor termen diskriminering und-
vikas di skilda férsikringsvillkor i samband med genetisk infor-
mation diskuteras. Det dr nimligen en sjilvklarhet att forsikrings-
bolag inte bor sirbehandla presumtiva forsikringstagare utan all-
mint godtagbara skil. Den grundliggande frigestillningen giller
om villkor, som frin férsikringssynpunkt kan te sig férsvarliga, av
andra skil inte bor fi tillimpas. Dirutéver finns utrymme fér
delade meningar om vad som ir godtagbara skil.

Sammanfattningsvis ir det inte konstruktivt att féra denna
diskussion 1 termer av diskriminering. Termen kan emellertid inte
helt undvikas. Den férekommer i konventionen om minskliga
rittigheter och biomedicin, dir den sdsom tidigare redovisats ger
upphorv till vissa tolkningssvérigheter.

Grundliggande fragestillningar

Som framgir av kapitel 5 ir det kommitténs grundlaggande upp-
fattning att uppgifter om den enskildes arvsmassa i s stor ut-
strickning som mojligt skall vara skyddade. Det skall krivas
mycket starka skil for att sddana uppgifter skall fi anvindas utan-
for hilso- och sjukvirden. Huruvida uppgifter om en individs arvs-
massa skall £ beaktas 1 férsikringssammanhang skall bedémas frin
den utgingspunkten.

De frigor som uppkommer vid den nirmare bedémningen av
huruvida uppgifter om en individs arvsmassa skall i beaktas i for-
sikringssammanhang kan inledningsvis delas upp pa foljande sitt.

Den forsta frigan giller den genetiska informationens betydelse
fran forsikringssynpunkt. For att genetisk information skall kunna
dberopas och beaktas 1 férsikringssammanhang méste den fylla en
funktion, dvs. uppgifter om en férsikringstagares arvsmassa méste
kunna liggas till grund f6r rationella berikningar av sannolikheten
for att individen skall drabbas av sjukdom eller annat som leder till
att forsikringen skulle falla ut. Frigan giller alltsi vilken for-
sikringsmissig/forsikringsteknisk relevans genetisk information
kan ha. Som framgitt dr detta frin vetenskaplig och statistisk
synpunkt komplicerat att besvara (jfr kap. 2).

Under férutsittning att det finns genetisk information som har
forsikringsrelevans (betydelse frin férsikringssynpunkt) uppstir
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nista friga, nimligen hur intresset av att kunna beakta denna
information 1 férsikringssammanhang skall avvigas mot grund-
principen, att genetisk information inte fr anvindas utanfér hilso-
och sjukvirden. Ocksd denna friga ir komplicerad att besvara, men
komplikationen ir av ett annat slag, eftersom den innefattar en
virdekonflikt.

Om svaret blir att forsikringsrelevansen helt eller delvis borde
vika fér behovet av skydd for den genetiska integriteten, upp-
kommer nista friga. Kan en reglering byggd pd en sidan intresse-
avvigning skapa sidana effekter, att den likvil inte bor genom-
foras? Farhdgor for olika slags effekter finns diskuterade. En giller
den redan berérda, att urvalet av forsikringstagare blir felbalan-
serat, dvs. att en forsikring drar till sig personer som tillhor sir-
skilda riskgrupper och att ett moturval uppkommer.

Men iven andra aspekter kan anliggas pd en utveckling som
innebir att enskilda férsikringstagare tecknar forsikringar i med-
vetande om att de med visshet eller stor sannolikhet kommer att ta
forsikringen 1 ansprik. Bortsett frin att ett sidant agerande frin
ménga forsikringssékande alltsd kan skapa ett moturval, kan det
hivdas att en reglering inte bor vara konstruerad si att den limnar
oppet for ett missbruk, som kan framstd som osolidariskt mot
forsikringskollektivet 1 6vrigt, t.ex. att nigon som vet sig tillhéra
en riskgrupp tecknar mycket hoga livforsikringar 1 flera olika
bolag.

I den f6érut nimnda departementspromemorian Ds 1996:13
antogs att risken for ett snett urval skulle kunna motverkas av
generella regler, som medfor att alla forsikringsbolag 1 detta hin-
seende konkurrerar pd lika villkor. Detta resonemang bygger
emellertid pd en missuppfattning av problemet. Det ir inte risken
for en snedvridning av konkurrensen som i detta sammanhang ir
den centrala utan risken fér att férsikringsskyddet urholkas pd
vissa omrdden genom uppkomsten av moturval. Att alla lyder
under samma regler minskar inte risken f6r moturval. Det innebir
endast att risken for moturval riktar sig mot alla bolag genom att
forsikringstagarna far ett generellt informationsévertag gentemot
forsikringsbolagen. Till detta kommer emellertid ocksd att det ir
tvivelaktigt om det dr mojligt att 3stadkomma heltickande rittsliga
regleringar. Dirvid méste sirskilt beaktas att forsikringsmarknaden
ir internationell.

Men iven en eventuell ritt f6r forsikringsbolag att fa lov att
beakta viss genetisk information kan {8 odnskade bieffekter.
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Om resultatet av en genetisk undersokning kan paverka mojlig-
heten att f8 en forsikring eller att teckna en sidan pd vanliga
villkor, kan riskpersoner bli obenigna att genomgd sddana under-
sokningar dven nir detta ir medicinskt motiverat. En person med
anlag f6r sjukdom kan pd det viset avskiras frin rdd och behandling
som han eller hon skulle behova. I vilken utstrickning sddana
effekter skulle uppstd kan naturligtvis inte beliggas. Aven om
patienter inte i andra sammanhang verkar avstd frin att genomgi
undersokningar eller s6ka vird av riddsla fér att undersékningen
skall leda till fynd som stiller dem sdmre i f6rsikringshinseende,
méste man beakta att genetisk information intar en sirstillning i
forhillande till annan medicinsk information. Frin kliniskt hill har
ocksd omvittnats, att man brukar uppmana en del patienter i denna
situation att ordna sina férsikringar innan de genomgar en genetisk
undersokning. Det anses ocksd att journalféringen inte minst nir
det giller barn kan péverkas av hilso- och sjukvirdspersonalens
farhdgor for konsekvenser 1 forsikringshinseende. Forsikrings-
aspekten ir uppenbarligen ett relativt visentligt — och frin strikt
medicinsk synpunkt stérande — moment i den genetiska diagnosti-
ken och kan pd detta sitt dven paverka underlaget f6r medicinsk
forskning. Kommittén kan idven férestilla sig att forsikrings-
aspekten kan f3 effekter f6r minniskors benigenhet att delta i
medicinsk forskning.

Awtal eller lagstiftning?

For nirvarande ir de nu aktuella frigorna reglerade uteslutande i
avtalet mellan staten och Sveriges Forsikringstorbund for de for-
sikringsbolag som idr medlemmar i férbundet. Ndgon forfattnings-
reglering 1 frdgan finns inte. Kommittén skall enligt sina direktiv
dverviga vilka materiella férindringar som behévs och dirvid ta
stillning till om frigan bor regleras i avtal eller genom lag.

Frin forsikringsbranschens sida har man gett uttryck fér upp-
fattningen att avtal ir en limplig och smidig form f6r en reglering
pd detta omrdde med hinsyn till behovet av att fortldpande anpassa
regleringen till den snabba utvecklingen p& omridet. Kommittén
har férstielse for detta men anser indd att en viss forfattnings-
reglering dr ofrinkomlig.

Till en bérjan innebir ju det system som har lagts fast i
regeringsformen att normgivning frin det allminnas sida skall ske
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genom férfattning, dvs. beroende pd frigans beskaffenhet grundlag,
lag, regeringstorordning eller forfattning av ligre valor.

Regeringsformens bestimmelser hindrar visserligen inte att
branschorganisationer eller andra enskilda rittssubjekt triffar
dverenskommelser eller gor frivilliga &taganden som begrinsar
privata organs handlingsfrihet eller medfér andra férpliktelser. Ett
av skilen till sddana arrangemang ir ofta att lagstiftning skall kunna
undvikas. Det finns minga exempel pd detta. S t.ex. dr aktiemark-
naden féremal for en omfattande sjilvreglering, som delvis har till-
kommit i ett uttalat syfte att lagstiftning skall undvikas. Nir det
giller forsikringsbranschen ir likemedelsforsikringssystemet ett
exempel pd frivilliga dtaganden av det slag som nu avses.

Ibland tillkommer en sjilvreglering efter férhandling eller
diskussioner med foretridare for staten, och ibland ir den snarare
ett uttryck for en tyst 6verenskommelse. Mindre vanligt dr att en
sddan reglering som 1 férevarande fall formaliseras genom ett avtal
med staten, dven om det finns férebilder dven for detta. Ett avtal
med staten pd ett sidant omrdde har knappast nigon civilrittslig
eller annan juridisk betydelse utan dr snarare ett tecken pd att
staten for sin del accepterar 6verenskommelsen som en godtagbar
reglering. Avtal av detta slag synes inte i sig kunna anses komma i
konflikt med regeringsformen, dtminstone inte i fall d3 det giller
att nd fram till en provisorisk 18sning av en angeligen friga.

Nir det som hir giller ett omride som har nira anknytning till
grundliggande minskliga rittigheter framstir dock inte avtal som
nigon i lingden limplig form f6r regleringen. I olika sammanhang
har — 13t vara frimst med syfte pd kollektivavtal — understrukits
intresset att avtal inte anvinds pd ett sitt som innebir att man
kringgdr de normgivningsprinciper som regeringsformen anbe-
faller’. Till detta kommer iven andra synpunkter. Det nuvarande
avtalet binder bara — i den min det éver huvud taget innefattar
nigon bindning — de forsikringsbolag som ir medlemmar i For-
sikringsforbundet, siledes inte exempelvis utlindska bolag. Sank-
tioner ir inte mdjliga. Den offentliga tillsynen &ver forsikrings-
branschen omfattar inte de frigor som regleras genom avtalet.
Klart dr ocksd att om man frin det allminnas sida vill g& lingre in
forsikringsbranschen frin sin sida bedémer som godtagbart, ir
forfattningsreglering den enda framkomliga vigen.

® Se t.ex. Holmberg-Stjernquist, Grundlagarna s. 34 ff och prop. 1975/76:105 bil. 2 s. 150 {.
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Kommitténs slutsats ir att en forfattningsreglering i dmnet ir
ofrinkomlig.

8.7.2  Genetisk undersokning som forutsattning for forsakring

Kommitténs férslag: Principen om att forsikringsbolag inte fir
stilla krav pd att forsikringssokande skall genomgd genetisk under-
sokning som forutsittning for forsikrings tecknande eller for
utdkning av befintligt férsikringsavtal regleras i lag.

For bla. liv- och sjukforsikringar pd hégre belopp (ca tvd miljoner
kronor) uppstills i dag ofta kravet att den som vill teckna for-
sikringen mdiste dberopa ett likarutlitande 6ver en genomgingen
hilsounders6kning. Man kan iven tinka sig att ett forsikringsbolag
forbehiller sig ritt att f6r en forsikrings vidmakthallande kriva att
den forsikrade genomgir en sddan undersokning. Avsikten med
krav pd likarutldtande ir att forsikringsgivaren vill f underlag for
en bedémning av om det med hinsyn till sjukdom eller sjukdoms-
risk finns sddana sirskilda férsikringsrisker att detta bor paverka
premiesittningen eller villkoren 1 6vrigt eller, i sista hand, att for-
sikring 6ver huvud taget inte bor medges.

Hirav f6ljer emellertid inte att det skulle vara godtagbart om
forsikringsbolagen stiller samma krav pd genomgingen genetisk
undersékning som fér nirvarande ibland stills pd hilsoundersok-
ning. En sddan ordning skulle innebira ett avsteg frdn principen att
det dr den enskilde sjilv som skall bestimma om han eller hon skall
genomgd en genetisk undersokning. Redan av detta skil skulle det
med de utgdngspunkter som giller f6r kommittén vara oaccep-
tabelt, om ett forsikringsbolag som villkor fér att ingd forsikrings-
avtal eller for att vidmakthilla ett ingdnget avtal stiller krav pj att
forsikringstagaren genomgatt en genetisk undersékning. Om detta
torde i varje fall numera ocks3 allmin enighet rda. I Forsikrings-
forbundets avtal med staten férbinder sig férbundet uttryckligen
att sikerstilla att medlemsbolagen inte infér krav pd att forsik-
ringssokande skall genomgd genetisk undersékning som férut-
sittning for forsikrings tecknande eller f6r utdkning av befintligt
forsikringsavtal. Kommittén anser att detta innebir en viktig prin-
cip som bor permanentas.

I det foregdende har kommittén foreslagit att det genom sirskild
lagstiftning skall inféras ett generellt férbud mot att stilla som
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villkor fér att ingd ett avtal att den andra parten genomgir en
genetisk undersékning. Av det nyss anférda féljer att nigot undan-
tag frin detta férbud nir det giller férsikringsbranschen inte bor
inforas.

8.7.3  Forsakringsbolagens mdojlighet att efterforska och
anvanda genetisk information

Kommitténs forslag: Regeringen bemyndigas att meddela fore-
skrifter om 1 vilken utstrickning ett forsikringsbolag far efter-
forska eller anvinda genetisk information. Som utgingspunkt fér
forfattningsregleringen skall gilla att forsikringsbolag, efter i
huvudsak samma linjer som nuvarande avtal mellan férsikrings-
branschen och staten, fir efterforska och anvinda genetisk
information vid riskbedémda personférsikringar pd mycket hoga
belopp. Beloppsgrinsen foreslds dock vara hégre in i avtalet. Till
skillnad frin vad som féljer av avtalet skall forsikringsbolagen i
fortsittningen inte fi efterforska eller anvinda genetisk informa-
tion vid s.k. barnférsikringar.

Utgdngspunkter for bedomningen

Om man sdledes har som utgingspunkt att ett forsikringsbolag
inte fir framtvinga en genetisk undersékning, uppkommer hirefter
den mera kontroversiella frigan om férsikringsbolaget bor 3 efter-
forska eller anvinda resultatet av genetisk undersékning som den
enskilde har genomgdtt av ett annat skil 4n att han eller hon 6nskar
teckna forsikring. Detta kan ske pd olika sitt. Den som onskar
teckna forsikring pd ett hogre belopp kan anmodas att ange om
han eller hon har genomgitt en sddan undersékning och att iven
limna upplysning om huruvida ndgon nira slikting haft ndgra
irftliga sjukdomar eller avlidit i fértid. Av stérre praktisk betydelse
ir att forsikringsbolagen som tidigare nimnts i varje fall dnnu s3
linge normalt erhéller samtycke frin forsikringstagaren att ta del
av behandlingsjournaler, som kan innehilla uppgift om en genom-
gdngen genetisk undersékning och resultatet av denna.

Flera olika aspekter kan anliggas pd denna friga. I den allminna
debatten har ibland rittviseargument framférts. Man har pekat pd
att den som visats ha anlag for en allvarlig sjukdom oméjligen kan
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lastas f6r detta och att han dirfor inte bor vara simre stilld dn
andra nir det giller mojligheten att teckna forsikring.

Ett sidant resonemang leder emellertid delvis tanken fel. Aven
den som oférskyllt drabbats av en icke genetiskt betingad allvarlig
sjukdom eller en olyckshindelse eller som har annat funktions-
hinder kan ju ha svarigheter att i teckna en liv- eller sjukférsikring
eller 1 vart fall att {4 gora det pd samma villkor som dem som giller
for andra.’.

Detta sammanhinger med att det {6r varje forsikringsbolag ir av
grundliggande betydelse att rorelsen bedrivs med kontroll &ver
forsikringsriskerna, s3 att dtagandena mot de ersittningsberittiga-
de kan fullgéras. Forsikringsbolagen ir i lag &lagda att fortlopande
utdva en sidan kontroll. Man kan naturligtvis ha uppfattningen att
detta innebir en orittvisa pd det sittet att vissa personer blir simre
stillda in andra nir det giller mojligheten att teckna férsikring.
Men en annan ordning skulle i sin foérlingning innebira att det
privata forsikringsvisendet &tminstone till betydande del méste
ersittas med ett utvidgat offentligt trygghetssystem. Detta fram-
hills ocksd 1 en till kommittén 6verlimnad analys ”Genetiska tester
och personforsikringar”, utférd av en grupp personer med kunnan-
de 1 etik, genetik, samhillsvetenskap, statistik och juridik samt
representanter for allminhet, handikapporganisationerna och for-
sikringsgivarna. (Analysen dr bifogad som bilaga 3 till detta betin-
kande.) Nuvarande ordning bygger emellertid pa tanken att ett vil
fungerande privat férsikringsvisende som komplement till det
allminnas &taganden tillgodoser ett starkt allminintresse. Att i
detta hinseende aktualisera ett systemskifte kan givetvis inte an-
komma pd kommittén.

En grundtanke i det privata frsikringsvisendet ir som framggtt
att ju mer relevant information férsikringstagarkollektivet och
forsikringsgivarna gemensamt har tillgdng till, desto effektivare
och mera korrekt kan férsikringar och forsikringsvillkor konstrue-
ras. En annan av grundtankarna ir att férsikringsgivaren infér ett
avtals tecknande har en principiell ritt till samma information som
forsikringstagaren. Som redan antytts innebdr detta att det i
forsikringssammanhang ir en naturlig férutsittning att behandla
skilda forsikringstagare pd olika sitt, dvs. sirbehandla dem, och att
i sista hand avbéja forsikringsavtal nir riskerna bedéms som alltfér
stora. Den som tecknar férsikring fér en bil kan sirbehandlas

¢ Jfr den av Konsumenternas Forsikringsbyrd m.fl. utgivna skriften Funktionshinder
Forsikringshinder, Stockholm 2001.
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beroende pd sin dlder, erfarenhet och bostadsort, liksom beroende
pa vilket bilmirket ir, for att ta ett enkelt exempel.

En omtalad — och ibland omdiskuterad — form av sirbehandling
giller kvinnor och min, vid tecknandet av forsikringar pd eget liv.
Statistiskt sett lever kvinnor genomsnittligt lingre in min. De
kommer dirmed, som kollektiv, att utnyttja en pensionsforsikring
lingre tid dn gruppen min och fir dirfér simre villkor nir det
giller sddana forsikringar men bittre vid férsikring mot dédsfall.
Detta ir exempel pd en forsikringsrelevant sirbehandling. Det
féorekommer att denna sirbehandling betecknas som orittvis. Man
méste emellertid hilla i minnet att en av forsikringsvisendets
grundliggande idéer ir just att forsikringstagarna sammanférs i
grupper och att villkoren bedéms med utgdngspunkt i den genom-
snittliga risken for gruppen.

Det kan sdgas ligga 1 det privata férsikringsvisendets natur att
forsoka ta reda pd och beakta olika slags statistiskt berikningsbara
omstindigheter. Om man inte gor detta, eller forbjuds att géra det,
kan férsikringsmarknaden drabbas av snedvridning och obalans, som
typisk sett dventyrar det privata férsikringssystemet som helhet.

Forsikringstekniskt kallas det som hir beskrivits ekvivalens-
principen. Den beskrivs i de sammanhangen si att den premie som
betalas skall motsvara virdet av det ansvar som férsikringsbolaget
dtar sig.” Detta perspektiv kan dock behéva nyanseras. Ekvivalens-
principen uppritthdlls nimligen inte i praktiken fullt sd konsekvent
som 1 teorin. I verkligheten kan premier inte differentieras hur
mycket som helst. Mot ekvivalensprincipen stills en mdnga ginger
lingtgdende standardisering. Allt som kan pdverka en férsikrings-
risk beaktas inte av bolagen. Det finns minga exempel pd detta.

Att exempelvis hudfirg eller nationellt eller etniskt ursprung inte
skall beaktas dven om ndgon av dessa omstindigheter under vissa
forhdllanden skulle visas vara forsikringsrelevant dr givet — detta
skulle kunna innebira eller i varje fall grinsa till en 6vertridelse av
brottsbalkens férbud mot olaga diskriminering. T livférsikrings-
sammanhang beaktas dtminstone normalt inte psykisk liggning
eller alkoholvanor 1 andra fall in di undersokning eller behandling
av likare har férekommit, och inte heller beaktas exempelvis
sexuell liggning. Av visst intresse 1 detta sammanhang ir solidari-
tetsaspekternas betydelse. De beskrivs pd foljande sitt i Bertil
Bengtssons arbete Forsikringsteknik och civilritt:®

7 Bertil Bengtsson, Forsikringsteknik och civilritt, 1998, s. 38.
8 Bertil Bengtsson, a.a., s 40 .
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Hir kan /---/ nimnas solidaritetstanken, som gir ut pd att de goda
riskerna i en storre grupp i viss mn fir betala for de diliga. /---/ T den
méan man 1 personférsikring /---/ bortser frin att vissa sjuka eller
handikappade personer utgér simre risker kan detta /———/ ses som
uttryck for solidaritetssynpunkter. Ett liknande fall &r om man av
jimstilldhetsskil inte beaktar kvinnors lingre livslingd nir premien
bestims for pensionsforsikringar, vilket ju innebir ett avsteg frin
ekvivalensprincipen. I de nimnda fallen kan dock ocksi praktiska
hinsyn eller omtanke om bolagets goodwill ha spelat en roll for
premiesittningen; solidaritetstanken lir mindre ofta ensam medféra en
premieutjimning inom privatférsikringen.

De mer teoretiskt grundade kraven pd differentiering och sir-
behandling har alltsd begrinsningar inte bara av praktiska skil utan
ocksd sddana begrinsningar som kan sigas grunda sig pd forsik-
ringsbolagens policy. Det kan dirfor inte vara principiellt uteslutet
att pd ett sirskilt omrdde reglera forsikringsbolagens ritt till sir-
behandling, om en sddan reglering framstdr som énskvird frin all-
min synpunkt. Det brukar ocks3 hivdas att férsikringsbranschen i
viss mén har bevisb6érdan fér att en frin allmin synpunkt 6nskvird
reglering skulle vara utesluten med hinsyn till férsikringsintresset.’

I den nyssnimnda analysen frin bla. etiska synpunkter som
overlimnats till kommittén gors bedémningen att de etiska aspek-
terna inte entydigt talar fér ndgon viss form av reglering nir det
giller forsikringsbolagens mojlighet att 3 ta del av genetisk infor-
mation utan snarare for ett av samhillet garanterat grundliggande
forsikringsskydd f6r medborgarna. Som kommittén ser saken ir
det emellertid framfor allt tva skil som talar f6r en begrinsning av
mojligheterna for forsikringsbolagen att beakta resultatet av gene-
tiska undersékningar. Till en bérjan gér sig hir det allminna
intresset av skyddet fér den genetiska integriteten gillande. Som
kommittén konstaterat redan i kapitel 5 ir skyddsintresset pd detta
omrdde sirskilt framtridande, iven med tanke pd att det i sddana
fall d& sjukdomsanlag kan pévisas oftast ror sig om belastningar
som giller dven for kommande generationer. Det andra skilet ir
den foérut nimnda farhigan f6r att riskpersoner blir obenigna att
genomgd genetiska undersdkningar dven nir detta ir medicinskt
motiverat och dirmed avskirs frdn rdd och behandling som han
eller hon skulle behéva. T den min ett férbud skulle i skade-
verkningar {or férsikringsbolagen och forsikringskollektivet méste

? Bertil Bengtsson, a.a., s. 115 f. och 181.
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de angivna skilen vigas mot den stora principiella och praktiska
betydelsen av ett vil fungerande férsikringsvisende.

Man maéste emellertid dessutom beakta att risken pd detta om-
ride erfarenhetsmissigt r sirskilt stor fér att information dver-
tolkas.'® Aven nir sambandet mellan ett genetiskt anlag och en
sjukdom dr klarlagt, kan i praktiken riskbedémningen vara si
vansklig att den antingen 6ver huvud taget inte kan goras pid ett
vetenskapligt héllbart underlag eller ocksd forutsitter insatser av
avancerad expertis. I andra fall kan det réra sig om riskékningar
som, 1 den mén de 6ver huvud taget kan uppskattas, frin praktisk
synpunkt dr férsumbara; det kan réra sig om riskékningar som kan
mitas 1 promille eller brikdelen av promille. Detta ir ofta fallet vid
komplex (polygen) nedirvning.

Kommittén ir medveten om att det foreligger en betydande
skillnad mellan den férsikringsmedicinska bedémningen och de
prognoser som en likare gér vid behandlingen av en patient. Aven
begrinsade riskdkningar miste ofta beaktas i f6rsikringssamman-
hang eftersom férsikringarna ir kalkylerade efter de statistiska
forhillanden som giller foér en normalpopulation, 13t vara i
allminhet med viss marginal. T den mén en sirbehandling med
hinvisning till genetisk information sker utan tillrickligt underlag
eller pd grundval av en riskdkning som inte ir tillrickligt sakligt
grundad, uppkommer emellertid en diskriminering av ett slag som
enligt kommitténs mening inte ir godtagbart och som konven-
tionen om minskliga rittigheter och biomedicin séker motverka.
For att {4 underlag f6r en bedémning av frigan om viss information
kan tilldtas leda till en sirbehandling méste ibland ganska omfattan-
de ytterligare uppgifter inhimtas. Ofta giller dessutom att tolk-
ningen inte kan utféras av forsikringsbolagens egna likare utan
forutsitter att specialistkompetens anlitas, antingen genom for-
medling av bolagens likare eller pd annat sitt.

Med dessa utgdngspunkter vore det inte vilbetinkt, om genetisk
information skulle f§ efterfrigas och beaktas nir det ir friga om till
beloppet ordinira liv- och sjukférsikringar. Om s& kunde ske ir
risken ocksd betydande att det skulle pd en ging urholka fértroen-
det for forsikringsvisendet och for forskning och behandling med
genetisk inriktning. Nir det giller sddana férsikringar torde risken
fér moturval kunna hanteras utan ndgra allvarliga konsekvenser.

10 Jfr Radetzki, Radetzki och Juth, Att nyttja genetisk information, SNS forlag 2002, s. 50,
med empiriska beligg for att férsikringsbolag 6verreagerat pd genetisk information.
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Det nuvarande avtalet mellan férsikringsbranschen och staten vilar
dirfor enligt kommitténs mening pd en riktig tanke.

De grinser som har lagts fast i avtalet innebir att den genetiska
integriteten skyddas vid en stor andel av svenska liv- och sjuk-
forsikringar. Det kan konstateras att det dr ca 25 procent av alla
forsikringar som ligger 6ver beloppsgrinsen. Det ror sig alltsd om
ett ganska stort antal forsikringar. I ett internationellt perspektiv
framstdr de svenska beloppsgrinserna som l3ga. S8 t.ex. gir grinsen
nir det giller engdngsbelopp vid femton prisbasbelopp
(589 500 kr), medan motsvarande grins i Nederlinderna motsvarar
1200 000 kr och i Storbritannien ir cirka 6 500 000 kr. Naturligtvis
far man hir dock hilla i minnet att det trygghetsintresse som fér
svensk del tillgodoses genom socialférsikringssystemet 1 minga
andra linder till stor del faller p& det privata férsikringsvisendet.
Foérhéllandena ir sdledes inte fullt jimfoérbara. Vid jimforelser bor
dven beaktas att bolagen bl.a. i Storbritannien har ritt att anvinda
familjeupplysningar.

Frigan blir d3 om det ir mojligt att gd ett steg lingre och for
svensk del helt foérbjuda efterforskning eller anvindande av
genetisk information 1 forsikringssammanhang. Dirmed skulle
intresset av genetisk integritet tillgodoses fullt ut. En stor fordel
med en sddan ordning ir vidare att man vid klinisk verksamhet och
1 andra liknande sammanhang kan hinvisa till en klar och otvetydig
regel. Grinsdragningsfrigor undviks, och man behéver inte heller
ndgra nirmare foreskrifter for tillimpningen.

Kommittén vill framhélla att ndgon konflikt med férsikrings-
avtalslagen inte uppkommer vare sig man infér ett totalférbud eller
ett begrinsat férbud f6r forsikringsgivarna att efterforska och an-
vinda genetisk information. Forsikringsavtalslagen bygger visser-
ligen pd att f6rsikringstagarna har upplysningsplikt gentemot for-
sikringsgivaren. Denna upplysningsplikt giller emellertid bara 1
friga om foérhdllanden som kan antas vara av betydelse for for-
sikringsgivaren. I den man det ir férbjudet f6r férsikringsgivaren
att efterforska eller anvinda genetisk information — vare sig vid
bestimmandet av premierna eller pd annat sitt — saknar ju sddan
information betydelse.

Ett forbud for forsikringsgivarna att efterforska och anvinda
genetisk information leder till att férsikringsgivarna kommer 1 ett
informationsmissigt underlige i1 férhllande till forsikringstagarna.
Denna obalans pdverkar forsikringsforetagens mojlighet att korrekt
berikna premiesittningen fér det forsikrade kollektivet som helhet
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liksom att berikna de férsikringstekniska avsittningar for framtida
skadefall som foretagen ir skyldiga att goéra pd grundval av bla.
statistiska och matematiska samband. Sidana berikningar ir dock
férenade med mdinga andra svirigheter. Meddelas lagstiftnings-
vigen ett totalt eller begrinsat férbud, miste tolkningen av exem-
pelvis férsikringsrorelselagens bestimmelser om betryggande an-
taganden i premiesittningen utgd frin att foretagen pd detta om-
ride ir forhindrade att fi full information. Siledes miste premie-
sittningen ta hinsyn till den 6kade osikerheten.

En sirskild friga dr i vad mén ett eventuellt férbud skulle gilla
endast resultatet av genetiska undersékningar eller ocksd innefatta
ett hinder foér forsikringsbolagen att begira s.k. familjeupplys-
ningar. Som framgir av den féregiende redogérelsen ir inhimtande
av familjeupplysningar tilldtet 1 flertalet av de linder som har en
reglering pd omradet.

Det nuvarande avtalet med staten giller ocks3 1 friga om familje-
upplysningar. Detta synes ocksd mest f6ljdriktigt med hinsyn till
att upplysningar om en persons forildrar ir en av de allra bista
informationskillorna nir det giller genetisk information. Till detta
kommer att svirbemistrade situationer skulle kunna uppkomma,
om forsikringsbolagen skulle {8 efterfriga familjeupplysningar men
vara forhindrade att beakta information om resultatet av ett
gentest. Om en person pd grundval av limnade familjeupplysningar
bedéms tillhéra en sidan utpriglad riskgrupp att en livi6rsikring
inte anses kunna beviljas, kan personen kanske med ett gentest leda
1 bevis att han eller hon inte tillhér riskgruppen. Om han eller hon
inte 1 denna situation skulle f3 3beropa gentestet, skulle detta
otvivelaktigt med fog kunna betraktas som en orittvisa. Andra
personer med liknande familjeupplysningar kanske inte vill under-
kasta sig ndgot gentest, och for ytterligare andra innebir en gene-
tisk undersékning att riskerna blir mera pitagliga. Med en mojlig-
het for forsikringsbolagen att beakta familjeupplysningar skulle
dirfor virdet av ett principiellt férbud mot att ta hinsyn till gene-
tisk information riskera att urholkas.

En annan friga som ocksd miste dvervigas ir om ett férbud —
vare sig det blir totalt eller begrinsat — skulle ta sikte pd alla slags
genetiska undersokningar eller endast sddana som utférts inom
hilso- och sjukvirdens verksamhet. Till f6rman fér den senare 16s-
ningen skulle kunna tala att det ir inom hilso- och sjukvirden som
den framtridande konflikten féreligger mellan det terapeutiska
intresset och de intressen som giller f6r forsikringskollektivet.
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Kommittén har emellertid frén branschen inhdmtat att man inte ser
nigon anledning att gora skillnad mellan undersékningar som ut-
forts inom hilso- och sjukvirdens verksamhet och andra genetiska
undersokningar. Aven enligt kommitténs mening ter det sig mest
foljdriktigt att man avstdr frn att gora en sidan skillnad.

Tinkbara konsekvenser av ett totalforbud

Det ir inte mojligt att fullt ut 6verblicka konsekvenserna av ett
totalférbud. Det nuvarande avtalet pd omrddet har varit 1 kraft
endast sedan sommaren 1999. Skulle ett totalférbud inféras maste
utvecklingen féljas med uppmirksamhet och en beredskap fére-
ligga for att frigan tas upp till omprévning 1 den hindelse effek-
terna skulle bli oacceptabla.

Om man jimfér med den tillfilliga ordning som tillskapats
genom avtalet fir ett totalférbud konsekvenser endast f6r sddana
slags forsikringar som faller utanfér det nuvarande avtalet och dir
genetisk information siledes 1 dag kan beaktas utan hinder av
avtalet. Som forut har framgitt ror det sig hir om kollektivavtalade
gruppforsikringar, liv- och sjukférsikringar pd jimforelsevis hoga
belopp och s.k. barnférsikringar.

Att avtalet inte omfattar vissa gruppforsikringar torde nirmast
sammanhinga med att dessa ofta tillkommit pd grundval av 6ver-
enskommelser mellan arbetsgivar- och arbetstagarorganisationerna
eller annars under sidana férhillanden att Forsikringsforbundet
inte i avtalet med staten kunnat disponera 6ver forsikringsfor-
hillandet. Nigra hinder mot att en generell reglering for for-
sikringar 1 allminhet blir tillimplig pid gruppférsikringar i nu
aktuellt hinseende kan diremot inte anses foreligga. Detta giller s3
mycket mera som dessa normalt beviljas endast med summarisk
riskprévning och ibland utan nigon riskprévning éver huvud taget.

Nir det giller forsikringar pd hoga belopp uppkommer emellertid
otvivelaktigt problem med en ordning enligt vilken genetisk infor-
mation inte fr beaktas. Moturvalsrisken ir hir sirskilt pataglig och
méste tas pd allvar. Det fortjinar erinras om att det frivilliga efter-
levandeskydd som erbjudits pd tjinstepensionsmarknaden inom
ramen for Avtalspension SAF-LO och som utformats utan tillrickligt
beaktande av nimnda risk visat sig till {6ljd av moturval medféra
sidana forluster att avtalsparterna diskuterar att férindra eller avskaffa
skyddet. Med hinsyn till moturvalsrisken har efterlevandeskyddet
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fére pensionstiden inom ramen fér premiepensionsskyddet inte
heller kunnat genomféras som planerat (se prop. 2001/02:49).

Som framgdr av det féregdende ir det vanskligt och minga
ginger omdijligt att soka méta moturvalseffekter genom premiehdj-
ningar. S3dana hojningar fir ofta kontraproduktiva effekter, efter-
som de kan leda till en 6kad representation av riskgrupper 1 for-
sikringstagarkollektivet och siledes medféra att moturvalseffek-
terna fortlopande forstirks.

Till det anférda kommer att det inte utan vidare gir att bedéma
konsekvenserna for bolagens mojlighet att 8 det dterforsikrings-
skydd som behovs. Svérigheter kan uppkomma sirskilt under ett
initialskede, innan erforderliga riskberikningar har gjorts frin iter-
forsikringsgivarnas sida.

Mot den angivna bakgrunden ir det tinkbart att férsikringar pd
hégre belopp inte kommer att kunna erbjudas i samma omfattning
som 1 dag efter ett totalférbud mot att beakta genetisk information.
Sddana forsikringar tecknas inte enbart av férmdégna privatper-
soner. En stor grupp av férsikringstagarna dr smaforetagare som
kan ha ull syfte att trygga foretagets fortbestdnd i hindelse av ett
plotsligt dods- eller sjukdomsfall. Vissa av forsikringstagarna ir
lantbrukare som har behov att ett gott férsikringsskydd for att
sikerstilla familjens ekonomi under en omstillningsperiod 1 hin-
delse av ett plotsligt dodsfall. En sirskild grupp ir de s.k. kompan-
jonsforsikringarna enligt vilka féretagare som samverkar omse-
sidigt tar forsikring pd varandras liv. Det forekommer ocksd s.k.
nyckelmannaférsikringar, som skyddar féretaget om viktiga befatt-
ningshavare avlider och det uppstar allvarliga stérningar i driften.

En ordning enligt vilken genetisk information inte fir beaktas
kan inte vintas pdverka behovet av forsikringar pd hoga belopp. I
den mén sidana inte kan erbjudas i Sverige, torde forsikringstagar-
na komma att séka sig utomlands till f6rsikringsbolag i sddana lin-
der dir det finns mojlighet att beakta genetisk information. Det ir
svirt att lagstiftningsvigen motverka en sidan utveckling.

En annan tinkbar — och kanske troligare — utveckling dr att de
svenska forsikringsbolagen gor generella undantag i sina liv- och
sjukforsikringar for sidana sjukdomar som 1 utpriglad grad ir
genetiskt betingade. T s& fall fir ett totalférbud delvis kontra-
produktiva effekter. De som har anlag fér en sddan sjukdom utan
att kinna till det och sedan drabbas av sjukdomen stills utan
forsikringsskydd. Inte heller en utveckling av det slaget torde
kunna motverkas lagstiftningsvigen. Enligt Forsikringsférbundets
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avtal med staten forbinder sig forbundet — for 1 avtalet berdrda for-
sikringar — att sikerstilla att medlemsbolagen inte undantar ndgon
sjukdom annat dn utifrn en pd symtom grundad bedémning. Att
genom lagstiftning férhindra generella undantag ir som kommittén
ser saken inte ngon framkomlig vig. Det skulle alltfér mycket av-
vika frdn den princip om avtalsfrihet och konkurrens som férsik-
ringslagstiftningen bygger pd och som ir vedertagen dven inter-
nationellt. Aven om vissa speciella undantag frin produktfrihets-
principen har foreslagits i det till Lagrddet remitterade forslaget till
ny forsikringsavtalslag, maste det som huvudprincip vara bolagen
sjilva som utformar de produkter som erbjuds marknaden. Naturligt-
vis bor emellertid undantagen inte kunna utformas pd ett sddant sitt
att de skulle st i strid med god sed p& omridet.

Inom kommittén har framhillits att férsikringsbolagen, i hin-
delse av ett totalférbud mot att beakta genetisk information som
en forutsittning for att teckna férsikring, relativt enkelt skulle
kunna gardera sig mot en &kning av risken i férhdllande till den
som foreligger redan pd grundval av det nuvarande avtalet med
staten. Liv- och sjukforsikringar pd mycket héga belopp kunde
gora ett forbehdll for genetiskt betingade sjukdomar pd sidant sitt
att dessa visserligen inte limnas oférsikrade men sd att de belopp
som utgdr vid ett forsikringsfall pd grund av sidan sjukdom
maximeras till de schablonbelopp vid vilka enligt det nuvarande
avtalet genetisk information dver huvud taget inte fir efterfrigas.
P23 detta sitt garderar man sig dven mot att personer som vet med
sig att de 16per en hog risk forsikrar sig till hoga belopp.

Nackdelen med en sidan utformning av villkoren kan vara att de
presumtiva forsikringstagare som inte har genomgatt ndgon gene-
tisk undersdkning — detta giller vil dnnu s3 linge de allra flesta — i
viss utstrickning skulle stillas utan det foérsikringsskydd som de
anser sig ha behov av. Ingen som har behov av en liv- eller sjuk-
forsikring pd ett sirskilt hogt belopp skulle kunna 3 ett sidant
skydd for vissa genetiskt betingade sjukdomar, inte ens den som
saknar anledning att rikna med ogynnsamma genetiska foérut-
sittningar. Livf6rsikring tecknas ofta i samband med att individen
tecknar storre 18n till exempel f6r att finansiera huskép. Hoga
kreditkostnader kan ocksd vara ett skil till att teckna sjukférsik-
ring. I sddana fall dr det av storsta vikt att det valda férsikrings-
beloppet verkligen faller ut vid dédsfall/sjukdom. Beloppsbegrins-
ningarna skulle av en del kunna betraktas som en avgdrande brist i
forsikringsprodukten. Dessa skulle med anledning hirav kunna
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tinkas avstd frin att teckna férsikringen eller vilja att vinda sig till
ett utlindskt forsikringsbolag, som utan svirighet kan bevilja en
forsikring utan nigon beloppsbegrinsning av angivet slag. Det ir
sdledes tinkbart att ogynnsamma sociala konsekvenser kan uppstd
samtidigt som marknadsférutsittningarna skulle pdverkas mer eller
mindre pitagligt for de svenska forsikringsbolagens del.

Det har frin férsikringsbranschen framhallits att varken déds-
orsaksintyg eller sjukintyg ir utformade si att forsikringsbolagen
erhdller information om att personen lidit eller lider av en genetisk
sjukdom. Dédsorsaken kan minga ginger vara en annan in denna
sjukdom. Ett omfattande medicinskt material kan dirfér komma
att krivas in av det skadereglerande forsikringsbolaget. Skade-
regleringen sker ofta ett antal ir efter att forsikringen tecknats
vilket 6kar risken for att medicinsk information blir svirdtkomlig.
Utredningsarbetet kan sigas vara integritetskrinkande sivil f6r den
forsikrade (vid sjukfall) som f6r dennes fé6rmanstagare (vid dods-
fall). De anhériga kan dessutom komma att {3 ta del av information
om deras egna genetiska anlag.

Forsikringsbranschen har vidare framfért att det med en regle-
ring 1 enlighet med den hir diskuterade kan befaras att en del
personer kan komma att undvika att séka vird eller testa sig under
hela forsikringstiden eftersom journalhandlingar kan komma att
rekvireras av forsikringsbolaget vid skaderegleringen. Den kliniska
verksamheten skulle dirfor pdverkas negativt dven vid en sddan
ordning.

Mot detta stir att utvecklingen kan tinkas innebira att for-
sikringsbolagen under alla omstindigheter kan 3 allt svirare att
medge liv- och sjukférsikringar pd mycket héga belopp som ocksd
omfattar genetiskt betingade sjukdomar. Genetiska test kan kom-
ma att 1 allt stdrre utstrickning tillverkas och marknadsféras pd
kommersiell basis och bli fé6remdl f6r marknadsfoéring. For bolagen
blir det vanskligt att kontrollera i vad mén férsikringstagarna pd
sddana vigar har erhillit information av betydelse fér benigenheten
att teckna forsikring.

De nu anférda synpunkterna gor sig delvis gillande ocksd be-
triffande barnforsikringar — dvs. sjuk- och olyckstorsikring for
barn och ungdomar som meddelas for barn under 18 ar till skydd
frimst mot invaliditet. Ett generellt f6rbud mot att beakta genetisk
information pdverkar knappast olycksfallsdelen av de ifrdgavarande
forsikringarna men diremot sjukférsikringsdelen. Genetiskt beting-
ade sjukdomar debuterar ofta i de tidiga barnadren. Vid férsikringsfall
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kan forsikringsbolagen fi betalningsférpliktelser under manga
decennier.

Nir det giller barnférsikringar saknas dock normalt méjlighet
att teckna forsikring hos ett utlindskt férsikringsbolag, eftersom
detta slags forsikringar dr en svensk specialitet som knappast fore-
kommer i andra linder. Undantaget ir Norge dir en enklare pro-
dukt kan tecknas. Skulle denna forsikringsform avvecklas for
svensk del — vilket skulle kunna bli fallet med ett férbud att beakta
genetisk information — innebir det utan tvivel en betydande social
nedrustning f6r barn som exempelvis drabbas av imnesomsitt-
ningssjukdomar, sjukdomar i sinnesorganen eller annan invalidise-
rande sjukdom. Samhillsskyddet f6r barn som fortidspensioneras
ir nimligen mycket begrinsat, varvid det far férutsittas att mojlig-
heten till férsikringsskydd sirskilt beaktats.

Det ir emellertid troligare att ett totalférbud mot att beakta
genetisk information inte leder till en fullstindig avveckling av
detta slags forsikringar utan till utokade generella undantag fér
sddana sjukdomar som 1 utpriglad grad ir genetiskt betingade.

Kommitténs stillningstagande

Kommittén konstaterar med hinvisning till det anférda att ett
totalférbud mot att efterforska och anvinda genetisk information
inte dr problemfritt. Det ir vanskligt att bedéma effekterna av olika
slags regleringar, eftersom dessa forutsitter antaganden inte bara om
genforskningens utveckling utan ocksd om forsikringstagarnas be-
teenden, forsikringsbolagens agerande och om internationella kon-
kurrensforhillanden. Utlindska erfarenheter ger knappast nigon
ledning, eftersom férekommande regleringar ir av foérhillandevis
firskt datum och de eventuella ogynnsamma konsekvenserna av
olika slags l6sningar typiskt sett ger sig till kinna forst pd lingre
sikt.

Kommittén har dirfor uppfattningen att en reglering av frigan
om forsikringsbolagens méjlighet att efterforska och anvinda
genetisk information bér utformas pd ett sitt som innebir att ind-
ringar vid behov kan ske utan alltfér stor omging, sirskilt som det
hir giller ett omride som ir féremal f6r mycket snabb utveckling.
Att 1 ett lingre perspektiv lita till den nuvarande avtalskonstruk-
tionen bedémer kommittén av férut angivna skil inte som en
limplig 16sning. Av betydelse ir bl.a. att bestimmelser i amnet blir
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generellt tillimpliga — dven om de av flera skil inte kan bli hel-
tickande — och att 6vertridelser kan métas med sanktioner. Kom-
mittén menar att detta talar f6r att de bestimmelser som behévs
bor faststillas 1 offentligrittslig ordning, sjilvfallet efter samrid
med f6rsikringsbranschen.

Dessa intressen tillgodoses, om riksdagen ger regeringen bemyn-
digande att meddela bestimmelser 1 dmnet genom en férordning,
nigot som pd detta omride ir mojligt enligt 8 kap. 7§ forsta
stycket 3 regeringsformen. Kommittén har évervigt om uppgiften
att meddela foreskrifter i stillet borde ankomma p& en myndighet
men anser dtminstone 1 ett inledningsskede detta mindre limpligt,
sirskilt som det skulle framstd som en frimmande uppgift f6r den
myndighet som i sd fall nirmast skulle komma i friga, dvs. Finans-
inspektionen, som ir tillsynsmyndighet for férsikringsvisendet.

Nir det giller innehllet i de férordningsbestimmelser som bor
meddelas konstaterar kommittén att ett totalférbud mot att beakta
genetisk information inte ir problemfritt utan kan befaras {3 flera
ogynnsamma effekter och till en del bli kontraproduktivt s3 till
vida att personer med genetiskt betingade sjukdomar i storre ut-
strickning dn hittills stills utan férsikringsskydd.

Kommitténs uppfattning ir dirfér att frigan dtminstone tills
vidare bor losas efter i huvudsak samma linjer som enligt det
nuvarande avtalet mellan férsikringsbranschen och staten, dvs. pd
det sittet att den genetiska integriteten alltid skyddas vid vad som
kan betraktas som ordinira liv- och sjukférsikringar men att det
skall finnas ett utrymme f6r forsikringsbolagen att beakta genetisk
information vid riskbedomda personforsikringar pd mycket hoga
belopp. Kommittén anser emellertid att vad som skall betraktas som
ordinira liv- och sjukférsikringar bor f8 en annan l6sning in i
dagens avtal. Den nu gillande beloppsgrinsen innebir att alltfér
manga forsikringar stills utanfér skyddet. Enligt kommitténs upp-
fattning bér inte mer dn 5 procent av forsikringarna falla utanfér
skyddet. Beloppsgrinser pd 30 prisbasbelopp vid engdngsutbetal-
ningar och fyra prisbasbelopp vid periodisk ersittning skulle, enligt
Forsikringsforbundets berikningar, innebira att skyddet kommer
att omfatta ca 95 procent av forsikringarna. Kommittén foreslar en
16sning i enlighet hirmed.

Aven med beaktande av att en del ogynnsamma konsekvenser
kan uppstd finner kommittén att det dock inte skulle vara vilbetinkt
att behilla mojligheten for forsikringsbolagen att efterforska och
beakta genetisk information vid barnforsikringar. Oligenheterna av
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den nuvarande ordningen ir sd framtridande och implikationerna
for diagnostik och behandling si pitagliga att évervigande skil
talar fo6r att bolagen inte bor 3 efterforska och beakta genetisk
information nir det dr friga om sidana forsikringar. Hir giller det
ju inte heller f6rsikringar som i ndgon mening kan betecknas som
extraordinira eller ens ovanliga, vilket innebir att vigran av ett
forsikringsbolag att teckna forsikring litt kan uppfattas som
orimlig eller orittvis av forildrar och andra virdnadshavare. Dir-
med dventyras legitimiteten av genetisk forskning och diagnostik
pé ett sdtt som ter sig svart att acceptera.

Kommittén ir medveten om risken att detta stillningstagande
kan komma att leda till begrinsningar i1 friga om mojligheten att
teckna barnférsikringar. Sannolikt kommer emellertid som férut
sagts ett forbud mot att beakta genetisk information inte att leda
till en fullstindig avveckling av detta slags férsikringar utan till
utdkade generella undantag for sidana sjukdomar som i utpriglad
grad ir genetiskt betingade. Redan fér nirvarande giller i allminhet
att barnférsikringar inte ersitter exempelvis invaliditet pd grund av
autism, damp, psykomotorisk férsening, cystisk fibros och
sensorineural horselnedsittning. Manga forsikringsbolag gér redan
nu ett generellt undantag f6r sjukdom, kroppsfel eller utvecklings-
stérning i sddana fall di anlag till 8komman har funnits vid f6dseln
och symtomen visat sig fore sexdrsildern. Med ett generellt f6rbud
mot att beakta genetisk information fir man rikna med att ett
sddant forbehdll blir in vanligare och att det kan komma att
utvidgas till att gilla dven efter sexirsildern. Kommittén anser
emellertid att dessa konsekvenser méste accepteras.

Forsikringsforbundet har 1 detta sammanhang upplyst att det
forekommer fall di doédsfallsforsikringar pd héga belopp efter-
frigas for forsikringstagare som ir under 18 &r. Om forsikrings-
bolagen frintas méjligheten att efterforska genetisk information i
dessa fall kan man, enligt férbundet, befara att férildrar utnyttjar
detta genom att teckna en forsikring pd ett mycket hogt belopp
avseende ett barn som visats ha anlag for en dodlig sjukdom.
Forsikringsforbundet har sjilv pdtalat att dédsfallsférsikringar pa
hégre belopp avseende barn i sig kan ifrdgasittas ur etisk synpunkt.
Vanligtvis ir det forildrarna som utgér férminstagare och under
normala forhdllanden bidrar inte barnen tll férildrarnas for-
sOrjning.

Kommittén ansluter sig till uppfattningen att dédsfallsforsik-
ringar avseende barn pd hogre belopp kan ifrigasittas frin etisk
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synpunkt. Som kommittén ser saken har emellertid bolagen sjilva
mdjlighet att hantera denna friga genom att avstd frdn att erbjuda
denna produkt eller, alternativt, férse den med begrinsningar.
Kommittén anser alltsd inte att denna friga behéver uppmirk-
sammas 1 sjilva regleringen.

Utformningen av foreskrifter

I kapitel 6 har kommittén foreslagit att det i en ny lag om genetisk
integritet skall foreskrivas att ingen fir stilla som villkor f6r att
ingd avtal att den andra parten genomgar en genetisk undersékning
eller limnar genetisk information om sig sjilv. I samma lag féresl3s
ocksd ett generellt f6rbud som innebir att genetisk information
inte utan stdd i lag fir efterforskas eller anvindas av nigon annan
in den som informationen avser. Frin forbudet foreslds ett antal
nirmare preciserade undantag (se avsnitt 6.7). Kommittén féreslir
att det i lagen ges ett bemyndigande fér regeringen att meddela
foreskrifter som reglerar mojligheten for forsikringsbolagen att
efterforska eller anvinda genetisk information. Regeringen bér
ocksd f& meddela undantag frin det generella férbudet mot att
stilla som villkor att den andre parten limnar genetisk information
om sig sjilv. Hirmed fir regeringen mojlighet att meddela sirskilda
foreskrifter om anvindningen av genetisk information pd forsik-
ringsomradet.

Forutsittningarna for forsikringsbolagen att efterforska eller an-
vinda genetisk information bér som tidigare angetts komma till
uttryck i en regeringsférordning. Med genetisk information i den
mening som hir avses bor liksom 1 det nuvarande avtalet forstds
resultatet av en genetisk undersékning, vare sig den dr presymto-
matisk, prediktiv, prenatal eller om den har till syfte att pavisa eller
utesluta att en person bir anlag f6r en irftlig sjukdom som visar sig
forst 1 senare generationer. Som férut har sagts boér dven s.k.
familjeupplysningar inbegripas. Foreskrifterna bor 1 stort anpassas
till det nuvarande avtalet mellan férsikringsbranschen och staten.
Dock bér beloppsgrinserna justeras.

Som redan har framhillits bér utvecklingen pd omridet foljas
noga och stillningstagandet kunna omprévas, om utvecklingen ger
anledning till detta. Kommittén vill ocksd framhilla vikten av att en
férordningsbestimmelse 1 dmnet inte trider i kraft innan man frdn
forsikringsbranschens sida har haft mgjlighet att férbereda det
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ganska omfattande arbete som en reglering med sikerhet kommer
att foranleda.

8.7.4  Ovriga fragor

Kommitténs forslag: En sekretessbestimmelse infors i forsik-
ringsrorelselagen som innebir att enskildas férhillanden till forsik-
ringsbolag inte obehérigen far rojas.

Kommittén vill fista uppmirksamheten pd att utvecklingen pi
omridet for genetisk information kan 3 betydelse f6r forsikrings-
visendet dven 1 andra avseenden in som 1 det féregiende sirskilt
har berérts.

Genetisk screening — dvs. undersékning i férebyggande syfte av
en grupp individer fria frin sjukdomssymtom — har hittills inte
férekommit 1 Sverige. Inte heller har det hittills férekommit att
genetiska test tillverkade pd kommersiell basis marknadsforts till
den svenska allminheten. Redan nu férekommer emellertid viss
marknadsféring bl.a. via Internet och om utvecklingen fortsitter ir
som forut har antytts konsekvenserna for det privata forsikrings-
visendet svirbedombara. Man kan tinka sig att det leder till att
moturval uppkommer, men med tanke pd den &vertolkning av
genetiska testresultat som ir vanlig, kan det inte helt uteslutas att
resultatet blir en vidgad f6rsikringsbenigenhet utan pitagliga mot-
urvalsrisker.

Kommittén har slutligen uppmirksammat att det pd férsikrings-
omridet inte finns ndgon regel om sekretess till skillnad frin vad
som linge gillt pd bankomrddet. Detta ter sig anmirkningsvirt,
eftersom forsikringsbolagen hanterar synnerligen integritetskinslig
information. I betinkandet Forsikringsvisendet i framtiden, (SOU
1987:58) foreslog Forsikringsverksamhetskommittén en bestim-
melse 1 Forsikringsrorelselagen av sddan innebérd. Forslaget har
emellertid inte lett till nigon lagstiftning.

Enligt uppgift frin Forsikringsférbundet betraktas det som en
sjilvklarhet frn forsikringsbolagens sida att iaktta en strikt tyst-
nadsplikt och att behandla inférskaffade uppgifter och exempelvis
likarjournaler konfidentiellt. Detta dr emellertid inte ndgot argu-
ment mot en uttrycklig regel 1 imnet.

Forsikringsverksamhetskommittén riknade i sitt betinkande
upp ett antal skil f6r en sekretessbestimmelse (a.a. s. 381):
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Om lagstiftaren uttryckligen skulle sl fast en allmin sekretess inom
det enskilda forsikringsvisendet, skulle detta klargora for allminheten
och forsikringskunderna att forsikringsbolagen, liksom bankerna, har
en tystnadsplikt. Fortroendet foér det enskilda férsikringsvisendet
skulle hirigenom kunna stirkas och diskussioner om sjilva férekoms-
ten och omfattningen av den s.k. oreglerade forsikringssekretessen
skulle kunna upphéra.

En lagfist sekretess pd forsikringsomridet skulle ocks3 kunna
underlitta arbetet f6r tjinsteminnen i bolagen inte bara genom att
fortroendet for forsikringsvisendet skulle stirkas utan ocksd genom
att det skulle bli littare att neka att besvara forfrigningar frin
obehériga — enskilda eller myndigheter. Forsikringsbolagens verksam-
het skulle ocksd kunna underlittas genom att praxis betriffande for-
sikringsbolags ritt att utlimna uppgifter kan komma att bli klarare om
forsikringssekretessen lagfists, bl.a. genom ingripanden frin forsik-
ringsinspektionen i konkreta fall, genom uttalanden frin inspektionens
sida och genom en analog tillimpning av banksekretessen.

Om f{orsikringssekretessen skulle lagfistas, uppnds vidare storre
likformighet med sekretessforhdllandena inom andra omriden, dir
sekretessen redan ir lagfist. /---/

Ett lagfistande av forsikringssekretessen skulle slutligen medféra
att sanktionerna for brott mot tystnadsplikten inte kom att enbart
avse skadestindsskyldighet. Forsikringsinspektionen skulle nimligen
om forsikringssekretessen var lagfist, kunna ingripa i konkreta fall
mot bolag som inte iakttar tystnadsplikten. Det blir dirtill helt klarlagt
att sanktioner f6r brott mot tystnadsplikten kan komma 1 friga iven
om det begitts av tjinstemin sedan de slutat sin anstillning.

Denna kommitté gér samma beddmning som Forsikrings-
verksamhetskommittén och vill sirskilt framhilla den betydelse en
lagfist sekretessbestimmelse har for allminhetens fértroende for
forsikringsbolagen. Kommittén foreslir dirfér att en sekretess-
bestimmelse infors 1 forsikringsrorelselagen.
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9 Genetiska understkningar och
genetisk information inom halso-
och sjukvarden

9.1 Prediktiv diagnostik m.m.
9.1.1 Genetiska undersékningar

Genetiska sjukdomar orsakas av foérindringar (mutationer) 1 vir
arvsmassa. Mutationerna kan vara irftliga eller férvirvade (gir inte
1arv, t.ex. de flesta fall av cancer).

For genetisk diagnostik anvinds olika verktyg. Det enklaste ir
uppritande av ett slikttrid, ett s.k. pedigree med information om
familjen och en klinisk undersékning av patienten. Vi har under
senare hilften av 1900-talet dessutom fitt flera nya metoder att
studera vdra gener och/eller genprodukter. Dessa metoder erbjuder
ibland méjlighet till en mer korrekt bedémning av sjukdomsrisken
1 det enskilda fallet.

Exempel pd genetiska analyser ir kromosomanalys och olika
typer av DNA-analyser som direkt underséker vir arvsmassa, men
dven biokemiska analyser kan ge genetisk information. Ett exempel
pd detta ir den s.k. PKU-testningen av nyfédda barn som kom-
mittén nirmare behandlar i avsnitt 9.2.4.

Kromosomanalys ger en grov éversikt av vir arvsmassa (kromo-
somerna) dir férindringar av antalet kromosomer liksom mindre
férindringar 1 kromosomernas utseende kan upptickas. Fér mer
specifik diagnostik av smd férindringar pd gen-nivd behéver man
anvinda DNA-diagnostik. I princip kriver DNA-diagnostiken att
man har kunskap om vilken eller vilka gener som kan ligga bakom
sjukdomen och var och hur DNA-molekylen férvintas vara mute-

rad.
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9.1.2 Definitioner

Som angetts férut anvinder kommittén begreppet genetisk under-
sokning som beteckning f6r 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. Genetiska undersékningar i medi-
cinskt syfte brukar delas in i

— genetiska undersdkningar for att stilla sjukdomsdiagnos,
— presymtomatiska genetiska undersokningar,

— prediktiva genetiska undersékningar,

— anlagsbirardiagnostik.

Presymtomatisk testning brukar oftast anvindas vid genetisk test-
ning som utférs fér en dominant monogent nedirvd sjukdom dir
den som understks ir frisk men har risk att bira pi ett anlag som
eventuellt kommer att géra honom eller henne sjuk i framtiden,
t.ex. Huntingtons sjukdom. Genetisk analys av sjukdomar som
orsakas av fel i en gen kan ge besked om att man antingen kommer
att utveckla sjukdomen eller inte, men det betyder inte alltid att
man vet 1 detalj nir och om sjukdomen bryter ut eller hur allvarliga
konsekvenserna i s3 fall blir.

Prediktiva genetiska test innebir att man beriknar sannolikheten
for att en frisk person kommer att f4 en multifaktoriellt nedirvd
sjukdom. Begreppet anvinds idven ibland synonymt med pre-
symtomatiska test.

Med anlagsbirardiagnostik avses genetisk undersékning for att
pavisa eller utesluta om en person bir pd anlaget f6r en irftlig
sjukdom som kan visa sig forst 1 senare generationer. Detta giller
framforallt recessiva nedirvda sjukdomar samt irftliga kromo-
somavvikelser.

I detta kapitel behandlas inte sidana genetiska undersékningar
som utfors med syfte att stilla sjukdomsdiagnos utan enbart pre-
symtomatisk och prediktiv genetisk diagnostik, dvs. information
om en persons egen framtida risk att drabbas av sjukdom, och
diagnostik for att vara anlagsbirare. Fér enkelhetens skull anvinds i
fortsittningen termen genetiska undersdékningar. Hir inkluderas
dven upplysningar om familjemedlemmars tidigare eller pigiende
sjukdomar.
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9.1.3  Varfér genomga en genetisk undersokning?

Undersékningar som goérs for att ta reda pd en persons framtida
risk att drabbas av sjukdom kan vara av stort virde fér enskilda,
sirskilt om det gir att forebygga eller behandla sjukdomen.
Behandlingsméjligheterna dr dock pd detta omrade ibland sm3 eller
obefintliga, och den vanliga kopplingen mellan diagnos och
behandling saknas i sddana fall. Man brukar uttrycka saken s3 att
det finns ett terapeutiskt glapp.

Vid vissa typer av irftlig cancer kan man vilja att operera bort
det organ som 1 framtiden kan drabbas om det visar sig att man ir
anlagsbirare, t.ex. skoldkorteln vid irfelig skoldkortelcancer. Den
genetiska diagnostiken kan emellertid ocks vara av stort virde for
den som fir besked om att han eller hon inte bir pi anlaget,
eftersom onddig oro kan undvikas och kanske att méngdriga bade
kostsamma och besvirliga kontroller inte behéver utféras. For
andra sjukdomar finns inte lika effektiva férebyggande metoder.
Det kan dock vara méjligt att minska risken f6r sjukdom genom att
anpassa sin livsstil, exempelvis motionera och ita ritt nir den
irftliga risken dr storre dn normalt {6r hjirt- och kirlikommor.

Andra sjukdomar kan inte férebyggas men botas eller lindras nir
de bryter ut. I dessa fall kan det vara av virde att kinna till anlaget
eftersom det ger mojlighet att genomg tita hilsokontroller och pd
s& sitt kunna sitta in behandling s fort de férsta symtomen visar
sig. En snabb behandling kan ibland vara helt avgérande fér den
framtida prognosen. Vid o6kad risk fér irftlig grovtarmscancer
brukar man exempelvis genomgd regelbundna kontroller av grov-
tarmen vilket ofta leder till tidig upptickt och behandling med
goda resultat.

I vissa fall kan provtagningen inte hjilpa till att vare sig
forebygga eller bota sjukdomen, men den kan ind3 vara av virde
féor den enskilda individen infér fortsatt planering av livet.
Huntingtons sjukdom ir en obotlig neuropsykiatrisk sjukdom som
bla. karaktiriseras av psykiska symtom, demens och ofrivilliga
rorelser pd grund av att nerveeller 1 vissa omriden 1 hjirnan bryts
ned. Sjukdomen ir ovanlig och symtomen debuterar ofta efter
40 4rs 3lder. Personen kan di redan ha fitt barn. Eftersom sjuk-
domen ir dominant irftlig drabbas alla som har sjukdomsanlaget, och
om ena forildern har anlag fér sjukdomen har varje barn 50 procents
risk att ocksd drabbas i vuxen 3lder. Med genetiska test kan man
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avgdra om en person har eller saknar sjukdomsanlaget och dirmed
senare i livet kommer att bli sjuk eller inte.

Anlagsbirardiagnostik fir framférallt betydelse fér planeringen
och valen nir man skaffar barn och om man vill géra foster-
diagnostik. Nir det giller sjukdomar som idrvs autosomalt recessivt
krivs det att man fitt samma sjukdomsanlag frén bdde sin mor och
sin far for att bli sjuk. Om man fir anlaget bara frin ett hll ir man
en frisk anlagsbirare. De flesta anlagsbirare uppticks i samband
med att ett barn med sjukdomen f6ds i familjen. Férildrarna ir d&
anlagsbirare och har 25 procents risk att pd nytt fi ett barn med
samma sjukdom. Genetisk testning av 6vriga sliktingar har 1 de
flesta fall ett litet virde, eftersom risken att triffa en partner som
bir pd samma anlag generellt ir liten. Detta under férutsittning att
man inte gifter sig med en nira slikting d& risken ir storre. Genom
anlagsbirarscreening kan man uppticka att tvd blivande forildrar ir
anlagsbirare, vilket innebir att fosterdiagnostik kan erbjudas.

Anlagstestning kan ocksé vara av virde for kvinnor som har risk
att bira pd anlag f6r en kénsbunden sjukdom, t.ex. blédarsjuka. Vid
dessa tillstdnd dr kvinnorna friska om de ir anlagsbirare, men har
stor risk att f8 sjuka soner. Anlagsbirarscreening kan naturligtvis
ocksd utféras som underlag fér reproduktiva beslut exempelvis i
familjer med irftliga kromosomavvikelser, dir anlagsbirarna sjilva
ir helt friska men har en hég risk f6r infertilitet, upprepade missfall
och att {8 sjuka barn.

9.1.4  Fragornas tidigare behandling

Nir det gillde anvindningen av genteknik p& minniska for
diagnostiskt eller dirmed jimforligt indamil foreslog Gen-etik-
kommittén i sitt betinkande Genetisk integritet (SOU 1984:88) att
det 1 lag skulle tas in bestimmelser som innebar att sidan verk-
samhet endast fick bedrivas efter sirskilt tillstdind. Vad man avsdg
var framfor allt DNA- eller RNA-analys. Enligt kommittén talade
starka skil for att genom lagstiftning skapa ett sirskilt skydd for
den enskilde nir det gillde genetisk diagnostik genom sddan analys.
Enligt forslaget borde det krivas skriftligt samtycke frdn den som
berérs samt gilla straffansvar f6r den som anvinde tekniken utan
tillstdnd. Den som erholl tillstdind borde enligt kommittén pd
limpligt sitt delges de normer som ir aktuella.
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Enligt Gen-etikkommittén borde DNA- eller RNA-analys
endast anvindas for att efterséka férekomsten av anlag f6r mycket
svdra sjukdomar. Det borde vara en uppgift f6r Socialstyrelsen som
tillsynsmyndighet att gora detta urval och att kontinuerligt préva
vilka sjukdomar som diagnostiken skulle {3 avse.

Gen-etikkommitténs férslag om krav pa tillstdnd gillde generellt
oavsett om diagnostiken gjordes som fosterdiagnostik, som klinisk
undersdkning av en enskild individ eller i samband med allmin
hilsoundersékning.

I regeringens proposition om anvindning av genetik pid min-
niska, m.m. (prop. 1990/91:52) behandlades situationerna var fér
sig. Nir det gillde diagnostisk undersékning av enskild individ
anférde féredragande statsridet bl.a. féljande (s. 22).

En person som vet med sig att han eller hon kan ha en f6rhéjd risk for
nigon genetiskt betingad sjukdom kan genom ridgivning och
diagnostik fi besked lingt innan sjukdomen brutit ut. Det kan vara
bade pi gott och ont beroende p& om sjukdomen kan forebyggas och
botas eller ej.

I dessa situationer anser jag att det inte skall behova krivas nigot
sirskilt tillstdnd for att f8 utfora sidan diagnostik. Vilka under-
sokningar och behandlingar som skall erbjudas en patient avgor enligt
allminna principer den ansvarige likaren i samrdd med patienten. Det
ir likaren som har att bedéma om de upplysningar som kan f3s vid
undersdkningen stir i rimlig proportion till de nackdelar av olika slag
som den kan féra med sig. Enligt min mening bor dock diagnostiken
frimst anvindas for att kartligga genetiska faktorer som dr mojliga att
paverka genom t.ex. foérindringar i livsféring eller genom medicinsk
behandling. Syftet med genetisk diagnostik dr ju att hindra eller
minska lidande.

En allmin strivan bor vara att foérsoka inskrinka den genetiska
informationen till det den enskilde begirt besked om. I stérsta mojliga
utstrickning bér man férsoka undvika att f& s.k. bifynd, dvs. infor-
mation om genetiska faktorer som man inte har haft anledning att séka
efter. Om sddan information indé erhdlls genom undersékningen har
den enskilde som regel ritt att ta del av informationen t.ex. via patient-
journalen.

Avslutningsvis framhélls betydelsen av att den som underséks ir
vil inf6érstddd med vad undersékningen innebir och vilka konse-
kvenser resultatet kan fi samt att den undersokte samtyckt till
undersokningen.

Nigon ny lagbestimmelse avseende genetisk undersékning av
enskild individ féreslogs sledes inte 1 propositionen.
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Bioteknikkommittén berorde frigan om genetiska undersok-
ningar i sitt slutbetinkande Az springa grinser (SOU 2000:103). 1
sitt skisserade lagforslag foreslog kommittén bestimmelser av
foljande innebord. Genetiska undersdkningar skall endast f3
anvindas fér medicinska syften och med avseende pd diagnostik
och/eller behandling. Detta innebir att det dr den enskilde likaren
som avgdr huruvida undersékningen fir ske. Genetiska under-
sokningar utanfér hilso- och sjukvirden skall enligt forslaget
endast f3 goras efter tillstdnd av Socialstyrelsen eller om det ir
sirskilt foreskrivet. Otilliten gentestning féreslogs vara krimina-
liserad.

9.1.5 Gallande ratt

For fall di genetiska test utgor eller ingdr som ett led 1 en allmin
hilsoundersékning finns det bestimmelser i lagen (1991:114) om
anvindning av viss genteknik vid allminna hilsoundersékningar.
Detta benimns genetisk screening och kommittén har i direktiven
fatt i uppdrag att sirskilt utvirdera denna lagstiftning. Kommittén
dterkommer 1 avsnitt 9.2 till frigan.

En allmin hilsoundersokning i den mening som avses 1 nimnda
lag innebir en samlad undersékning av en stérre eller mindre grupp
av minniskor eller en viss kategori av minniskor. Den berér
samtidigt en grupp minniskor som inte behéver ha nigot annat
gemensamt in att de t.ex. dr av samma &lder, bor i samma omride
e.d. (prop. 1990/91:52 s. 23). Syftet med en sddan undersékning
behover inte heller vara att ge enskilda besked om en diagnos, utan
kan vara t.ex. att skapa ett underlag foér hilso- och sjukvirdens
planering. Vid en allmin hilsoundersékning kommer initiativet
frdn den allminna eller privata hilso- och sjukvirden.

I friga om genetiska undersdkningar i vrigt — vare sig initiativet
kommer frin den enskilde eller frin hilso- och sjukvirden — giller
ingen sirskild lagstiftning vid sidan av hilso- och sjukvirdslagen
(1982:763). Med hilso- och sjukvérd avses 1 lagen dtgirder for att
medicinskt férebygga, utreda och behandla sjukdomar och skador.
Hilso- och sjukvird skall enligt lagen bygga pd respekt for
patientens sjilvbestimmande och integritet. Virden och behand-
lingen skall s l&ngt det ir mojligt utformas och genomféras i
samrid med patienten. Patienten skall vidare ges individuellt
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anpassad information om sitt hilsotillstind och de metoder for
undersokning, vird och behandling som finns.

Socialstyrelsen har publicerat riktlinjer och rekommendationer
avseende genetiska undersékningar.' Dessa, som dr gemensamma for
genetisk screening och andra undersékningar, definierar genetisk
diagnostik som genetisk utredning med gentekniska testmetoder i
avsikt att undersdka anlag for sjukdom eller skada. Det sigs vidare
att undersékning av anlag f6r olika egenskaper inte bér ske inom
hilso- och sjukvirden.

Nir det giller testning av personer med full beslutskompetens
stiller Socialstyrelsen upp féljande punkter.

— Informerat samtycke skall alltid inhdmtas. Vid allminna hilso-
undersokningar krivs ett skriftligt samtycke. Enligt lagen
(1991:114) om anvindning av viss genteknik fordras Social-
styrelsens tillstdind. Autonomin hos den undersékte méiste
tillgodoses. Det ir viktigt att den undersckte uppfattar sin ritt
att siga ja eller nej till den genetiska diagnostiken.

—  Genetisk diagnostik i klinisk verksamhet bér endast ske 1 den
enskildes intresse och aldrig med tanke pd samhillets eventuella
vinst, exempelvis minskade kostnader f6r vird av personer med
funktionshinder.

— Vid all testning bér genetisk information och vigledning
erbjudas bide fére provtagning och i samband med provsvar.
Informationen méste utformas s att den blir begriplig f6r de
personer som skall ta del av den, med hinsyn tagen till
exempelvis spriksvérigheter och eventuella funktionshinder.

— Beredskap bor finnas att kunna ta hand om eventuell krisreak-
tion hos den undersdkte men dven f6r eventuella konsekvenser
1 den undersoktes slikt. Psykologiskt stéd bér erbjudas alla
som testas och som kan bli berérda av resultatet.

— Informationen bér ges med si objektiva och fullodiga fakta
som mojligt. Virderingen och stillningstagandet bor oéver-
limnas till den undersokte. Detta stiller krav pd att kunna
skapa och uppritthilla en god kontakt och att tillgodose den
undersdktes autonomi si att verklig valfrihet for testningen
dstadkommes.

! Genetik och genteknik i hilso- och sjukvirden, SoS-rapport 1999:12.
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9.1.6 Internationella forhallanden och utlindsk rétt

Europarddets konvention om minskliga rittigheter och biomedicin
innehdller sirskilda bestimmelser om prediktiva genetiska test.
S&dana tester fir enligt konventionen utféras endast f6r hilso- och
sjukvirdsindamal eller i samband med vetenskaplig forskning som
ir forenad med detta indamail och under férutsittning av tillbérlig
genetisk vigledning (artikel 12). Genetiska tester omfattas naturligt-
vis dven av konventionens allminna regel om att ingrepp inom
hilso- och sjukvirdens omrdde endast fir foretas efter det att den
berérda personen har givit fritt och informerat samtycke dirtill
(artikel 5). Betriffande bestimmelsernas nirmare innebérd hin-
visas till avsnitt 4.2.

I Norge finns bestimmelser om genetisk undersékningar i Lov
om humanmedisinsk bruk av bioteknologi m.m. (LOV 2004-12-05
nr 100)°. Enligt lagen férstis med genetiska undersékningar

a) genetisk undersékning for att stilla sjukdomsdiagnos,

b) genetiska presymtomatiska undersékningar, genetiska predik-
tiva undersékningar, genetiska undersékningar for att pdvisa
eller utesluta anlagsbirare for irftliga sjukdomar som visar sig
forst 1 senare generationer och

c) genetiska laboratorieundersékningar fér att bestimma kons-
tillhorighet.

Lagen foreskriver att genetiska undersékningar fir goras endast for
medicinska indamil med diagnostisk eller behandlingsmissig
avsikt. Betriffande undersokningsmetoderna under b) giller dess-
utom féljande. Innan undersékningsmetoderna fir tas i bruk krivs
ett sirskilt tillstind avseende den eftersokta sjukdomen eller sjuk-
domsdispositionen. Tillstdndsgivningen avgors, efter delegation
frin Helsedepartementet, av Sosial- og helsedirektoratet. Den som
skall genomg3 en undersékning miste ha givit skriftligt samtycke.
Den som undersoks skall ges omfattande genetisk vigledning, sdvil
fore, under som efter sjilva undersdkningen.

I Danmark ir det foérbjudet att anvinda genetiska undersok-
ningar i arbetslivet (enligt Lov om brug av helbredsoplysninger
m.v. pd arbejdsmarkedet) och i forsikringssammanhang (enligt lov
om forsikringsaftaler och lov om tillsyn med firmapensionskasser). I
ovrigt finns det ingen lagstiftning som tar direkt sikte pd genetiska

? Lagen tridde i kraft den 1 januari 2004 och har ersatt den tidigare gillande bioteknologi-
lagen (LOV 1994-12-05 nr 56).
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undersékningar utan dessa lyder under samma reglering som 6vrig
hilsovard. Ar 2001 tillsattes en utredning (Genteknologiudvalget)
som hade 1 uppdrag att utvirdera méjligheter och risker med bio-
och genteknologi. Utredningen skulle bla. utvirdera frigestill-
ningar 1 samband med genetiska undersékningar av friska personer.
Utredningen limnade en slutrapport i oktober 2002. T slut-
rapporten pekade utredning pd att det inte finns nigra regler for
analyser som utvecklas pd de enskilda laboratorierna och att det
inte heller finns regler f6r en 16pande kvalitetssikring av genetiska
tester. Utredningen betonade dven behovet av genetisk vigledning
och vikten av 6kade utbildningsinsatser.

I Finland har man inte heller ndgon lagstiftning som sirskilt
avser utférandet av genetiska undersokningar.

9.1.7 Kommitténs dvervaganden och forslag

Kommitténs forslag: Socialstyrelsen bemyndigas att meddela fore-
skrifter om genetiska undersékningar inom hilso- och sjukvérden.
I sak foreslds inte ndgon dndring i forhdllande till Socialstyrelsens
nuvarande rekommendationer och riktlinjer avseende sidana
undersokningar.

Inledning

Kommittén har fitt i uppdrag att belysa de etiska frigor som kan
vara férknippade med prediktiv diagnostik och féresld nédvindiga
dtgirder. Som nimnts ovan under definitioner anvinds begreppet
prediktiv  diagnostik ibland synonymt med presymtomatisk
diagnostik. I det foljande behandlas sddana genetiska undersok-
ningar inom hilso- och sjukvirden som utférs pd friska minniskor
for att utreda sjukdomsanlag och som inte dr att hinféra till
screening.

Undersokningarnas tillforlitlighet

Nistan all sjukdom uppstdr som en effekt av ett samspel mellan
irftliga faktorer och den omgivande miljén 1 vid bemirkelse. Det
forhallandet att man i dag kan identifiera en eller flera gener som ir
forenade med risk for en viss sjukdom betyder alltsd inte att alla
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sjukdomar enbart ir genetiskt bestimda. I sjilva verket ir det
endast ett fital sjukdomar som drabbar alla individer som bir ett
visst anlag. Ocksd dessa sjukdomar kan bli mer eller mindre allvar-
liga och paverkas av levnadsfaktorer.

Flera sjukdomar som har en irftlig komponent ir multi-
faktoriella. Hir beror risken att drabbas av flera olika gener eller
genkombinationer. Dessutom finns det oftast en mycket stor
variation i hur allvarlig symtomen blir och sivil risken att drabbas
som symtomen ir 1 hég grad beroende av miljéfaktorer. For dessa
sjukdomar ir det svirt att dra ndgra sikra slutsatser utifrin ett
gentest.

Med hinsyn till denna osikerhet kan man stilla sig frigan vilket
virde den genetiska undersékningen har. Man méste uppmirk-
samma att testning kan resultera 1 ett falskt positivt resultat
respektive falskt negativt resultat.

Besked om en 6kad risk

For det stora antalet sjukdomar kan man sdledes, pd grund av deras
komplexitet, inte f& annat besked 4n att man léper en viss 6kad risk
att drabbas av sjukdomen. Detta kan som ovan beskrivits ha den
férdelen att man genom exempelvis anpassad kost och livsféring
kan férebygga sjukdomen. Det har emellertid ocksa visat sig att de
flesta mianniskor har svirt for att hantera riskbegrepp. Detta kan
innebira att besked om en viss riskékning medfér onddigt stort
ingrepp 1 deras liv pd grund av att risken, trots att den ir hogre in
genomsnittet, fortfarande inte ir sirskilt hog.

I de fall di den férebyggande dtgirden ir mera ingripande, sisom
att operera bort brostvivnad eller tjocktarm blir riskhanteringen
sirskilt avgérande. Vid vilken risk skall man vilja att genomgd
operation?

Genetiska undersékningar som inte kan ge annat besked in om
forekomsten av en okad risk for viss sjukdom kan i ménga fall
orsaka si starka oroskinslor att vinsten for den enskilde gir
forlorad. De individuella skillnaderna ir med sikerhet stora.

I fall d3 undersokningen ger besked om en 6kad risk fér en
sjukdom som det inte finns nigon behandling f&r blir situationen
ytterligare en annan. Det ir inte utan vidare givet att det ir till for-
del f6r den enskilde att kinna till denna riskékning. I kommitténs
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direktiv stills ocksd frigan om tester skall goras for sddana sjuk-
domar.

Visshet om obotlig sjukdom

For vissa sillsynta sjukdomar ér drftligheten och testerna sddana att
den genetiska undersékningen fir betraktas som tillférlitlig. En
viktig friga som man di miste stilla sig ir hur mycket man vill
veta. Giller det dessutom en obotlig sjukdom ir frigan om hur
man reagerar pd resultatet av undersokningen. Den som exempelvis
har en forilder med Huntingtons sjukdom Idper statistiskt sett
50 procents risk att sjilv ocksd fi sjukdomen. Genom att genomg3
en genetisk undersékning kan denna risk férindras till sikerhet om
att man kommer att drabbas (100 procent) eller sikerhet om att
man inte kommer att drabbas (0 procent).

Instillningen till frigan om man vill veta eller inte varierar mellan
olika individer. Ndgon kan virdera visshet hdgre dn ovisshet dven
om vissheten gir ut pd att han eller hon kommer att drabbas av en
svar och obotlig sjukdom. Ovissheten kan kanske vara férlamande
och innebira en oro som stindigt paverkar det dagliga livet. Viss-
heten kan hjilpa individen att planera sitt liv fram till den troliga
tidpunkt di sjukdomen bryter ut. Andra féredrar kanske att leva
med ovissheten 1 hopp om att sjukdomen inte kommer att drabba
dem. Det férekommer dven att de som efter genomgangen under-
sokning fitt reda pd att de inte kommer att {3 sjukdomen drabbas
av “6verlevnadsskuld” — man skjuter éver sin oro éver risken att bli
sjuk pd ett syskon eller annan nirstdende person, som inte vet.

De flesta har nog inte en 1 férvig klar uppfattning i denna friga
och det ir sikert mycket svirt bide for likaren och den enskilde att
férutse hur den senare kommer att reagera pd ett resultat. Detta
giller ocksd personer som blir féremal f6r grundlig genetisk och
psykologisk vigledning.

Sjilvbestimmande och integritet

Resultatet frén vissa genetiska undersékningar kan som nimnts
ovan leda tll att en person genom foérebyggande dtgirder kan
undvika sjukdom eller minska risken for den. Frin sambhillets sida
skulle det kunna ses som en vinst att personer viljer att genomg3
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genetisk undersékning, eftersom framtida sjukvirdskostnader i
sddant fall kan hillas nere. En grundliggande princip inom hilso-
och sjukvirden ir dock att patientens sjilvbestimmande och
integritet skall respekteras. Det dr dirfér viktigt att individen
skyddas frin ptryckningar grundade pd ekonomiska kalkyler. Den
enskilde skall ha ritten att inte behéva veta ndgot om sitt eventuella
framtida sjukdomséde och skall dirfér vara den som bestimmer
om genetisk undersékning skall utforas eller inte.

Foér att kunna utéva sjilvbestimmande méste man emellertid
vara vil informerad. Man maste kinna till vilka férutsittningar och
konsekvenser som giller f6r olika handlingsalternativ. Sjilvbestim-
mande férutsitter alltsd saklig och korrekt information. Kravet pd
informerat samtycke tillmits ocksd stor betydelse 1 alla hilso- och
sjukvirdssammanhang. Behovet av professionell vigledning kommer
dirfor att 6ka i framtiden.

Ovwerskottsinformation

Genetiska undersékningar kan i vissa fall ge information dven om
sddant som inte efterfrigats. Exempelvis kan man {3 reda pd att de
biologiska sliktbanden inte ir de som man tror. Detta kan ligga
ytterligare en borda pd den som genomgar undersokningen.

S&dan verskottsinformation behéver inte limnas ut utan begi-
ran, men skulle en begiran framstillas kan den inte undanhillas,
och ofta stdr den 1 s& nira samband med det som undersékningen
avsett att den redan av praktiska skil miste limnas ut. Nir under-
sokningen ir genomfdérd kan alltsd den undersokte stillas infor
fullbordat faktum, varfér han eller hon redan fére undersékningen
maste Gverviga betydelsen av att odnskad 6verskottsinformation
kan f6lja med resultatet.

I flera fall dr det ocksd sd att resultatet av en genetisk under-
sokning ger information om sliktingars genetiska uppsittning.
Denna information har den undersokte inte efterfrigat. Hur han
eller hon skall hantera denna information ir ytterligare en
komplicerad friga. Kommittén tar i avsnitt 9.4 upp frigan om
information till berérda sliktingar.
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Atgirder

Kommittén anser inte att det i sak finns underlag f6r att nu foresld
ndgra indringar i férhillande till Socialstyrelsens rekommenda-
tioner och riktlinjer, vilka med utgingspunkt i nuvarande for-
hillanden fortfarande ter sig indamalsenliga. Diremot fir det anses
vara en brist att det i dag inte finns ndgra bindande féreskrifter
avseende genetiska undersékningar vid sidan av de allminna bestim-
melserna 1 hilso- och sjukvirdslagen. De senare ir s3 allmint hillna
och frigan om genetiska undersdkningar si speciell till sin natur att
kommittén anser att en reglering dtminstone till en del bér vara
bindande f6r hilso- och sjukvardspersonalen.

Det rér sig hir om ett omrdde som ir foremdl f6r en mycket
snabb utveckling vilken kan pdverka reglernas innehdll. Genetiska
undersdkningar och behandlingsmetoder utvecklas fortlopande.
Det s.k. terapeutiska glappet kommer férhoppningsvis att minska i
framtiden och problemstillningarna kan férindras.

Det anférda talar for att regler bér meddelas i en form som
tilliter indringar utan alltfér stor omging. Det mest indaméls-
enliga dr dirfor att Socialstyrelsen bemyndigas att meddela fore-
skrifter 1 dmnet. Dirvid forutsitts givetvis att Socialstyrelsen
fortldpande foljer utvecklingen och uppmirksammar behov av
férindringar. Tyngdpunkten i foreskrifterna bor sjilvfallet ligga pd
sddana genetiska undersdkningar som inte utférs med syfte att
faststilla sjukdomsdiagnos.

Kommittén anser att frigan om genetisk vigledning ir av grund-
liggande betydelse. Den som svarar {6r sddan vigledning bor dirfér
ha sirskild erfarenhet eller sirskild utbildning f6r detta. Utbild-
ningen av genetiska vigledare ir emellertid nyetablerad i Sverige
Atgirder for att befrimja sidan utbildning bér vidtas. Kommittén
dterkommer till denna friga i kapitel 11.

9.2 Genetisk screening
9.2.1 Bakgrund

Med screening i medicinsk mening brukar man avse att en grupp
personer erbjuds undersékning som syftar till att férebygga sjuk-
dom, uppticka sjukdom pi ett tidigt stadium eller ta reda pd om
individen 16per risk att f3 ett barn med irftlig sjukdom. Initiativet
kommer inte frin individen och de som ingir uppfattar sig som
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friska eller har i vart fall ingen anledning att misstinka att de har
den sjukdom som undersékningen avser. Screening kan omfatta en
total befolkningsgrupp eller en grupp med pd férhand kind risk-
okning f6r sjukdom. Gruppen kan i s fall vara demografiskt
definierad, exempelvis genom bostadsort, kon, dlder, etnicitet eller
social tillhérighet.

Det bor dock framhéllas att screening inte ir ndgot alldeles fast
begrepp. Sirskilt nir det giller fall d8 undersékning erbjuds &t en
riskgrupp kan det finnas olika meningar om hur stor gruppen skall
vara for att man skall kunna tala om screening.

Screening kan aktualiseras 1 samband med fosterdiagnostik.
Kommittén har dock valt att behandla alla frigor kring foster-
diagnostik 1 avsnitt 9.5. Detta avsnitt dgnas dirfér enbart it
screening av fédda individer.

Termen genetisk screening innebir att man i screeningsyfte
anvinder en undersokningsmetod for att avsldja férekomst av
arvsanlag som medfor sjukdomsrisk hos den undersokte.

Genetiska undersokningar kan som férut nimnts definieras som
varje undersékning som syftar till att ge upplysning om en
minniskas arvsmassa. Metodiken kan vara molekylirgenetisk,
mikrobiologisk, biokemisk, cytogenetisk eller baseras pa analys av
familjetrid. Lagen om anvindning av viss genteknik vid allminna
hilsoundersékningar ir inte tillimplig pd alla former av genetisk
screening. Det dr endast undersékningar med hjilp av DNA- eller
RNA-analys som omfattas av lagen, dvs. molekylirgenetiska
undersékningar.

De problem som gér sig gillande betriffande all screening sam-
manhinger med att screeningundersdkningar definitionsmissigt
skiljer sig frin andra undersékningar inom hilso- och sjukvirden
genom att initiativet inte kommer frin den enskilde utan frin det
allminna. Dessutom giller att undersokningar av en symtomfri
person generellt sett har ligre prediktionsvirde in om man under-
soker ndgon som uppvisar symtom, och detta ir i synnerhet fallet
nir det giller genetiska undersékningar. DNA-analyser har ocks3
normalt simre prediktion in exempelvis biokemiska analyser.
Slutligen fir man hilla i minnet att genetiska screeningunder-
sokningar, liksom andra genetiska undersokningar, kan utpeka inte
bara en individ som birare av nigon viss hogre risk for sjukdom
utan dven hans eller hennes sliktingar.

En sirskild situation dr den d& milgruppen for en screening ir
sliktingar till en individ med irftlig sjukdom. Detta kallas ibland
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kaskadscreening. Avsikten ir att rikta screeningen till en grupp
individer med hég risk att f8 sjukdomen. Undersékningar som
erbjuds sliktingar till en individ med érftlig sjukdom kan inte vara
att anse som allminna hilsoundersékningar. Denna typ av under-
sokningar aktualiserar snarare den problematik om information till
berérda sliktingar som kommittén behandlar i avsnitt 9.4.

9.2.2  Fragans tidigare behandling

Gen-etikkommittén foreslog 1 sitt betinkande Genetisk integritet
(SOU 1984:88) nir det gillde anvindning av genteknik pi
minniska for diagnostiskt eller dirmed jimforligt indamal att det i
lag skulle tas in bestimmelser som innebar att sddan verksamhet
endast skulle f& bedrivas efter sirskilt tillstdnd. Vid sidan av detta
krav féreslog kommittén en etisk norm som innebar att allminna
hilsoundersékningar betriffande genetiska sjukdomar skulle fa
goras med anvindning av DNA-analys endast om undersékningen
har en klar, medicinskt motiverad mélsittning och om den insam-
lade genetiska informationen dtnjuter ett effektivt skydd.

Frigan behandlades vidare i regeringens proposition om anvind-
ning av genteknik p& minniska m.m. (prop. 1990/91:52). Det
konstaterades forst att en allmin hilsoundersokning innebir att en
hilsoundersékning erbjuds mer eller mindre rutinmissigt och
samtidigt ber6ér en grupp minniskor som inte behdver ha nigot
annat gemensamt dn att de t.ex. dr av samma &lder, bor i samma
omrdde e.d. Féredragande statsridet anmirkte att allminna hilso-
undersokningar delvis har andra syften och kriver andra stillnings-
taganden dn undersdkningar som initieras av den enskilde. Motivet
for en allmin hilsoundersékning ir inte frimst eller enbart att ge
enskilda besked om en diagnos. Férutom det syftet kan en allmin
hilsoundersékning ocksd anvindas t.ex. som ett planerings-
instrument fér hilso- och sjukvirden. Eftersom allminna hilso-
undersokningar inte sker pd den enskildes initiativ var det enligt
foredragande statsridet befogat att stilla andra krav for att 3
anvinda DNA- eller RNA-analys nir det sker i samband med en
allmin hilsoundersékning in nir undersékningen gérs pd begiran
av en enskild.

Aven om deltagande i en allmin hilsoundersékning ir frivilligt
och séledes ir beroende av samtycke utgor, enligt propositionen,
det forhdllandet att en person kallas till undersokningen en
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avgorande skillnad fr@n etisk synpunkt. Det kan av flera skl
kinnas svirt att tacka nej till en undersékning som man blir
erbjuden och kallas till. Undersékningen kan leda till att en person
som sjilv inte har tagit nigot initiativ utan kallats till under-
sokningen fir besked om att han eller hon har anlag f6r en sjukdom
som han eller hon kanske inte alls haft anledning att fundera 6ver
tidigare. Om sjukdomen kan férebyggas eller om det finns bot for
den har undersékningen fért ndgot gott med sig. Men om under-
sokningen skulle ge besked om nigon sjukdom som inte bryter ut
forrin lingt senare i livet eller som inte gir att bota eller lindra
skulle det 1 minga fall stilla sig helt annorlunda.

I propositionen uttalades vidare att genetiska undersékningar
med anvindning av DNA- eller RNA-analys nir in i privatlivets
innersta sfir. Det sades dirfér vara av vikt att denna teknik stdr
under kontroll s att den enskilde skyddas frin opdkallat intring.
Det ansigs att behovet av kontroll och skydd frimst behévdes nir
genetisk undersékning med hjilp av DNA- eller RNA-analys skall
anvindas vid allminna hilsoundersékningar. For denna situation
fann man det angeliget att markera en terhdllsam instillning och
att skapa restriktioner genom lagstiftning. Det féreslogs dirfor att
sddana undersékningar inte skulle fi géras utan tillstdnd av Social-
styrelsen. Hirigenom ansdgs en tillfredsstillande garanti kunna
erhdllas for att sidana genundersékningar endast skulle anvindas
under etiskt godtagbara forutsittningar, att de skulle utféras med
den kompetens och ansvarskinsla som krivs och att riskerna for
missbruk blev s sm& som mojligt.

Det foreslogs att Socialstyrelsen vid tillstdndsprévningen bl.a.
skulle beakta om undersékningen hade en klar, medicinskt motive-
rad mélsittning. Undersékningen borde gilla sjukdomsférhdllan-
den for vilka bot, behandling eller lindring kan erbjudas. Det an-
gavs vidare att genetisk undersékning genom DNA- eller RNA-
analys frimst bor anvindas for att soka anlag for svira sjukdomar.
For att tillstdnd skall f limnas bér dirfér forutsittas att den gene-
tiska undersékningen ir inriktad pd att séka kunskap om sjuk-
domsforhillanden som ir av allvarlig art eller annars av sirskild
betydelse for hilso- och sjukvirden. Det skulle bli en uppgift for
Socialstyrelsen att vid avgérande av tillstdndsfrigor nirmare prova
vilka sjukdomar som skall {8 eftersckas.

Nir det gillde frigan om samtycke konstaterades forst att det
kan forutsittas att den som instiller sig till och genomgir en
undersékning som han eller hon har blivit kallad till dirigenom ger
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sitt samtycke. Det ansdgs ind3 att det dessutom skulle krivas ett
skriftligt samtycke fér att en undersékning skall f utféras. P3 s3
vis skulle man undvika eventuella diskussioner om den enskilde
verkligen har samtyckt. Enligt propositionen skulle det vidare
krivas att den person som skall genomgi genetisk undersokning av
detta slag informeras om undersékningens konsekvenser och att
informationen ges pd ett sidant sitt att det klart framgir att
undersokningen ir frivillig.

De silunda férordade bestimmelserna féreslogs komma till ut-
tryck 1 en ny lag om anvindning av viss genteknik vid allminna
hilsoundersékningar.

Socialutskottet tillstyrkte att férslagen i propositionen lades till
grund for lagstiftning (1990/91:SoU10).

9.2.3 Gallande ratt

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

Genetisk screening regleras sedan den 1 oktober 1991 av lagen
(1991:114) om anvindning av viss genteknik vid allminna hilso-
undersokningar. For att underséka minniskors arvsmassa med
utnyttjande av analys av genernas deoxyribonukleinsyra (DNA)
eller ribonukleinsyra (RNA) fordras enligt lagen sirskilt tillstdnd
frin Socialstyrelsen, om undersékningen utgor eller ingdr som ett
led i en allmin hilsoundersékning. Tillstdnd f&r limnas endast om
undersokningen ir inriktad pd att séka kunskap om sjukdoms-
forhillanden 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 undersékningen
har den kompetens som behévs f6r indamalet och om integritets-
skyddet for uppgifter om undersokningsdeltagarnas genetiska for-
hillanden kan antas bli tillfredsstillande.

Ett tillstdind fir forenas med de villkor som behdvs for att
begrinsa undersckningsverksamheten eller kontrollera denna. Ett
tillstind fir dterkallas om villkor fér tillstdndet dsidositts eller om
det annars finns sirskilda skil. En undersékning fir inte omfatta
annan in den som limnat skriftligt samtycke.

227



Genetiska undersokningar och genetisk information ... SOU 2004:20

I propositionens specialmotivering’ uttalades att #ndamals-
provningen skulle bli ett viktigt inslag 1 tillstdindsprévningen. Det
sades vidare:

Syftet vid anvindningen skall vara diagnostiskt eller prognostiskt, dvs.
att bestimma forekomsten av eller risken for en sjukdom eller att
faststilla en sjukdoms art eller natur. Undersdkningar som hir avses
bor forutsittas ha en klar, medicinskt motiverad maélsittning. Hiri
ligger att bot, behandling eller lindring skall kunna erbjudas om
resultatet utvisar att risk eller férutsittning for viss sjukdom eller
skada foreligger. Som framhillits i den allminna motiveringen fir anses
att allminna hilsoundersokningar i form av genetiska massundersok-
ningar, som tenderar att bli instrument {or sortering, klassificering och
virdering av individer, ir oférenliga med en humanistisk minniskosyn.
Foreligger risk for en sidan utveckling av ett projekt skall tillstind inte
meddelas.

Undersokning med utnyttjande av genanalys avses komma 1 friga
framfor allt for att eftersoka forekomsten av anlag foér svira sjuk-
domar. Det bor vara en uppgift fér socialstyrelsen som tillstinds-
myndighet att bedéma angeligenhetsgraden av undersékningen frin
hilso- och sjukvirdens synpunkt och att, nir det ir limpligt, vid
meddelande av tillstdind som villkor féreskriva att undersékningen
endast fir avse viss eller vissa sjukdomar. Det fir forutsittas att
socialstyrelsen frin tid till annan goér en samlad bedémning och
redovisning av vilka sjukdomar som bor f3 eftersokas.

9.2.4 Gallande ordning i praktiken
Prenatal screening

Prenatal screening innebir att alla gravida kvinnor i en population
erbjuds undersékning. Kommittén har valt att behandla alla frigor
kring fosterdiagnostik 1 avsnitt 9.5. Screening under graviditet
behandlas sdledes inte i detta avsnitt.

Neonatal screening

Neonatal screening innebir att undersdkning erbjuds till alla nyfédda 1
en population. For nirvarande genomférs allmin neonatal screening
for fyra sjukdomar, nimligen fenylketonuri (PKU), galaktosemi,
kongenital hypotyreos och kongenital binjurebarkhyperplasi. Alla

> A. prop. s. 41.
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utom hypothyreos ir beroende av genetiska defekter. De metoder
som anvinds foér diagnostik ir dock inte molekylirgenetiska utan
bygger pd biokemisk analys. De omfattas dirfér inte av lagen om
anvindning av viss genetik vid allminna hilsoundersékningar.

Analyser f6r fenylketonuri (PKU), en sillsynt recessivt nedirvd
allvarlig sjukdom, har utférts 1 Sverige under de senaste 35 &ren.
Sjukdomen innebir att barnet har brist pd ett viktigt enzym i
levern, och denna brist leder till utvecklingsstérningar hos det
vixande barnet. Vid tidig upptickt kan barnet behandlas med diet
och utvecklas di normalt. Provtagningen ir enkel, ett par blod-
droppar tas frin det nyfédda barnet och analyseras med en mikro-
biologisk metod. Denna sjukdom, liksom &évriga ovan nimnda,
uppfyller dirmed WHO:s kriterier fér allmin screening. Aven
deltagande i detta slags provtagningar — som ir det kanske bist
etablerade och mest framgingsrika screeningprogrammet 1 Sverige
— dr frivilligt. Endast nigra {8 forildrar avbojer emellertid denna
undersokning.

Screening senare i livet

Allmin screening av anlagsbirare har hittills inte gjorts 1 Sverige.
Tv4 tillstdnd som diskuterats ir cystisk fibros och Fragilt X syndrom.
Bida ger sig tillkinna tidigt i livet, dvs. drabbar barn. T friga om bida
dessa tillstdnd bor det understrykas att det finns stora variationer i
sjukdomsanlagets penetrans (genomslag) och expressivitet (sjuk-
domsyttringar)och att det inte finns ndgot hinder mot att en
individ med sjukdomsanlaget kan leva ett fullvirdigt liv om in for
cystisk fibros med kortare livslingd.

Cystisk fibros forekommer hos ca 1 av 6 500 nyfédda*. Det ir en
recessivt irftlig sjukdom dvs. sjukdomsanlaget maiste finnas i
dubbel uppsittning (ett frin vardera forildern) for att allvarliga
symtom skall visa sig. Férst sedan forildrarna fitt ett barn med
sjukdomen vet man om att man bir anlaget som férilder. Risken
for att andra barn till samma férildrar skall f8 sjukdomen ir
25 procent. Patienten fir symtom frin olika kortlar dirfor att
kortlarnas sekret blir segt. Framfor allt kértlar i lungor och mag-

* Denna uppgift och uppgifterna i det f6ljande ir himtade frén Jan Wahlstréms artikel Hilsa,
irftlighet och genetiska undersékningar — medicinska bakgrundsfakta, intagen i Statens
medicinsk-etiska rids skrift Genetisk screening — om hilsa och irftlig sjukdomsrisk, 2002.
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tarmkanalen ger besvir med sviktande vikt- och lingdtillvixt som
foljd. Komplikationer i form av ¢kad infektionsbenigenhet, fram-
for allt 1 lungorna, ir mycket vanliga. Symtomen upptrider van-
ligen fére 1-2 &rs 8lder men 1 vissa fall med svagare sjukdomsanlag
uppticks sjukdomen forst i tondren. Tack vare forbittrad behand-
ling har den l&ngsiktiga prognosen under det sista decenniet starkt
forbittrats, men genomsnittligt lever en patient med cystisk fibros
endast 30 &r. Genom molekylirgenetisk screening kan ca 90 procent
av de som kan komma att bli sjuka upptickas presymtomatiskt. Om
tidig behandling forbittrar prognosen ir dnnu osikert. Allmin
screening gors 1 dag 1 Italien och i vissa regioner i Storbritannien.

Fragilt X syndrom férekommer hos 1 av 4 000 min och hos 1 av
8 000 kvinnor. Prevalensen av detta syndrom ir 1 av 1250 bland
utvecklingsstérda min och 1 av 2 000 utvecklingsstérda kvinnor.
Férutom utvecklingsstérning, vars grad dock varierar frdn nistan
ingen till svdr, har individer med fragilt X syndrom iven beteende-
storningar 1 form av autism eller autismliknande beteende samt
andra neurologiska symtom som epilepsi. Livslingden ir i genom-
snitt den férvintade. Genen ir beligen pd X kromosomen och
arftligheten dr komplicerad bl.a. pd s sitt att kvinnor kan bira pd
ett férstadium till mutationen utan att sjilva ha symtom. En kvinna
med forstadiet kan i bide pojkar och flickor med sjukdomen, men
flickor far vanligen lindrigare symtom.

Tvd olika metoder for screening har diskuterats. Den ena gir ut
pd att finna kvinnor med férstadiet till mutationen. Mélsittningen
ir att kunna erbjuda en kvinna med férstadiet av mutationen foster-
diagnostik. Allmin screening har enligt en rapport minskat fére-
komsten frin 1 av 4 000 till 1 av 10 000 nyfédda. Andra studier har
emellertid inte visat lika stora vinster. Den andra metoden gir ut pd
att tidigt uppticka en sjuk individ. Invindningar har rests mot
denna metod p& grund av att det inte finns nigon behandling att
erbjuda.

Anlagsscreening av sirskilda hogriskgrupper férekommer redan i
flera linder exempelvis nir vissa svira medfédda progressiva och ej
behandlingsbara nervsjukdomar som ansamlats i vissa populationer.
Ett exempel ir Tay-Sachs sjukdom som finns i hogre frekvens hos
vissa judiska grupper. Den svira formen innebir obotlig, svdr och
tilltagande neurologisk sjukdom som innebir déd f6ér barnet fore
fyra ars &lder. T dessa grupper har screening av anlagsbirande
forildrar, genetisk vigledning och prenatal screening visat sig
reducera sjukligheten 1 denna sjukdom hégst visentligt. Hir dr det
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alltsd helt andra premisser som giller f6r den etiska avvigningen
jimfort med allmin screening.

9.2.5 Internationella férhallanden och utlindsk ratt

Virldshilsoorganisationen (WHO) har stillt upp vissa regler for
att hilsoundersékningar skall vara meningsfulla och etiskt accep-
tabla.’ Kriterierna iterges i Socialstyrelsens skrift Genetik och
genteknik i hélso- och sjukvdrden (SoS-rapport 1999:12) pd foljande
satt.

— Det bér gilla en vanlig och allmin sjukdom som ger problem i
befolkningen.

— Kunskaperna bor vara goda om sjukdomens naturliga férlopp.

— Det bor finnas en verkningsfull behandling for alla individer
efter diagnos.

— For att vara kostnadseffektivt bor deltagandet vara hogt.

— Diagnos och behandling bor leda till hégre livskvalitet for de
personer som fitt behandling.

— Undersékningen fir inte medféra oacceptabla risker eller
besvir.

I Norge finns bestimmelser om genetiska undersékningar i Lov om
humanmedisinsk bruk av bioteknologi (LOV 2004-12-05 nr 100)°.
Tidigare fanns det inte ndgon sirskild bestimmelse avseende gene-
tisk screening utan for sddana gillde samma regler som fér andra
undersdkningar. Frin och med den 1 januari 2004 giller emellertid
att foreskrifter med undantag frin vissa bestimmelser i lagen kan
meddelas for det som 1 Norge kallas genetiska massundersok-
ningar. I féreskriften kan det goras undantag frin de bestimmelser 1
lagen som ror skriftligt samtycke, genetisk vigledning, tillstdnd for
verksamhet och rapportering.

I Storbritannien finns en sirskild kommitté (National Screening
Committee, NSC) som har en ridgivande funktion till regeringen
och till National Health Service. Kommittén har satt upp kriterier
for screening (genetisk sdvil som annan). Dessa dverensstimmer i
huvudsak med WHO:s kriterier men dr mera utférliga. Det skall

*> Wilson JMG and Jungner G 1968. Principles and practice of screening for disease. World
Health Organisation, Genéve.

¢ Lagen tridde i kraft den 1 januari 2004 och ersatte den tidigare gillande bioteknologilagen
(LOV 1994-08-05 nr 56)
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tex. finnas en effektiv behandling f6r de som bir pd eftersokt
sjukdomsanlag. Det kan emellertid anmirkas att, som nimnts ovan,
screening foér Cystisk fibros utférs 1 Storbritannien. Human
Genetic Commission (ett annat ridgivande organ) uttalade 1 sin
rapport Inside Information att den skulle folja utvecklingen av
screeningprogram i Storbritannien och samarbeta med NSC.

9.2.6 Kommitténs dvervaganden och forslag

Kommitténs forslag: Kravet pd sirskilt tillstind enligt lagen om
anvindning av viss genteknik vid allminna hilsoundersékningar
vidgas till att omfatta alla undersékningar som utgor 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. Tillstdnd krivs dock inte fér under-
sokning av foster, eftersom prenatala undersékningar avses om-
fattade av sirskilda foreskrifter. Vissa undersokningar skall kunna
undantas frin kravet p3 tillstdnd.

Vid prévning av tillstindsfrdgan skall Socialstyrelsen — utéver
nuvarande forutsittningar for tillstind — sirskilt beakta om den
planerade undersdkningen syftar till att pvisa eller utesluta sjuk-
domsrisk som kan férebyggas eller behandlas och om under-
sokningen kan antas visa en patagligt forhojd risk f6r den sjukdom
som avses.

Kommitténs uppdrag i denna del ir att utvirdera den nuvarande
lagstiftningen och 6verviga om kompletteringar eller férindringar
kan behéva goras.

Som redan pipekats i direktiven till kommittén aktualiserar
screening en rad etiska frigestillningar. Intensiv forskning iger
rum rérande mojligheter till screening vid flera tillstdnd, och frigan
om screening ir féremdl for en delvis mycket livlig diskussion’.
Screening kan ske for olika syften, exempelvis for att forbittra
folkhilsan, 1 samband med forskning eller av administrativa eller
ekonomiska skil. Allmint sett giller naturligtvis att syftet bor fram-
gd tydligt av den information som ges i samband med programmet.

7 Se t.ex. Werkd 1 Likartidningen 2003 s. 1908 ff.
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Informationen vid screeningprogrammet bér ocksd i all mojlig
utstrickning ange risken for falskt positiva och falskt negativa
resultat liksom vad detta kan innebira f6r den undersokte.

Ett problemomride som brukar diskuteras med avseende pd all
slags medicinsk screening ir prioriteringsfrigor. Om resurserna ir
begrinsade och man méste vilja bland tinkbara insatser, skall man
di 1 forsta hand hjilpa dem som redan ir sjuka eller screena dem
som nu ir eller upplever sig vara friska men som i framtiden kan bli
sjuka? Hur skall undersékningsgruppen i s8 fall avgrinsas?

Prioriteringsfrigor av detta slag, som knappast kan bli foremal
fér ndgon allmingiltig reglering, uppkommer dven vid annan in
genetisk screening och kommittén gér dirfér inga sirskilda 6ver-
viganden i dessa frigor. Det uppdrag som har limnats kommittén
innebir nimligen inte att anligga synpunkter pa screening i allminhet,
utan ir begrinsat till vad som kan betecknas som genetisk screening.

De problem som alltid aktualiseras i samband med genetiska
undersékningar och som behandlats i féregdende avsnitt (9.1) gor
sig gillande dven vid genetisk screening. Hur tillférlitlig dr under-
sokningen? Hur hanterar man besked om 6kad risk for viss sjuk-
dom? Hur mycket vill man veta? Inte heller detta ir specifikt for
genetisk screening, men frigorna blir av flera skil mera pitagliga
vid genetisk screening dn vid screening 1 allminhet.

En sirskild komplikation vid screeningundersokningar utgér
som nimnts det férhillandet att initiativet inte kommer frin den
enskilde. Hilso- och sjukvirdens ansvar for att undersékningen ir
meningsfull blir dirmed mera uttalat in nir det giller under-
sokningar som utférs pd grund av att ndgon har sjukdomssymtom.
Ett berittigat krav ir att undersckningen skall vara enkel, siker,
precis och validerad och att det pd grundval av vetenskap och
beprovad erfarenhet finns anledning anta att tidig behandling leder
till bittre resultat dn senare behandling.

De i kapitel 5 berérda grundsatserna om personlig integritet och
autonomi gor det vidare sjilvklart att ingen bér kunna utsittas for
en likarundersékning mot sin vilja i andra fall in d& tvingande skal
gor det noédvindigt. Eftersom initiativet till screeningen tas av en
myndighet och inte av en enskild patient, ir den information om
screeningen som ges visentlig och spelar en avgérande roll. Denna
mdste vara korrekt och begriplig. Men dven om s ir fallet kan det i
praktiken méta svirigheter att fullt ut uppritthdlla individens ritt
till sjilvbestimmande i dessa situationer. Individen stills infér en
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situation dir det oberoende av den information som limnas kan
uppfattas som en plikt att underkasta sig undersékningen.

Den i avsnitt 5.1 berérda godhetsmaximeringsprincipen kan 1 det
hir sammanhanget tolkas s3 att screeningprogrammet skall féra oss
nirmare medicinens och sjukvirdens mal. For att vara meningsfullt
boér ett sddant program principiellt sett bidra till att forlinga liv,
forhindra for tidig dod eller dtminstone till att pitagligt férbittra
livskvaliteten. Detta forutsitter 1 s& fall normalt att den som fatt
veta genom screeningen att han eller hon har f6rhéjd risk att i en
sjukdom antingen sjilv eller med sjukvardens hjilp kan gora nigot
for att reducera risken.

Ytterligare ett skil for screening kan emellertid vara att resul-
taten avses ligga till grund for reproduktiva beslut. Med vetskap om
att man bir pd ett anlag som innebir att man riskerar att f ett barn
med viss drftlig sjukdom kanske man viljer att underséka dven den
andra férildern och i vissa fall kan resultaten leda till att man viljer
att avstd frn att soka fi barn eller viljer att genomgd utvidgad
fosterdiagnostik. Aven i dessa fall kan individen dra nytta av under-
sokningsresultatet.

Aven skademinimeringsprincipen — kravet att inte skada — har en
pataglig realitet i samband med alla screeningprogram, eftersom det
oavsett undersékningsmetodens kvalitet och personalens utbild-
ning i praktiken dr omdjligt att helt undvika falskt positiva och
falskt negativa resultat. Minniskor kan skadas vid screening bide
genom att invaggas i falsk trygghet och genom att oroas i onédan.
Det finns stora luckor i vira kunskaper om vad sddana skador kan
innebdra f6r de berérda och deras nirstiende. Det miste dirfor
vara ett berittigat krav att de metoder som anvinds ir s sikra att
antalet felaktiga resultat minimeras.

Kommittén ser det som sjilvklart att villkoren for att {3 utfora
genetisk screening inte bor vara ligre in f6ér annan screening.
Kommitténs uppgift ir emellertid att ta stillning till om sirskilda
regler bor gilla for genetisk screening och hur dessa i s3 fall bor
vara utformade.

Olika undersikningsmetoder

For nirvarande ir genetisk screening underkastad en sirreglering
genom lagen om anvindning av viss genteknik vid allminna hilso-
undersokningar. De skil som &beropades nir denna reglering
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inférdes ter sig alltjimt birande. Lagen dr emellertid begrinsad till
att gilla sddan genetisk screening som utférs med hjilp av DNA-
eller RNA-analys. Som framgdtt av det féregiende finns det andra
former av screeningundersdkningar som otvivelaktigt miste sigas
vara genetiska, exempelvis PKU-undersékningarna, men dessa om-
fattas inte av lagen. I forarbetena till lagen anférdes att DNA- eller
RNA-analys ndr in i privatlivets innersta sfir och att det dirfor ir
av vikt att denna teknik stdr under kontroll si att den enskilde
skyddas mot opdkallat intrdng. Redan vid lagens tillkomst hade
PKU-screening utforts under ldng tid men denna form av genetisk
undersékning kommenterades éver huvud taget inte i férarbetena.

I specialmotiveringen® sades att DNA- och RNA-analys méjlig-
gor ett studium av arvsmassan pd molekylnivd och att det ir avan-
cerade forfaranden, som i férhillande till andra genetiska eller bio-
kemiska metoder ger en dkad precision och sikerhet. Det angavs
vidare att flera tillvigagdngssitt ir mojliga for studier av DNA 1
diagnostiskt och prognostiskt syfte. Gemensamt for dessa var att
de ger detaljerade upplysningar om férindringar i DNA. Aven
indirekta analysmetoder, baserade pd t.ex. immunologisk teknik,
ger motsvarande mOJhgheter att f3 detaljkunskaper om férind-
ringar i sammansittningen av DNA. Silunda kan monoklonala
antikroppar anvindas f6ér att pivisa det protein som en given
férindring i DNA ger upphov till. PCR-tekniken, som vid tillfillet
var under utveckling sades gora det mojligt att pd indirekt vig
studera arvsanlagen. Uttrycket som valdes i paragrafen (undersoka
minniskors arvsmassa med utnyttjande av analys av genernas DNA
eller RNA) var avsett att omfatta de nimnda tillvigagingssitten for
att i ingdende kinnedom om arvsmassan. Diremot avsdgs uttrycket
inte omfatta blodgruppering, transplantationstypning m.m. med
gingse metoder.

Det har sedan linge gjorts gillande att lagregleringen forbisett
att testresultat av samma typ som erhdlls genom DNA- och RNA-
analyser ocksd kan erhillas vid andra analyser.’

Syftet med den gillande sirregleringen har avsetts vara att
skydda den enskilde frén opikallat intring i den genetiska integri-
teten. Det ter sig enligt kommitténs uppfattning mot denna bak-
grund som irrationellt att skilja ut DNA- och RNA-analyser, efter-
som man kan f8 samma resultat med andra metoder. En reglering
pd detta omride bor av principiella skil vara metodneutral.

8 A. prop.s. 39 f.
? Se exempelvis SOU 1992:82, s. 185.
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En metodneutral utformning medfér dock vissa avgrinsnings-
svirigheter. En dndrad reglering bér naturligtvis inte utformas pd
sddant sitt att exempelvis vanligt férekommande blodundersok-
ningar skulle omfattas av ett sirskilt tillstdndskrav. Nir det giller
sidana allmint férekommande neonatala screeningundersékningar
som berdrts i det foregdende, dr emellertid dessa otvivelaktigt att
hinféra till genetisk screening i den vidare mening som kommittén
anser att begreppet bér omfatta. Férutsittningarna for tillstdnd till
sddana undersdkningar far 1 och for sig anses uppfyllda. Det skulle
emellertid enligt kommitténs bedémning inte vara meningsfullt att
utan sirskilda skil inféra ett krav pd tillstdnd for allmint veder-
tagna undersékningar som utférts pd, i det nirmaste, alla barn de
senaste 35 dren. For att undvika problem av det nu berérda slaget
foreslir kommittén att vissa undersékningar skall kunna undantas
fran kravet pa tillstdnd. Kommittén dterkommer till avgrinsnings-
problemen 1 férfattningskommentaren.

En annan sirskild friga giller fosterdiagnostiken. De etiska
problem som gor sig gillande i friga om screening inom ramen for
detta slags diagnostik ir férvisso inte mindre dn nir det giller andra
screeningundersdkningar. Emellertid ir férutsittningarna i det
sammanhanget av helt annat slag in nir det giller screening i all-
minhet, eftersom det kan vara legitimt att screening inom ramen
for fosterdiagnostiken ir inriktad dven pd att uppticka sidana
allvarliga sjukdomar som ir obotliga; screeningen kan i s3 fall vara
abortinriktad. Bland annat av detta skil och f6r att grinsdragnings-
problem skall undvikas finner kommittén det mest limpligt att
undanta prenatala undersékningar frin den hir behandlade lagen.
Dessa bor 1 stillet omfattas av sirskilda féreskrifter. Kommittén
dterkommer till fosterdiagnostiken i avsnitt 9.5.

Kraven for tillstind

Den gillande lagen innebir att en planerad genetisk screening
méste bli foremdl for tillstdndsprévning. Tanken ir att denna till-
stindsprovning boér kunna ge en tillfredsstillande garanti for att
sddana undersékningar endast anvinds under etiskt godtagbara for-
utsittningar, att de utférs med den kompetens och ansvarskinsla
som krivs och att riskerna fér missbruk blir s smd som maojligt.
Fridgan om en utvirdering av lagen kan anses vara tidigt vicke si
till vida som inte nigon enda ansékan om tillstind dnnu har blivit
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provad. Den férklaring som kommittén anser ligger nirmast till
hands ir att det dnnu inte ansetts finnas forutsittningar for att
genomféra nigon screeningundersdkning som kunnat foérvintas
uppfylla de krav som stills upp. Det ir kanske sirskilt kravet enligt
WHO:s riktlinjer om att det bér finnas en verkningsfull behandling
som ligger hinder i vigen for genetisk screening. En annan for-
klaring kan vara att man inom sjukvirden inte prioriterat dessa
typer av undersokningar. Det dr emellertid mycket som tyder pd att
tanken pa undersokningar kan aktualiseras under de nirmaste dren.

Nir det giller forutsittningarna for att tillstdnd skall meddelas
foreskriver lagen att det skall vara friga om undersékning som ir
inriktad pd att soka kunskap om sjukdomsférhdllanden som ir av
allvarlig art eller annars dr av sirskild betydelse for hilso- och
sjukvdrden. Detta kriterium preciseras pd ett ganska ingdende sitt i
specialmotiveringen till den gillande lagen (se ovan under avsnitt
9.2.3). Kommittén anser att detta krav bér behillas. T linje med vad
som har sagts i det foregdende anser kommittén emellertid att det
dessutom bér komma till direkt uttryck 1 lagen att Socialstyrelsen
vid prévning av tillstindsfrigor sirskilt bor beakta om den plane-
rade undersékningen syftar till att pdvisa eller utesluta sjukdoms-
risk som kan férebyggas eller behandlas och om undersékningen
kan antas visa en pdtagligt f6rhojd risk for den sjukdom som avses.

Som framholls redan 1 1990 4rs lagstiftningsirende skall tillstdnd
givetvis inte meddelas om ett projekt riskerar att bli ett instrument
for sortering, klassificering och virdering av individer.

9.3 Genetiska undersékningar av barn
9.3.1 Gallande ratt

Den som har virdnaden om ett barn — dvs. normalt férildrarna
eller en av dem — har enligt férildrabalken ett ansvar for barnets
personliga férhillanden och skall se till att barnets behov av en god
omvirdnad blir tillgodosett. Barnets virdnadshavare har enligt
6 kap. 11 § forildrabalken ritt och skyldighet att bestimma i frigor
som ror barnets personliga angeligenheter. Samma paragraf fore-
skriver ocksd att virdnadshavaren, i takt med barnets stigande 8lder
och utveckling, skall ta allt storre hinsyn till barnets synpunkter
och 6nskemdl. Virdnaden om ett barn bestdr till dess att barnet
fyller 18 &r (eller dessforinnan gift sig). Sirskilda regler finns om

237



Genetiska undersokningar och genetisk information ... SOU 2004:20

overflyttande av vdrdnaden nir en férilder brister i omsorgen pd ett
sitt som medfor bestdende fara for barnets hilsa eller utveckling
(se 6 kap. 7§ forildrabalken; jfr ocksd lagen [1990:52] med sir-
skilda bestimmelser om vird av unga, LVU).

Av 2 a § hilso- och sjukvirdslagen (1982:763) framgar att hilso-
och sjukvirden skall bygga pd respekt for patientens sjilvbestim-
mande och integritet, samt att den s& lingt det ir mojligt skall
planeras och genomféras i samrid med patienten. En motsvarande
bestimmelse finns i 2 kap 1 § lagen (1998:531) om yrkesverksam-
het pd hilso- och sjukvirdens omrdde. Det foreskrivs vidare i
hilso- och sjukvirdslagen att patienten skall ges individuellt
anpassad information om sitt hilsotillstind och om de metoder f6r
undersékning, vdrd och behandling som finns (2 b §).

Bestimmelsen om vdrdnadshavarens ritt och skyldighet att
bestimma 1 frigor som ror barnets personliga angeligenheter torde
inte vara att forstd pd sddant sitt att virdnadshavarens uppfattning i
alla ligen ir utslagsgivande. I vissa sammanhang, bl.a. inom sjuk-
virden, ir det en vedertagen uppfattning att allminna organ som
kommer 1 kontakt med barnet har att beakta dven barnets upp-
fattning, 18t vara att den nirmare avgrinsningen inte har blivit
foremal for ndgon uttrycklig reglering. S3 t.ex. anses det att barn i
tondren vanligtvis inte bor tvingas att underkasta sig operativa
ingrepp mot sin vilja. Likaren och sjukskéterskor bor ocksi si
langt det ir mojligt ta hinsyn till barnets vilja dven i yngre 3ldrar.
Aven om likaren eller skéterskan, nir det ir frdga om barn, har
vardnadshavarens medgivande till viss behandling eller under-
sokning, bor de inte genomféra dtgirden, om barnet kraftigt mot-
sitter sig det och dtgirden inte ir absolut nédvindig.'

Som nimnts 1 avsnitt 9.1.5 har Socialstyrelsen publicerat rikt-
linjer och rekommendationer avseende genetiska undersékningar.
Nir det giller testning av barn stiller Socialstyrelsen upp féljande
punkter.

— Vid undersokning och behandling av barn skall virdnads-
havarens/virdnadshavarnas uppfattning inhimtas och beaktas.
Hinsyn till barnets synpunkter och 6nskemal skall tas utifrén
barnets dlder, mognad och utveckling.

— Det bér uppmirksammas att genetisk diagnostik kan ge kun-
skap om irftlig sjukdom i slikten med betydelse f6r exempelvis
syskon. Genetisk testning av ett sjukt barn som ett led 1 klinisk

1° Ebba Sverne och Tor Sverne, Patientens ritt, 1997, s. 39.
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diagnostik skiljer sig inte frin andra kliniska undersékningar ur
etisk synvinkel vad giller det sjuka barnet.

— Om effektiv behandling saknas fér en sjukdom bér ett barn
inte genomga presymtomatisk testning innan barnet sjilv kan
ge ett informerat samtycke i takt med stigande dlder, mognad
och utveckling.

— Nir det finns en medicinsk indikation bér ett barn ur etisk syn-
vinkel kunna f§ genomga presymtomatisk genetisk testning om
diagnostiken bedéms ligga i barnets intresse, t.ex. om en mer
effektiv behandling kan erbjudas nir diagnosen stills tidigt.

9.3.2 Internationella férhallanden och utliandsk ratt
Barnkonventionen

Ar 1989 antog FN en konvention om barnets rittigheter. Barn-
konventionen slir fast att barnets bista alltid skall vara grund-
principen 1 alla situationer dir barn ir inblandade. Konventions-
staterna atar sig att tillférsikra barnet sddant skydd och sidan om-
virdnad som behévs f6r dess vilfird, med hinsyn tagen ull de
rittigheter och skyldigheter som tillkommer dess forildrar, vard-
nadshavare eller andra personer som har lagligt ansvar fér barnet,
och skall fér detta dandamil vidta alla limpliga lagstiftnings- och
administrativa tgirder. Nir det giller hilso- och sjukvird erkidnner
konventionsstaterna barnets ritt att dtnjuta bista uppndeliga hilsa
och ritt ull sjukvird och rehabilitering. Konventionsstaterna skall
striva efter att sikerstilla att inget barn ir berdvat sin ritt att ha
tillgdng till sddan hilso- och sjukvird. Barn som ir i stdnd att bilda
egna dsikter skall vidare tillforsikras ritten att fritt uttrycka dessa i
alla frigor som ror barnet, hirvid skall barnets &sikter tillmitas
betydelse i1 forhéllande till barnets dlder och mognad.

Konventionen om mdnskliga rittigheter och biomedicin

Konventionen om minskliga rittigheter och biomedicin specifice-
rar och vidareutvecklar i sivil detta som i andra hinseenden det
skydd som féljer av den grundliggande Europakonventionen. Som
tidigare nimnts stiller bioetikkonventionen upp en allmin regel om
att ingrepp inom hilso- och sjukvirdens omride endast fir foretas
efter det att den berérda personen har givit fritt och informerat
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samtycke till ingreppet (artikel 5). Konventionen innehéller ocksd
utférliga bestimmelser till skydd fér personer som inte sjilv har
féorméga att limna samtycke (artikel 6). Bestimmelserna redovisas i
avsnitt 4.2.

Reglering i andra linder

Norges Lov om humanmedisinsk bruk av bioteknologi (LOV
2004-12-05 nr 100) foreskriver att genetiska undersékningar som
utférs for ate stilla sjukdomsdiagnos fir utféras pd barn. Andra
genetiska undersékningar av barn skall inte utféras pd barn under
16 4r om det inte ir si att undersokningen kan pévisa férhillanden
som med behandling kan férhindra eller minska skada hos barnet.

I forarbetena till den tidigare gillande bioteknologilagen (LOV
1994-12-05 nr 56) uttalades att det ir etiskt forsvarligt att utsitta
en minniska for en méjlig risk bara nir den berérde dr klar over
risken och frivilligt ger sitt samtycke. Nir det giller barn ir det
ofta s§ att man inte vet hur mycket barnet forstdr. Det dr ocksd
svart att avgdéra om ett barn ger efter for mer eller mindre med-
veten press frin sin omgivning (Ot.prp. nr. 37 [1993-94] s. 56).

I den nya lag som tridde i kraft den 1 januari 2004 har tilligg inf6rts
som innebir att departementet 1 speciella fall kan meddela undantag
fran férbudet att utféra genetiska undersékningar pd barn under 16 &r
trots att undersékningen inte kan leda till behandlingskonsekvenser
for barnet. I propositionen (Ot.prp. nr.64 [2002-2003]) anges att
skilet till att en sidan mojlighet foreslds ir att det f6r en familj som
redan upplevt att ett barn blivit sjukt och détt av irftlig sjukdom
kan vara en stor belastning att leva med ovissheten kring om andra
barn kommer att drabbas av samma sjukdom.

I Storbritannien ir den som fyllt 16 ar behorig att sjilv limna
samtycke till vilken medicinsk behandling som helst. Barn under
16 ar fir sjilv limna samtycke under férutsittning att de forstir
innebérden av det som foreslds. The Human Genetic Commission,
HGC, som ir ett till regeringen rddgivande organ, behandlar frigan
1 sin rapport Inside Information som publicerades i maj 2002. HGC
uttalar i rapporten att genetiska undersékningar kan skilja sig frin
andra typer av diagnostik eftersom de kan réja information som
barnet senare kan uppleva som betungande. HGC nimner som
exempel pd detta undersdkningar for sent debuterande sjukdomar.
Information frin sidana undersékningar kan fi betydande
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psykologiska konsekvenser och av det skilet avstdr minga vuxna,
med risk f6r sddan sjukdom, frin att testa sig. HGC menar att det
ir en viktig del av den personliga autonomin att ett barn skall f3
fatta beslutet sjilv nir det har nitt den mognad di det ir kom-
petent for detta. HGC stiller sig dirfér bakom en rekommen-
dation som tidigare limnats av the Advisory Committee on Genetic
Testing och som innebar att stor férsiktighet skall iakttas nir barn
testas f6r sent debuterande sjukdomar. Vid alla genetiska under-
sokningar menar HGC att likaren skall vara sirskilt forsiktig nir
det giller att f3 barnet att forstd foljderna av en undersékning.
Generellt sett dr samtycke frén forildrarna att féredra nir den
genetiska undersokningen dr sidan att den kan f3 stora psyko-
logiska effekter eller nir den kan fa allvarliga féljder fér andra
personer eller fér familjerelationerna.

I Danmark finns det ingen lagstiftning som tar direkt sikte pd
genetiska undersékningar av barn. Det finns en bestimmelse som
ger ett barn ritt att limna samtycke till medicinsk behandling frin
den dag patienten fyllt 15 &r. En utredning som bl.a. utvirderat
frigestillningar 1 samband med genetiska undersokningar av friska
personer presenterade en slutrapport i oktober 2002. Enligt rappor-
ten utférs inte presymtomatiska undersékningar av barn. Berorda
likare dr av uppfattningen att barnets ritt att sjilv bestimma och
ritt att inte veta gir fore forildrarnas ritt att i veta. Diagnostiska
undersékningar férekommer dock om barnet har symtom pi en i
familjen férekommande sjukdom, eller om man mot bakgrund av
undersokningen kan erbjuda en behandling som skulle minska
risken for att barnet blir sjukt. Utredningen féresldr inte ndgra
lagindringar i sin rapport.

9.3.3 Kommitténs dvervaganden och forslag

Kommitténs forslag: Det ankommer pd Socialstyrelsen att (med
stdd av 1 avsnitt 9.1.7 férordat bemyndigande) meddela bindande
foreskrifter om genetiska undersékningar av barn inom hilso- och
sjukvirden som i sak motsvarar Socialstyrelsens nuvarande rikt-
linjer f6r sddana underckningar. I den foreslagna lagen om genetisk
integritet (jfr avsnitt 6.7) inférs en regel av innebérd att begiran
om en genetisk undersdkning som inte ir medicinskt motiverad
inte med rittslig verkan fir framstillas av stillféretridare for
barnet.
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Barns integritet och autonomi

En sjilvklar utgdngspunkt f6r kommittén ir att all vard skall bygga
pa respekt f6r patientens sjilvbestimmande och integritet.

Alla minniskor har samma ansprik p3 integritet och samma ritt
att f respekt f6r den. Den fysiska integriteten innebir att ingrepp i
eller undersékningar av en persons kropp principiellt sett férut-
sitter samtycke. Detta giller dven analyser av DNA eller RNA.
Vidare har alla ritt att {3 sina 3sikter och virderingar respekterade
(psykisk integritet).""

Patientens sjilvbestimmande (autonomi) ir beroende av att han
eller hon kan uttrycka sin vilja och dtminstone 1 viss utstrickning
overblicka konsekvenserna av sitt beslut. For att patientens still-
ningstagande skall vara rittsligt giltigt krivs alltsd att han eller hon
har s.k. beslutskompetens. I vissa situationer kan dven barn vara
beslutskompetenta. Det dr den individuella mognadsgraden och
svirighetsgraden av det aktuella stillningstagandet som ir av-
gorande."”

Nir det giller genetiska undersékningar uppkommer ofta svir-
bedémda frigor. Om saken rér ett barn har virdnadshavaren en
principiell ritt och skyldighet att fér barnets rikning gora de
dverviganden som behévs och att dirvid virna barnets integritet.
Vardnadshavaren skall samtidigt avgdra om barnet skall tillerkinnas
ett visst mitt av autonomi i frigan. Problemet bide fér virdnads-
havaren och fér virdgivaren ir att i den enskilda situationen avgéra
hur mycket autonomi barnet skall tillitas att utdva, hur mycket
stdd for sin autonomi barnet behéver och i vilken utstrickning
virdnadshavaren bor triffa ett sjilvstindigt avgdrande for barnets
rikning.”

Problemen i dessa avseenden ir inte s stora nir det giller gene-
tiska undersékningar av barn som visar symtom pd sjukdom och
som utférs for att stilla sjukdomsdiagnos. Visserligen miste man
dven 1 de sammanhangen hilla 1 minnet de visentliga skillnaderna
mellan genetisk information och annan hilso- och sjukvirds-
information, men behandlingsintresset ir hir normalt s& fram-
tridande att ndgra intressekonflikter sillan uppkommer. Den

"' Géran Hermerén, Statens medicinsk-etiska rdd, Genetisk screening — om hilsa och irftlig
sjukdomsrisk, 2002, s. 112.

12 Elisabeth Rynning, Rittsliga ramar f6r kommunikation och beslut i virden, artikel intagen
i Statens medicinsk-etiska rids skrift Information och samtycke, 1996, s. 32.

3 Bischofberger, Dahlqvist och Elinder, Barnets integritet. Etik i vdrdens vardag, 1991,
s. 43 1.
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genetiska information som kan bli tillginglig i sidana sammanhang
mdste barnets virdnadshavare ha en principiell ritt att f3 del av.

Kommittén vill dock i detta sammanhang pipeka att frigan om
ett barn har symtom pd en viss idrftlig sjukdom ofta avgdrs med
forildrarnas beskrivningar av barnet som grund. Det ir inte ute-
slutet att forildrar medvetet eller omedvetet felaktigt beskriver
symtom pd en sjukdom som de ir oroliga f6r att barnet har eller
kommer att f3.

Undersékningar som gors for att erhdlla information om fram-
tida sjukdomsrisk, s.k. presymtomatisk och prediktiv diagnostik
aktualiserar andra problem.

Undersékningen kan réja information som barnet senare kan
uppleva som betungande. Kommittén har redan tidigare framhallit
principen om varje minniskas ritt att inte veta allt om sina arvs-
anlag. Nir det giller obotliga sjukdomar finns det minga vuxna,
med risk f6r sidan sjukdom, som viljer att avstd frin att testa sig.
En forilder kan inte vara siker p3 vilken héllning i denna friga som
barnet kommer att inta nir det blir vuxet. Det kan vara svirt fér en
forilder som far kinnedom om informationen att avstd frin att fora
den vidare till barnet.

I andra fall kan undersékningen ge information om anlag fér en
sjukdom som gir att férebygga eller behandla. Tidig upptickt kan i
vissa fall vara av betydelse for att detta skall kunna ske pi ett
effektivt sitt. Men det finns ocksd situationer di det ir av
begrinsad betydelse om den férhéjda risken uppticks nir patienten
ir barn eller 1 tidiga vuxenlivet.

Atgirder

Socialstyrelsens riktlinjer behandlar de frigor som aktualiserats hir.
De innebir bl.a. att virdnadshavarens uppfattning skall inhimtas
och beaktas och att hinsyn till barnets synpunkter och énskemadl
skall tas utifrdn barnets &lder, mognad och utveckling. Detta ger
uttryck foér kravet pd samtycke, virdnadshavarens ansvar och
hinsyn till barnets vixande autonomi.

Vidare skall det enligt riktlinjerna uppmirksammas att genetisk
diagnostik kan ge kunskap om irftlig sjukdom 1 slikten med
betydelse for exempelvis syskon. Det slis fast att genetisk testning
av ett sjukt barn som ett led 1 klinisk diagnostik inte skiljer sig frén
andra kliniska undersokningar ur etisk synvinkel vad giller det
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sjuka barnet. Det rekommenderas att om effektiv behandling
saknas for en sjukdom bor ett barn inte genomgs presymtomatisk
testning innan barnet sjilv kan ge ett informerat samtycke i takt
med stigande &lder, mognad och utveckling. Slutligen sigs att nir
det finns en medicinsk indikation bér ett barn ur etisk synvinkel
kunna f§ genomgd presymtomatisk genetisk testning om diagnos-
tiken bedoms ligga 1 barnets intresse, t.ex. om en mer effektiv
behandling kan erbjudas nir diagnosen stills tidigt.

Kommittén stiller sig bakom de nuvarande riktlinjerna men
anser att de bor ha en bindande form. Av skil som pipekats i
tidigare avsnitt (avsnitt 9.1.7) ir det dven pid detta omrdde mest
indamilsenligt att Socialstyrelsen bemyndigas att meddela
bindande foreskrifter.

Rittsligt sett kan mojligen en viss oklarhet anses foreligga i
sddana fall d en virdnadshavare begir en genetisk undersékning av
barnet som inte ir medicinskt motiverad, t.ex. for att ta reda pd om
barnet har en sjukdom fér vilken det inte finns ndgon effektiv
behandling. Det skulle kunna hivdas att virdnadshavaren enligt
gillande ritt ir behorig att som stillféretridare limna ett samtycke
for barnets rikning. Enligt kommitténs mening bor det for att
osikerhet pd denna punkt skall undanréjas inféras en regel i den
foreslagna lagen om genetisk integritet av innebord att samtycke
till en genetisk undersékning som inte ir medicinskt motiverad
inte fir limnas av stillforetridare. Det innebir att det miste vara
barnet sjilvt som samtycker, vilket i enlighet med vad som férut
sagts forutsitter att barnet med hinsyn till dlder, mognad och
utveckling kan limna ett rittsligt giltigt samtycke. Detta hindrar
naturligtvis inte att vdrdnadshavaren kan limna samtycke for
barnets rikning till en presymtomatisk genetisk testning nir
diagnostiken frin medicinsk synpunkt bedéms ligga i barnets
intresse, t.ex. om en mer effektiv behandling kan erbjudas nir
diagnosen stills tidigt.

De beslut som behover fattas av virdnadshavarna ir som nimnts
innu svirare in de som skall fattas av en vuxen person som sjilv
stdr infor en genetisk undersékning. Det blir dirfor sirskilt viktigt
att familjen fir relevant information och stdd. Tillgingen pd
genetiska vigledare spelar en viktig roll dven i detta sammanhang.
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9.4 Information till berorda slaktingar

9.4.1 Bakgrund

Statens medicinsk-etiska rdd har pd uppdrag av regeringen évervigt
om och i sd fall under vilka former uppsékande verksamhet bor {3
bedrivas 1 samband med genetiska undersékningar. Ridet konsta-
terade 1 ett yttrande till Socialdepartementet &r 1998 att man pd
grund av frigans komplexitet inte ansig sig beredd att ta stillning.
Rédet foreslog att en utredning gavs 1 uppdrag att behandla och ligga
fram forslag om hur informationen till anhériga i samband med
genetiska undersékningar skall understddjas och avgrinsas. (Ridets
yttrande dterges i sin helhet i bilaga 4 till detta betinkande.)

Enligt direktiven skall kommittén med utgingspunkt i1 nimnda
yttrande 6verviga och limna férslag till 1 vilken utstrickning och
hur information till berérda sliktingar bér ges 1 samband med
genetiska undersékningar.

Genetisk information om en individ ger samtidigt genetisk
information om andra individer. En konsekvens av en genetisk
undersékning av en individ ir att den automatiskt kan ge infor-
mation om andra i familjen och slikten, dock med stérre osikerhet
ju avligsnare sliktskapet ir.

Huvudregeln ir 1 dag att indexpersonen (den person som férst
kontaktar likare f6r undersdkning) uppmanas att limna informa-
tion till 6vriga familjemedlemmar om att det foreligger en f6rhojd
risk for drftlig sjukdom. Vill eller kan inte den testade gora detta
vidarebefordras inte informationen.

Med det som ndgot oegentligt kallas fér uppsckande verksamhet
brukar man i detta sammanhang mena att man frin hilso- och
sjukvdrdens sida oberoende av den undersékta individens samtycke
och eventuellt utan att réja dennas identitet tar kontakt med nir-
stdende sliktingar med information om att det foreligger anlag for
en irftlig sjukdom 1 slikten och att en undersékning kan erbjudas
for att andra inom familjen/slikten skall kunna fi vetskap om de
har samma anlag.
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9.4.2  Gallande ratt
Sekretesslagen

Personal inom den allminna hilso- och sjukvirden omfattas av
sekretesslagens bestimmelser. D3 sekretess foreligger ir det for-
bjudet att r6ja uppgiften i friga, vare sig det sker muntligen, genom
utlimnande av handling eller pd annat sitt (1 kap. 1§ sekretess-
lagen [1980:100], SekrL).

Enligt 7 kap. 1§ SekrL giller sekretess inom hilso- och sjuk-
varden fér uppgift om enskilds hilsotillstdnd och andra personliga
forhillanden, om det inte stdr klart att uppgiften kan réjas utan att
den enskilde eller nigon honom nirstiende lider men (skada,
oligenhet). Detta ir en string sekretessbestimmelse, som innebir
presumtion fér att uppgiften inte fir limnas ut. Sekretessen ir
dock inte absolut. Den menprévning som méste goras kan leda till
att uppgifterna i det enskilda fallet kan limnas ut. Vad som utgér
men (skada, oligenhet) skall bedémas frin den enskildes egen
upplevelse. Den som goér menprévningen méste forsdka forestilla
sig vad patienten respektive de anhériga skulle tycka om att upp-
giften limnas vidare. Normalt fir utlimnande inte ske om det inte
kan uteslutas att den enskilde skulle uppleva det som obehagligt
och 1 osdkra fall kan det vara limpligt att tillfriga den enskilde. Vid
utlimnande av avidentifierade uppgifter, som inte kan hinforas till
den enskilde, anses men (skada, oligenhet) inte uppkomma.

Sekretesskyddet giller ocksd i forhillande till patientens nir-
stiende. Uppgiftslimnande méjliggdérs om man efter provning kan
konstatera att men inte uppkommer.

Sekretesskyddet bestdr 1 70 &r (7 kap. 1 § fjirde stycket SekrL).
Sekretessen giller ocksd efter patientens déd, men skyddet blir
mindre omfattande och menprévningen blir primirt inriktad pd
frigan om ett utlimnande kan skada den avlidnes eftermiile, leda till
fortal eller vara till men f6r de nirstdende. Nira anhériga brukar
kunna fi ta del av den avlidnas journal om inte sirskilda skil talar
emot det.

Sekretess till skydd for enskild kan som regel efterges av honom
eller henne sjilv (14 kap. 4 § forsta stycket SekrL). Vissa undantag
finns, men normalt kan en uppgift om patientens hilsotillstdnd
limnas ut om patienten sjilv gir med pd det.

I 7 kap. 1 § sista stycket SekrL anges ocksd vissa fall dir hilso-
och sjukvirdssekretessen inte hindrar att uppgifter limnas ut till
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enskilda personer, enligt sirskilt angivna foreskrifter 1 bla. smitt-
skyddslagen (1988:1472).

I 1 kap. 5 § SekrL foreskrivs vidare att sekretess inte utgér hinder
mot att uppgift limnas ut om det dr nédvindigt f6r att den utlim-
nande myndigheten skall kunna fullgéra sina uppgifter. Denna
ndgot vagt formulerade bestimmelse dr enligt forarbetena avsedd
att tillimpas restriktivt', vilket innebir att sekretessen bara fir
brytas om uppgiftslimnandet ir en nddvindig foérutsittning for
myndigheten att fullgora ett visst dliggande, t.ex. dliggandet att
genomféra en undersokning enligt lagen (1991:1137) om ritts-
psykiatrisk undersdkning. I lag eller férordning kan foreskrivas
uppgiftsskyldighet gentemot enskild person, dven i andra fall in de
som angivits 1 7 kap. 1 § sista stycket SekrL. Ett exempel pd detta
utgor skyldigheten att informera nirstiende i de fall man inte kan
limna information till patienten (2 kap 2 § lagen [1998:531] om
yrkesverksamhet pd hilso- och sjukvirdens omride). Denna
bestimmelse bryter dock inte sekretessen i de fall dir patienten kan
informeras och denne motsitter sig att informationen limnas till
nirstdende. For det fall att det inte gdr att limna information till
patienten och denne tidigare har gett uttryck for att de anhériga
bor hillas utanfor, férutsitts 1 forarbetena till tidigare gillande lag
att denna instillning respekteras.”

Ett lingtgiende undantag frin sekretessen gors 1 general-
klausulen 1 14 kap. 3 § SekrL, till f6rméan f6r intressen som uppen-
bart har foretride framfér de intressen som motiverat sekretess-
skyddet. Denna bestimmelse ir emellertid inte tillimplig inom
hilso- och sjukvirdsomridet.

I sirskilda fall, dir det foreligger synnerliga skil, har regeringen
mojlighet att besluta om dispens frin sekretessen (14 kap. 8§
SekrL).

Undantagsvis kan det tinkas att sekretessen méste brytas i en
nédsituation. Enligt 24 kap. 4 § brottsbalken giller att otilliten
girning som ndgon begdr i néd — t.ex. nir fara hotar liv eller hilsa —
utgor ett brott endast om handlandet med hinsyn till farans
beskaffenhet, den skada som dsamkas annan och omstindigheterna
1 6vrigt dr ofdrsvarligt. Ett exempel som har refererats ir att
apotekspersonal kan bryta tystnadsplikten vid fara fér liv eller hilsa
p.g.a. felexpediering av recept eller fara fér akut likemedels-
forgiftning eller sjilvmord.

' Prop. 1979/80:2 Del A s. 465 jfr s. 494.
'3 Prop. 1978/79:220 s. 45.
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Det finns ocksd ett undantag frin den stringa sekretessen 1 ett
mycket speciellt fall, nimligen nir det giller omhindertagna
journaler frin den privata vdrden (7 kap. 1 § tredje stycket SekrL).
Det sirskilda undantaget avses endast komma till anvindning 1 fall
dir det finns ett mycket stort behov av en viss uppgift f6r virden
och behandlingen. S& kan vara fallet t.ex. nir uppgiften ir av stor —
eller rent av avgérande — betydelse f6r virden av den patient upp-
giften avser, men denna inte kan samtycka till utlimnandet p.g.a. av
medvetsloshet eller andra omstindigheter. De {3 fall dir bestim-
melsen kan bli aktuell att tillimpa avser frimst situationer di upp-
giften behdvs for vird eller behandling av den patient uppgiften
ror. Lagtexten innehdller dock inte nigon sidan begrinsning av
tillimpningsomradet. I férarbetena sigs helt kort att ”skilet hirtill
ir att det kan komma i friga att préva om utlimnande bér ske for
behandling av en annan person t.ex. nir det giller en irftlig sjuk-
dom”."* Uttalandet ir férsiktigt formulerat och féljs inte upp i
socialutskottets yttrande (SoU 1991/92:16). Eftersom lagstiftaren
haft for avsikt att erbjuda ett stringare sekretesskydd for journal-
handlingar frin privat vird dn vad som giller {6r journalhandlingar
frdn offentlig vird, torde det dock inte vara tinkbart att utlim-
nande av uppgifter rorande irftlig sjukdom skulle medges mera
generdst nir uppgifterna kommer fr8n omhindertagna privata
journaler. Det férhallandet att utlimnandet i ett sddant speciellt fall
enligt forarbetena eventuellt skulle kunna komma i friga utan
samtycke kan dirfor inte uppfattas s att utlimnande skulle kunna
medges i strid med den enskildes vilja.

Smittskyddslagen

Det kan finnas anledning att gora en jimférelse med smittskydds-
lagen (1988:1472), som innehéller bestimmelser om &tgirder till
skydd mot att smittsamma sjukdomar sprids bland minniskorna.
De smittsamma sjukdomarna indelas i samhillsfarliga sjukdomar
och évriga smittsamma sjukdomar. De samhillsfarliga sjukdomarna
och vissa av de 6vriga smittsamma sjukdomarna ir anmilnings-
pliktiga. Vilka sjukdomar som skall anmilas anges 1 bilaga till lagen.

Lagstiftningen vilar pd principen att det aldrig kan vara den
enskildes ensak att avgora om han skall séka likare nir han lider av
en allvarlig smittsam sjukdom. Det ir ett samhillsintresse att dessa

16 Jfr prop. 1991/92:104 s. 26.
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sjukdomar bekimpas och att samhillet, nir det ir nédvindigt,
ingriper med tvingsitgirder mot dem som utan medminskliga
hinsyn utsitter andra for risk f6r smitta. Smittspridning kan dock,
med f3 undantag, foérhindras med frivilliga &tgirder (prop.
1988/89:5 s. 26 f). De anmilningspliktiga sjukdomarna skall av den
behandlande likaren anmilas till landstingets smittskyddslikare
och till smittskyddsinstitutet. Anmilan om samhillsfarlig sjukdom
och 6vriga anmilningspliktiga sjukdomar skall innehilla uppgifter
om den smittades identitet, den sannolika smittkillan, de sannolika
smittvigarna, férhdllningsregler och vidtagna &tgirder. Smittskydds-
likaren behover dessa uppgifter for att kunna félja upp smittkillor
och spridningsvigar.

Den behandlande likaren har det primira ansvaret f6r smittspar-
ningen. Patienten och den behandlande likaren anses ha goda
férutsittningar att sjilva spdra smittvigarna och fé6rmi kontakter
till patienten att sdka likare. En smittbekimpning pd detta sitt
bygger pi att patienten kan kinna ett orubbat fértroende fér den
behandlande likaren och lita pd att de uppgifter han limnar om sig
sjilv och andra inte férs vidare till nigon annan. Om likaren kon-
taktar smittkillor f6r anamnes om undersékning fir inte primir-
patientens identitet uppges. Om en misstinkt smittkilla inte l3ter
undersdka sig skall dock smittskyddslikaren underrittas. P4 flera
stillen understryks det stringa sekretesskydd som rider fér upp-
gifter om patienter liksom angeligenheten att virna om patientens
integritet (jfr prop. 1988/89:5 exempelvis s. 27 f, 67 f och s. 69 f)."”

9.4.3 Nuvarande ordning i praktiken

I Statens medicinsk-etiska rdds inledningsvis berérda yttrande finns
bl.a. en redogérelse for rutinerna avseende information fére och
efter en genetisk undersékning. Vid det férsta férberedande
samtalet presenteras enligt yttrandet riskerna for att sjukdomen
skall uppkomma, testets tillforlitlighet och férutsigelseférmiga
samt vilka stillningstaganden resultatet kan komma att féranleda.

7 Regeringen Sverlimnade i november 2003 propositionen Ny smittskyddslag m.m. (prop.
2003/04:30) till riksdagen. I propositionen foreslds att en ny smittskyddslag skall inforas.
Smittskyddslagen skall ges en klarare inriktning pd smittskyddsitgirder som riktar sig till
minniskor. Det anges vidare att tyngdpunkten i smittskyddsarbetet bor ligga pa det frivilliga
forebyggande arbetet. Ansvaret for direkta smittskyddsitgirder skall vila pd smittskydds-
likarna och de behandlande likarna. Méjligheterna till smittskyddsdtgirder som kan vara
integritetskrinkande begrinsas till vissa s.k. allminfarliga sjukdomar. Lagen foreslds trida i
kraft den 1 juli 2004.
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En del patienter avstdr frin att gd vidare till en genetisk under-
sokning efter denna information. Fér dem som gir vidare upprittas
ett slikttrid dir formerna f6r nedirvningen klargérs och muntlig
och skriftlig information limnas. Patienten fir om méjligt betinke-
tid innan undersékningen genomférs. For de sjukdomsanlag dir
det krivs kopplingsanalys uppstir behovet av att sliktingar
informeras 1 detta stadium eftersom deras medverkan krivs for att
faststilla enskilda familjers markorer fér misstinkta mutationer.
Vid testning genom mutationsanalys ricker det med en individuell
undersdkning och frigan om att vidarebefordra information till
sliktingar kan uppskjutas till analysresultat f6religger.

Efter undersdkningen fir patienten, enligt ridets yttrande, infor-
mation om resultatet och de konsekvenser den stillda diagnosen
kan féra med sig. Information om vad undersékningsresultaten kan
betyda fér familj och andra sliktingar limnas pd olika sitt. Vissa
betonar att samtalet skall vara virdeneutralt och att paternalistisk
paverkan skall undvikas. Likaren 6verlimnar d& helt ansvaret for
vidareinformationen inom slikten till indexpersonen. I vissa fall
overlimnas skriftlig information och/eller uppgift om en person
inom berdrd sjukvirdsverksamhet som sliktingar kan kontakta.
Dessa likare menar att dven om det ofta finns en hég medvetenhet
om att det finns drftliga sjukdomsanlag 1 familjen/slikten, talar man
inte girna om det. Det ir dirfor viktigt att 1 férsta hand under-
bygga indexpersonens tilltro till sin f6rmaga att ta upp samtal med
sina sliktingar och dirfér ir det angeliget att ett fortroendefullt
samarbete mellan likare och patient etableras frin borjan. En del
likare menar att det ligger en risk i att sjukvirden skulle ges en
mojlighet att kontakta den undersékta patientens sliktingar. Det
skulle kunna skada fértroendet fér sjukvirden och fi en kontra-
produktiv verkan och leda till att farre vill undersoka sig.

Av ridets yttrande framgir att andra menar att likaren mdste
kunna fi vara mera aktiv i att &vertyga indexpersonen om hur
angeliget det ir att informationen férs vidare. Det giller framfér
allt f6r sjukdomar dir botande eller lindrande &tgirder kan sittas in
i form av tita kontroller, medicinering, profylaktiska operationer
m.m. Det dr {6r nirvarande fallet i samband med bl.a. flera irftliga
cancersjukdomar, dir liv och livskvalitet kan std pd spel om inte tidig
behandling sitts in. Foér nirvarande tror man att ca 5-10 procent av
flera typer av cancersjukdomar uppkommer p grund av autosomalt
dominant nedirvda anlag. Indexpersonen har ofta nigon nira
slikting som avlidit och ir medveten om att det kan finnas anlag
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for sjukdom 1 familjen. Nir resultatet foreligger forsoker likaren
gora klart f6r indexpersonen hur viktigt det ir att informationen
vidarebefordras till berérda nira sliktingar (t.ex. foérildrar, barn,
syskon). Ofta ¢verlimnas ndgon form av skriftligt material som
stdd for patientens samtal. Kvaliteten pd detta material varierar.
Ibland 4r det ett utdrag ur journalen, ibland ir det ett mera
omsorgsfullt utformat informationsmaterial och ibland medsinder
likaren ett brev som kan overlimnas till de nirmast berdrda
sliktingarna. Patienterna uppmanas ocks3 att ge de anhéoriga besked
om att de kan ta kontakt med mottagningen fér ytterligare
information.

Aven i dessa sammanhang menar de likare som ridet varit i
kontakt med att det bista ir att patienten vidarebefordrar informa-
tionen till sina anhériga. Det ir viktigt att respekten for sekretessen
uppritthills, men nir det giller att ridda liv och man vet att infor-
mation av olika skil inte kommer att limnas, kan det kinnas
angeliget att f3 ta kontakt direkt med de anhériga med eller mot
patientens samtycke.

9.4.4 Internationella férhallanden och utlindsk ratt

I artikel 10 1 Enroparddets konvention om minskliga rittigheter och
biomedicin framhills att alla har ritt att f3 sitt privatliv respekterat
vad avser uppgifter om hilsan. Det féreskrivs vidare att envar har
ritt att f8 reda pd all information som samlats in om hans eller
hennes hilsa. Enskilda personers énskan att inte bli informerade
om detta skall dock iakttas. I sirskilda fall fir, 1 patientens intresse,
utévandet av dessa rittigheter begrinsas i lag. Bestimmelsernas
nirmare innebdrd redovisas 1 avsnitt 4.2.

I Norges tidigare gillande lov om medisinsk bruk av bioteknologi
(LOV 1994-08-05 nr 56) fanns ursprungligen ett férbud mot att till
den undersoktes sliktingar férmedla resultat frén genetiska under-
sokningar. Genom en lagindring 2000 inférdes emellertid bestim-
melser kring vad som 1 lagen kallas uppsékande genetisk verksamhet.
Den 1 januari 2004 tridde en ny bioteknologilag i kraft (LOV
2004-12-05 nr 100). Lagen foéreskriver foljande. Nir det dr doku-
menterat att en patient har anlag for eller lider av en irftlig sjuk-
dom bestimmer patienten sjilv om han eller hon vill informera
berérda sliktingar. Om patienten inte sjilv kan eller vill informera
sliktingarna, kan likaren, under vissa i lagen angivna férutsittningar,
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be om patientens samtycke till att informera dessa. De forut-
sittningar som mdste vara uppfyllda ir att dels att det ir friga om
en sjukdom som godkints av departementet, dels att

1. det giller en sjukdom med visentliga konsekvenser f6r den
enskildes liv eller hilsa,

2. det finns en rimlig sannolikhet fér att ocksd sliktingarna har
det sjukdomsanlag som kan leda till sjukdom senare i livet,

3. det foreligger ett dokumenterat samband mellan anlaget och
sjukdomsutvecklingen,

4. de genetiska undersékningsmetoderna som anvints ir sikra

och
5. sjukdomen kan férebyggas eller behandlas.

Om patienten inte kan samtycka till att likaren informerar berérda
sliktingar kan likaren ind3 goéra detta under férutsittning att
ovannimna villkor ir uppfyllda.

Tidigare gillde att likare dven kunde informera berérda sliktingar
mot patientens vilja under férutsittning att de nimnda villkoren var
uppfyllda. Som skil till att denna bestimmelse skulle tas bort angav
Hilsodepartementet i ett Horingsnotat (november 2002) att det
forestillde sig att det kommer att vara ovanligt att en patient inte vill
samtycka till att sliktingar informeras. Nir det hinder ansig man
dock att patientens integritet och ritten att inte veta borde viga
tyngst. Departementet ansdg slutligen att ett beslut att informera
sliktingar utan patientens samtycke bor fattas efter att ett tvir-
vetenskapligt team har diskuterat situationen.

I Danmark finns en bestimmelse i lov om patienters retsstilling
(lov nr 482 af 1 juli 1998) som innebir att en patient kan kriva att
hilsovardspersonal inte vidarebefordrar upplysningar om patienten
till andra personer. Tystnadsplikten kan dock 3sidosittas om till-
rickligt starka skil, t.ex. av hinsyn till andra personer, pd ett av-
gorande sitt talar for det. Om en genetisk undersdkning visar att
en patient bir pd ett anlag for en sjukdom, som kan behandlas eller
forebyggas, och om patienten inte vill informera sliktingar som
kan ha samma anlag s& kan tystnadsplikten eventuellt &sidosittas.
Denna bedémning gérs bla. i en utredning som redovisades 1
oktober 2002 (Fremtidens bioteknologier — muligheder og risici av
Genteknologiutvalget). Nigot vigledande avgorande i1 frigan sigs
dock inte finnas. Om det diremot inte ir mojligt att férebygga eller
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mildra sjukdomen ir det tveksamt om tystnadsplikten kan 3sido-
sdttas.

I utredningens rapport sigs vidare att om patienten givit sitt
samtycke till att berdrda sliktingar informeras kan en likare obedd
ta kontakt med dessa under férutsittning att likaren vid kontak-
terna upptrider omsorgsfullt och samvetsgrant. Likaren skall dock
respektera patientens ritt att inte veta. Det pipekas 1 rapporten att
detta i praktiken kan vara svirt. Om en likare obedd vinder sig till
en person med en férfrigan om denne ir intresserad av att {3 veta
“nigot” om sin hilsa s§ miste detta "nigot” beskrivas pd ett eller
annat sitt. Hirvid har personen redan fitt en information som han
eller hon inte kan undanbedja sig.

Det uppges i rapporten att Inrikes- och hilsodepartementet dr av
uppfattningen att det inte gir att sitta upp precisa riktlinjer for nir
berérda sliktingar skall sékas upp. I ett konkret fall har man
emellertid uttalat att det finns vissa férhillanden som bor ingd i
overvigandena. De uppriknade villkoren éverensstimmer med de
som uppstills i den norska lagen (se ovan punkterna 1-5).

Det pipekas 1 rapporten att dven nir det nu ir si att en genetisk
undersokning kan avsléja information om en patients sliktingar si
kan dessa sjilvklart inte férhindra patienten frin att genomgd under-
sokningen. En persons ritt att inte veta kan inte strickas s3 lingt.

I Storbritannien rider tystnadsplikt for genetisk information,
liksom fér annan medicinsk information. Tystnadsplikten ir inte
absolut utan kan brytas i syfte att skydda storre intressen. Frigan
om information till berérda sliktingar behandlades i rapporten
Inside Information frin regeringens rddgivande organ, the Human
Genetics Commission (HGC). HGC uttalade att man ansig att
under vissa omstindigheter kan det vara foérsvarligt att informera
berorda sliktingar. Det skulle forutsitta att fordelen av att vidare-
befordra informationen viger visentligt tyngre in patientens
vigran att samtycka till att information férs vidare. HGC stillde
upp tre kriterier:

1. Det skall forst ha gjorts ett forsok att dvertala patienten att
samtycka.

2. Fordelen for riskpersonerna ska vara si beaktansvird att den
viger tyngre in den skada som drabbar patienten av att infor-
mationen férs vidare.
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3. Informationen skall si lingt mojligt vara anonymiserad och
begrinsad till det som ir absolut nédvindigt fér att féra fram
informationen om ¢kad risk.

9.4.5  Attitydundersékningar

Gunilla Berglund och Karin Nordin pé Institutionen for folkhilso-
och virdvetenskap, Uppsala universitet, har f6r kommitténs rik-
ning gjort en genomging av den publicerade empiriska forskning
som finns med avseende pd frigor kring information till sliktingar.

I sin sammanfattning av det empiriska underlaget har forskarna
angett f6ljande.

Svenska genetiker ansg 1 en studie att sliktingar med risk bér f3
information efter testning av Huntingtons sjukdom.

Det saknas helt studier som belyser frigan vad sliktingar vill
veta.

En studie bland en grupp judiska kvinnor tog upp frigan om vem
som skall férmedla genetisk information till anhériga. De flesta
ansdg att det var patienten som ir skyldig att gora detta. 22 procent
ansig att likaren kunde géra det mot patientens vilja om det fanns
forebyggande dtgirder eller bot. I andra studier utgick man frn att
genetikern ir informatéren.

Flera studier visade pd att skillnaden mellan genetikers syn pd
olika omstindigheters (sdsom botbar/icke botbar sjukdom, pre-
vention/icke prevention) betydelse fér 1 vilka fall tystnadsplikten
kunde fringds var liten. Viktigare f6r beslutet att delge sliktingar
var om detta sker med den underséktes medgivande eller utan detta
och om berorda sliktingar efterfrigar informationen eller inte.

De genomgangna studierna visade att det fanns skillnader 1 uppfatt-
ning mellan olika professionella grupper om nir genetikern/likaren
skall informera de anhériga. De grupper som var “nirmast” den
genetiska rddgivningen (genetiker, genetiska ridgivare) var mer
restriktiva dn andra likare och héll 1 hogre grad pd tystnadsplikten.
Det fanns dven kulturella skillnader mellan genetiker 1 olika linder.
Berorda sliktingar var mera benigna in de professionella att slippa
pd tystnadsplikten. Allminhetens syn gick inte att sammanfatta pd
grund av resultat 1 olika riktningar, selektivt urval med mera.

En studie visade att sliktingar med risk ir de som skall 3
informationen i férsta hand. De flesta genetiker ansdg att det bland
dessa dr mera angeliget att informera barn (6ver 18 &r) dn syskon.
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Det dr dock mera angeliget att informera dessa bida grupper in
make/maka utan risk.

Sammanfattningsvis, har forskarna uttalat, kan det sigas att hur
man ska hantera informationen till berérda sliktingar inte ir s3 vil
undersokt. I Sverige finns {3 empiriska studier genomforda for att
studera problemomridena.

9.4.6  Statens medicinsk-etiska rads yttrande i fragan

Som redan nimnts har Statens medicinsk-etiska rdd 6vervigt om,
och i sd fall i vilka former, uppsdkande verksamhet bér 8 bedrivas i
samband med genetiska undersékningar.

Rédet identifierade 1 sitt yttrande (se bilaga 4) nigra olika
handlingsalternativ och pdpekade samtidigt att alternativen kan
vara mer eller mindre renodlade samt att kombinationer av flera
mojligheter ir tinkbara. Alternativen angavs vara:

1. Sjukvdrden limnar avgérandet och uppgiften att sprida infor-
mation om testningen (tillférlitlighet etc.) fére testningen, och
om testresultatet efter testningen, till indexpersonen.

2. Sjukvérden 6verlimnar &t indexpersonen uppgiften att upp-
mana de sliktingar som eventuellt ir intresserade av att gora
motsvarande test att sjilva kontakta sjukvirden f6r ytterligare
upplysningar.

3. Sjukvirden informerar anhériga till indexpersonen antingen
fore eller efter testet.

4. Sjukvirden stiller som villkor f6r utredning och testning att
indexpersonen forst gir tillbaka och informerar berérda slike-
ingar om vad han/hon tinker géra, vilken kunskap testningen
kan ge och uppmanar indexpersonen att dterkomma nir alla
berérda informerats och om ingen av dessa har haft nigra
invindningar.

Statens medicinsk-etiska r8d ansig sig emellertid inte vara berett att
pa forevarande kunskapsunderlag avge ett stillningstagande till de
etiska frigorna. Ridet foreslog dirfor att en utredning skulle {3 till
uppgift att behandla och ligga fram forslag om hur information till
anhériga i samband med genetiska undersékningar skall under-
stddjas och avgrinsas.
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9.4.7 Kommitténs dvervaganden

Kommitténs bedémning: Hilso- och sjukvirdspersonal fdr
underritta berérda sliktingar om resultatet av en genetisk under-
sokning endast om den undersékte samtycker hirtill. Det foreslds
sdledes inte ngon indring av gillande sekretessbestimmelser.
Frigan om sliktingarna bér underrittas om resultatet av under-
sokningen samt om det 1 sd fall skall ankomma pd den undersckte
sjilv att svara for att sidan information vidarebefordras till slikt-
ingarna eller om denna uppgift efter den undersdktes samtycke
skall ombesdrjas av sjukvirden fir bedémas efter omstindigheterna

1 det sirskilda fallet.

Som Statens medicinsk-etiska rdd har framhdllit 1 sitt yttrande
hinger de etiska problemen i samband med testning fér genetisk
sjukdomar i férsta hand samman med kraven pd autonomi och
integritet och konflikter inom autonomiprincipens omride, efter-
som indexpersonens autonomi kan st mot autonomin hos andra
inom familjen/slikten. Frigan aktualiserar ocksd konflikter mellan
dessa krav och andra legitima krav. Ridet har i sitt yttrande in-
gdende belyst dessa etiska aspekter och kommittén stiller sig for
sin del bakom ridets éverviganden.

Kommittén utgdr ifrin att den enskilde, 1 vart fall gentemot det
allminna, skall ha en principiell ritt att inte behéva ta del av
genetisk information om sig sjilv. Denna princip kommer bl.a. till
uttryck 1 Europarddets konvention om minskliga rittigheter och
biomedicin pd s& sitt att det dir uttalas att enskilda personers
onskan om att inte f reda pd information om sin hilsa skall {5ljas
(artikel 10). Det ir en annan sak att denna ritt inte ir ovillkorlig
och att det kan finnas situationer d& den fir vika till f6rmin fér
andra intressen.

Europarddets konvention riktar sig till det allmidnna och gir inte
nirmare in pd frigan om den enskildes férhillande till andra en-
skilda personer. Nigon skyldighet f6r den enskilde att ta del av
information som limnas honom av andra enskilda personer kan
naturligtvis aldrig féreligga, men & andra sidan kan informationen
limnas p3 ett sddant sitt att det inte finns mojlighet att undgd att ta
del av den. Frin det allminnas sida kan sddant uppgiftslimnande
knappast foérbjudas, och detta krivs inte heller i konventionen.
Diremot torde det inte vara forenligt med grunderna fér konven-
tionen om man frin samhillets sida aktivt uppmanar en person som
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har varit foremdl for undersékning att vidarebefordra genetisk
information till sina sliktingar oberoende av om de vill ta del av
informationen eller inte.

En utgingspunkt f6r kommitténs Sverviganden ir vidare att
sekretesslagen i dag ligger hinder i vigen f6r hilso- och sjukvrds-
personal att informera sliktingar utan den undersokte patientens
samtycke.

Handlingsalternativ

Det férsta av de handlingsalternativ som Statens medicinsk-etiska
rdd skisserade gir ut pd att sjukvirden éverlimnar &t indexpersonen
att dels avgdra om information skall vidarebefordras, dels vara den
som sprider information om testningen (tillforlitlighet etc.) fore
testningen, och om testresultatet efter testningen.

Denna ordning har den grundliggande fordelen att den utgir
frdn vedertagna principer om den enskildes sjilvbestimmanderitt i
forhdllande till sjukvirden. Kommittén ser emellertid ocksd vissa
problem med denna ordning. Den som bir hela ansvaret ir den som
sjilv stdr infér en undersékning eller just fitt ett resultat av en
genetisk undersdkning. Minga som stir infér att undersdka sig kan
sikert uppleva det som opdkallat att soka upp sliktingar och
informera dem om vad man avser att gora. I flera fall kommer det
dessutom att visa sig att undersdkningen inte har nigon betydelse
for sliktingarna. Efter undersékningen kan den undersékte ha fullt
upp med att hantera sin egen reaktion pd beskedet. Detta kan gora
att det blir sirskilt svirt f6r den undersokte att informera andra
och dirvid dven ta hinsyn till att vissa kanske inte vill veta. Av dven
andra skil kan det dessutom befaras att den information som den
undersdkte vidarebefordrar inte dr helt korrekt eller blir svar att
forstd pd ett korrekt sitt. Detta kan leda till att informerade
sliktingar missférstdr sin egen risk fér sjukdom. Alternativet
kommer idven att leda till att sliktingar i vissa fall inte fir nigon
information. Inte f6r att den undersékte vill visa hinsyn mot den
som inte vill veta nigot utan pd grund av att kontakten mellan
sliktingarna ir ddlig pd grund av konflikter eller annat.

Kommittén gér bedémningen att det dr ganska sannolikt att ett
alternativ dir sjukvirden 6verlimnar &t den undersokte att
vidarebefordra information kommer att medféra att de vidtalade
sliktingarna far till viss del felaktig uppfattning om risken fér
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sjukdom. Risken for detta kan dock minskas om hilso- och sjuk-
varden utarbetar generella informationsbroschyrer samt likaren 1
det individuella fallet férser den undersékte med skriftlig informa-
tion som kan &verlimnas till berérda sliktingar. Den undersoktes
bérda minskas ocksd pa detta sitt. Sliktingarna kan vidare fi en
mojlighet att vinda sig ull kliniken och fi& kompletterande
information.

En positiv konsekvens med detta forsta alternativ ir att berérda
sliktingar skyddas frin vad som kan uppfattas som odnskade
erbjudanden frin hilso- och sjukvirden. I férarbetena till lagen
(1991:114) om anvindning av viss genteknik vid allminna hilso-
undersékningar uttalades att det av flera skil kan vara svirt att
tacka nej till en undersékning som man blir erbjuden och kallas till.
Det sades vidare att undersékningen kan leda till att en person som
sjilv inte tagit ndgot initiativ utan kallats till undersékningen far
besked om anlag f6r en sjukdom som han kanske inte alls haft
anledning att fundera 6ver tidigare. Om sjukdomen kan férebyggas
eller om det finns bot f6r den har undersékningen fért ngot gott
med sig. Om undersékningen diremot skulle ge besked om nigon
sjukdom som inte bryter ut foérrin ldngt senare i livet, eller som
inte gir att bota eller lindra skulle det i manga fall stilla sig helt
annorlunda. Kommittén anser att motsvarande resonemang kan
anforas 1 frigan om information till sliktingar. En skillnad kan
dock i vissa fall fsrekomma eftersom personer i en slikt med irftlig
sjukdom 1 minga fall funderat 6ver sjukdomen tidigare.

En negativ konsekvens kan bli att sliktingar som skulle vilja veta
inte blir informerade. Sannolikt kommer detta att intriffa i vissa
situationer. Dessa sliktingar kan sedan komma 1 kontakt med
sjukvirden 1 samband med egen sjukdom och det kan d& framg3 for
dem att sjukvdrden har suttit inne med information som hade
kunnat vara av betydelse fér dem. Deras fértroende for sjukvirden
kan skadas allvarligt.

Det andra alternativ som stilldes upp av Statens medicinsk-etiska
rdd var att sjukvirden Sverlimnar it indexpersonen uppgiften att
uppmana de sliktingar som eventuellt ir intresserade av att gora
motsvarande test att sjilva kontakta sjukvirden for ytterligare upp-
lysningar. En fordel med detta alternativ dr, som rddet ocksd
papekat, att informationen blir medicinskt korrekt och lika for alla
berérda. Det torde ocksd 1 flera fall innebira en littnad for den
undersokte att inte behdva tala om resultatet med olika sliktingar.
Sliktingarna fir emellertid knappast nigot underlag for sitt beslut
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att sjilv kontakta eller inte kontakta sjukvirden. For att {3 reda pd
vad det giller blir man hinvisad till sjukvirden. I praktiken torde
den undersokte bli stilld infor en rad frigor frin flera sliktingar
och alternativet skiljer sig d inte si mycket frin det foregdende.
Eventuellt endast pd det sittet att den undersokte inte ir lika for-
beredd for en diskussion inom slikten. Alternativet synes innebira
en starkare pdtryckning frin sjukvidrden om att sliktingar skall
informeras och eventuellt dven undersoka sig. Sliktingarnas ritt att
slippa f3 oroande information kan bli svir att ta hinsyn till. En
annan svirighet som uppkommer med detta alternativ ir att
sjukvirden fir ett ansvar for vilka sliktingar som bor & informa-
tion. Risken med en felbedémning kan variera frdn det ena fallet till
det andra.

Ridets tredje alternativ ir att sjukvirden informerar anhériga till
indexpersonen antingen fore eller efter testet. Konsekvenserna av
att sliktingar blir informerade fore testet ir att fler fr information
om forhdllanden som de kanske inte alls haft anledning att fundera
over. I vissa fall kommer den sedermera foretagna undersékningen
av indexpersonen att visa att denne inte bir pd sjukdomsanlaget.
Tagna kontakter och given information har d varit onédiga. En
fordel kan sigas vara att sliktingarna fore det forsta testet inte har
lika stor anledning att kinna oro och att deras mojligheter att avstd
frin information om testresultatet ir storre. De kan 1 forvig siga
att de inte ir intresserade av att f reda pd mera om indexpersonens
testresultat och eventuella konsekvenser av detta. De miste 4 andra
sidan leva med vetskapen att andra kan komma att sitta inne med
information om deras egen risk fér sjukdom.

Kommittén beddémer att sannolikheten idr stor fér att minga
sliktingar med detta handlingsalternativ informeras i onédan. En
genetisk undersékning leder ju inte alltid till att ett drftligt anlag
kan identifieras. Om informerade sliktingar sedan kan nds med ett
lugnande besked ir skadan kanske inte si stor men denna nackdel
gdr inte helt att bortse ifrin.

Om sliktingarna i stillet informeras efter den genetiska under-
sokningen kan informationsspridningen begrinsas. Man har d3 att
ta stillning till konsekvenserna av att det dr sjukvirdspersonalen
som informerar. Detta skulle de kunna géra antingen med den
undersoktes samtycke eller eventuellt utan. Alternativet di personal
informerar med den underséktes samtycke fir i stort sett samma
konsekvenser som antytts ovan; informationen blir medicinskt
korrekt men sliktingen kan uppleva sig pitvingad information som
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denne helst hade velat leva utan. Sjukvirden tar dessutom p4 sig ett
ansvar avseende vilka som skall informeras. Om informationen
dessutom fors vidare utan den underséktes samtycke goérs ett in-
tring i dennes personliga integritet. Med en sddan ordning riskerar
man att minniskors fértroende fér sjukvidrden minskar och vissa
kanske hellre avstdr frin att genomgd undersékningen om de fir
veta att resultatet kan komma att spridas mot deras vilja. Férdelen
med alternativet ir naturligtvis att det kan bli méjligt att férhindra
eller lindra sjukdom.

Ridets fjirde handlingsalternativ ir att sjukvdrden stiller som
villkor f6r utredning och testning att indexpersonen forst gir till-
baka och informerar berdrda sliktingar om vad han/hon tinker
gora, vilken kunskap testningen kan ge och uppmanar index-
personen att dterkomma nir alla berérda informerats och om ingen
har haft nigra invindningar.

En persons méjligheter att genomga en genetisk undersékning
skulle 1 s fall goras beroende av sliktingarnas instillning. Index-
personens sjilvbestimmande skulle inskrinkas pa ett sitt som inte
forekommer 1 ndgot annat sammanhang. Grinsdragningen av-
seende vilka sliktingar som skall kontaktas blir sirskilt betydelse-
full och i vissa fall avgérande f6r om nigon undersékning skall f3
goras. Man kan inte heller bortse ifrdn att det fér vissa personer
kan vara i1 det nirmaste omojligt att lokalisera sliktingar som man
inte har nigon kontakt med. Det man vinner med detta alternativ
ir att sliktingarnas integritet och autonomi respekteras. Den
genetiska undersékningen ger ju i sig information dven om dem.
Alternativet ter sig dock f6ga realistiskt. Att lita slikten ha sd stort
inflytande 6ver en persons méjligheter att séka sjukvird fér egen
rikning kan inte accepteras.

For egen del konstaterar kommittén att de nu i all korthet
anférda synpunkterna visar att vissa nackdelar kan vara férenade
med vart och ett av de berérda alternativen vid en kompromisslés
tillimpning. Likarens handlande m3ste dirfér anpassas efter om-
stindigheterna, varvid inte bara anlagets genomslagskraft, under-
sokningens tillférlitlighet samt sjukdomens svirhetsgrad och
behandlingsbarhet dr av betydelse utan ocksd patientens instillning
och forutsittningar. Detta kan ge upphov till svira éverviganden
for den ansvarige likaren, men dessa skiljer sig inte pd ndgot
avgorande sitt frin de mdnga andra vanskliga bedémningsfrigor
som l8pande uppkommer i verksamheten.
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Ofta l6ser sig dock erfarenhetsmissigt den aktuella frigan pd ett
naturligt sitt redan dirfér att en kontakt med sliktingar kan vara
nédvindig f6r genomférande av en sddan s.k. kopplingsanalys som
i en hel del fall foregdr en genetisk undersékning nir denna ir
betingad av pdvisade symtom. Hirigenom fir likaren en naturlig
kontakt med de berérda sliktingarna, som kan fullféljas i den min
undersdkningsresultatet gér det motiverat. Att likaren fore dessa
kontakter méste vara lyhérd fér indexpersonens uppfattning om
limpligheten av att kontakt med sliktingarna etableras ir enligt
kommitténs uppfattning sjilvfallet.

Aven frigan om den undersokte sjilv skall svara for att infor-
mation vidarebefordras till sliktingarna eller om det skall ankomma
pa sjukvirden att med hans eller hennes samtycke vidarebefordra
informationen méste som kommittén ser saken vara att bedéma
med utgdngspunkt i omstindigheterna i det sirskilda fallet. Vid
denna bedémning maste man nimligen ocksd viga in den under-
soktes egen uppfattning och hans eller hennes férméiga att sjilv
vidarebefordra informationen. I den min sliktingarna blir infor-
merade méste de givetvis ha mojlighet att vinda sig till sjukvirden
for att f8 kompletterande information om de si 6nskar, och
informationen méste ocksd ske med beaktande av och respekt for
de berdrda personernas instillning till att ta emot information av
aktuellt slag.

Om den undersdkte har informerats om betydelsen av att viss
information vidarebefordras ir det, enligt den erfarenhet som finns
representerad inom kommittén, sillsynt att han eller hon stiller sig
avvisande till att sliktingarna informeras i sddana fall di detta ir
angeliget. Fall av det slaget férekommer emellertid och i s fall
méste enligt kommitténs mening denna instillning ovillkorligen
respekteras. Det dilemma som uppkommer i sddana fall skulle, om
man s3 vill, kunna beskrivas som en konflikt mellan konsekvens-
etiska och pliktetiska utgdngspunkter (se avsnitt 5.1 i det fore-
gdende). For konsekvensetiker kan det silunda ligga nira till hands
att anse att det skulle vara etiskt godtagbart att vidarebefordra
information oberoende av den undersdktes samtycke, om detta
skulle 4 positiva effekter.

Aven om man skulle begrinsa foérutsittningarna fér uppgifts-
limnande oberoende av den enskildes samtycke till fall av exempel-
vis de slag som anges i den norska lagen och som berérs 1 ridets
yttrande, kommer man emellertid inte ifrdn att man dirigenom
skulle genombryta en grundliggande och viktig princip med
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timligen ovissa konsekvenser som f6ljd. Risken att fértroendet for
sjukvdrden skulle kunna idventyras ir si pitaglig att 6vervigande
skil enligt kommitténs mening talar emot en sddan urholkning av
patientsekretessen. Kommittén kan alltsi inte stilla sig bakom
tanken pi att overge den grundliggande principen om patient-
sekretess 1 fall av det slag som nu diskuteras. Kommittén vill dock
inte utesluta att frigan kan komma 1 ett annat lige i framtiden i
hindelse av en utveckling som innebir att man generellt kan erbjuda
framgdngsrika behandlingar av de sjukdomar som aktualiseras.

9.5 Fosterdiagnostik
9.5.1 Bakgrund
Allmént

Termen fosterdiagnostik anvinds allmint som sammanfattande
benimning fér medicinska undersékningar av en gravid kvinna och
det foster hon bir pd. Det innefattar dd undersékningar av skilda
slag och med skilda syften.

Undersékningen kan ha rent obstetriska dndamil (obstetrik =
forlossningskonst). Den ir d& inriktad pd graviditeten och den kom-
mande férlossningen. Den kan ocks3 vara inriktad pé fostrets status.
Till en del overlappar dessa undersékningsinriktningar varandra;
fostrets status kan vara av obstetrisk betydelse. Till betydande del ir
de undersékningar som numera gors eller kan goras pd fostret dock
helt fristdende frin det obstetriska indamélen. Det giller exempelvis
de vanligt férekommande undersékningar som tar sikte pd anlag for
Downs syndrom. Till en bérjan torde de undersékningsresultat
som enbart var av betydelse for fostrets status dock ha varit att
betrakta som bifynd till obstetriskt inriktade undersékningar. Den
rent fosterinriktade diagnostiken har sedan fitt ett allt storre
utrymme.

Den diagnostik som inte har obstetriska indamal gors alltsd for
att fi information om fostrets status med sikte pd sjukdomar,
sjukdomsanlag och missbildningar. T Socialstyrelsens allminna rid
anvinds termen missbildningsdiagnostik. Syftet med en sidan
diagnostik dr i praktiken att ge de blivande forildrarna vissa
upplysningar om sannolikheten f6r att deras barn kommer att bli
“normalt” eller 1 ndgot hinseende avvikande. Férildrarna kan
anvinda resultatet av analysen som underlag for att ta stillning till
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om graviditeten skall avbrytas. Resultaten kan 1 princip dven utgora
underlag for behandling under graviditeten. Ibland kan resultaten
dven leda till val av férlossningsmetod och for att férbereda
behandling av ett sjukt barn efter f6rlossningen.

Ultraljudsundersokning

Ultraljudsundersékning gir till s3 att en s.k. ultraljudsgivare fors
6ver kvinnans buk. Den fungerar ungefir som ett ekolod; ljud-
signalerna ger upphov till en avbildning av fostret som kan
beskddas och undersékas pd en bildskirm. Ultraljudsundersok-
ningen ir smirtfri och medfér inga kinda risker f6r kvinnan eller
fostret.

Undersékningen erbjuds 1 princip alla gravida kvinnor i1 Sverige
for att faststilla hur ldngt graviditeten fortskridit, moderkakans
lige och om det finns fler dn ett foster, dvs. f6r obstetriska
indama3l. Den utférs vanligen efter 16:e graviditetsveckan.

Ultraljudsundersékning erbjuds samtidigt fér att uppticka och
diagnostisera eventuella missbildningar hos fostret. Lingtifran alla
missbildningar kan emellertid upptickas med ultraljud. Tillf6rlitlig-
heten varierar beroende pid vilken skada eller missbildning det
giller.

Ultraljudsundersékningen kan dirutéver ge en indikation p3 att
ytterligare undersékningsmetoder behéver anvindas. Det giller vid
Downs syndrom. Genom att studera utseendet pd fostrets nacke,
s.k. nackuppklarning, kan man 3 en sidan indikation. Frinvaron av
en sidan indikation kan omvint tydas som tecken pd att nigon
kromosomrubbning inte finns, vilket i féreningen med andra analys-
resultat kan ge sikrare information, se nedan.

Ultraljudsundersékning ger normalt men inte alltid information
om fostrets kén, dvs. detta syns pd bilden.

Provtagning

Fostret kan undersékas genom provtagning. Det kan ske i form av
fostervattenprov, moderkaksprov och blodprov.

Fostervattenprov tas i graviditetsvecka 14-15. Med ledning av
ultraljud férs en tunn ndl genom moderns bukvigg in i foster-
sicken dir fostret ligger. Frin det omgivande fostervattnet tas ett
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prov, som sedan kan goras till f6remdl f6r analyser av olika slag.
Fostervattnet innehdller levande celler frin fostret. Dessa kan tas
tillvara och odlas, t.ex. f6r kromosomanalys. Celler frin fostret
anvindes till analyserna. Provtagningen erbjuds i férsta hand
gravida kvinnor 6ver 35 &r dirfor att det i den gruppen finns en
okad risk att fostret har vissa kromosomférindringar. Provtag-
ningen beriknas férorsaka missfall vid cirka en halv till en procent
av ingreppen. Motsvarande prov kan tas frin moderkakan. Det sker
i graviditetsvecka 10-11.

I huvudsak ir dessa undersdkningar inriktade pd att uppticka
kromosomférindringar, som t.ex. Downs syndrom. Fér monogent
nedirvda sjukdomar anvinds riktade molekylirgenetiska eller bio-
kemiska metoder. Molekylirgenetiska undersskningar utférs med
fordel pa prov frin moderkakan. Vanligen utférs analyserna endast
i familjer som redan ir drabbade av denna typ av sjukdom genom
att kvinnan tidigare fott ett skadat barn.

Nya, snabbare molekylirgenetiska metoder f6r kromosombestim-
ning av utvalda kromosomavvikelser finns nu tillgingliga. Analysen tar
d3 ett dygn istillet for de 14 dagar eller mer som konventionell teknik
kriver.

Aven vanliga blodprov kan anvindas. Vid varje graviditet licker
en liten mingd fosterblod éver i moderns blodomlopp. Fosterceller
dirifrin kan isoleras och anvindas f6r analys. Forskningsresultat
talar for att 60 procent av foster med Downs syndrom kan upp-
tickas pd detta sitt. Metoden ir emellertid dnnu inte i kliniskt bruk
beroende pd att det dr svirt att anrika fostrets celler, vilket dr en
forutsittning for analysen. Om metoden gér att utveckla s att den
blir tillférlitlig och kostnadseffektiv dr innu osikert.

Alla dessa metoder ger mojlighet att utféra genetiska under-
sokningar av fostret. Det innebir att allt eftersom utvecklingen
fortskrider kommer mer information om fostret att bli tillginglig.

Alternativa undersokningsmetoder

Eftersom fostervattenprov och moderkaksprov inte ir riskfria och
dessutom resurskrivande ir det angeliget att finna andra metoder
for att eftersoka risken for att ett foster dr skadat. Det synes kunna
ske genom att olika metoder kombineras.

Utifrdn resultatet av analys av serummarkérer i blodet hos den
gravida kvinnan och ultraljusdundersékning av fostret, kan en

264



SOU 2004:20 Genetiska undersokningar och genetisk information ...

virdering av risken for att det vintade barnet har Downs syndrom
goras. Kvinnor med 6kad risk kan direfter erbjudas att gora ett
fostervattensprov med en sedvanlig kromosomanalys. Kvinnor med
mindre risk kan rekommenderas att inte undergd nigot sidant
prov. Riskbedémningen bygger alltsd pd ett antal sammanvigda
faktorer: moderns alder, mitvirden av markoérer 1 moders blod och
ultraljudsbilden (nackuppklarning). Denna form av analys utférs i
Sverige men inte rutinmassigt.

Med nuvarande férfarande dir moderns lder utgoér den enda
riskindikatorn uppticks drygt 30 procent av fostren med Downs
syndrom. Utlindska studier har visat att en kombination av analys
av serummarkérer 1 moderns blod vid tv3 tillfillen under gravidi-
teten 1 kombination med ultraljudsundersékning kan 6ka andelen
diagnostiserade foster till drygt 90 procent.

Utvirdering av ultraljudsmetoden (nackuppklarning) anvind for
sig pagdr 1 Sverige. Det bedéms att enbart med denna metod kan
drygt 60 procent av alla foster med Downs syndrom upptickas.
Kommittén dterkommer i det f6ljande till dessa alternativa metoder.

Den nuvarande fosterdiagnostiken 1 siffror

I Sverige erbjuds alla gravida kvinnor ultraljudsundersékning.
97 procent genomgir den. I genomsnitt gors drygt tvd undersok-
ningar per gravid kvinna. Fosteranatomin granskas i fyra av fem fall.

Rutinundersékningen gors i graviditetsvecka 16-20. I 0,7 procent
av fallen gors iakttagelser som leder till att likare tillfrdgas. Cirka
0,5 procent av alla undersékningar leder tll att en missbildning
konstateras. Forsoksverksamhet med tidigare ultraljudsunder-
sokningar pagar.

Enligt en uppskattning uppticks “firre in hilften” av alla all-
varliga missbildningar genom de rutinmissiga ultraljudsundersok-
ningarna.

Invasiv fosterdiagnostik — fostervattenprov m.m. — erbjuds i
Sverige gravida kvinnor som ir 35 r eller ildre. Aven andra indika-
tioner kan som framgdtt féranleda prov av detta slag (t.ex. d3 vissa
anlag finns i slikten). Det goérs cirka 8 000 sddana ingrepp om &ret.

Enligt ett antagande avbryts cirka 350 graviditeter sammantaget
varje ir pd grund av att en allvarlig fosterskada har diagnostiserats.

'8 Tidig fosterdiagnostik. Konsensusuttalande, Vetenskapsridet 2001, s. 10.
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Siffran utgdr 3—4 promille av det totala antalet fédslar under ett ar
och en procent av alla legala aborter."”

Den totala samhillsekonomiska merkostnaden fér de rutin-
missiga ultraljudsundersékningarna har tidigare beriknats till mellan
6 och 16 miljoner kronor per &r. Det finns samtidigt studier som
tyder pd att rutinmissiga ultraljudsundersékningar leder till vinster
i form av sinkta férlossnings- och virdkostnader i samband med
graviditeten.”

De cirka 8 000 fostervattens- eller moderkaksprov som utférs
arligen beriknas genomsnittligen kosta ungefir 6 000 kronor per
prov.

I Vetenskapsridets konsensusuttalande (se vidare nedan) fram-
hills att det inte ir etiskt acceptabelt att gora kalkyler som in-
begriper en virdering av eventuella framtida virdkostnader fér
minniskor med handikapp eller sjukdom av olika slag (dvs. att
stilla kostnader for fosterdiagnostik som kan férvintas leda till
abort mot de virdkostnader som skulle uppkomma om de berik-
nade aborterna inte kommer till stind).

9.5.2  Fragornas tidigare behandling och gillande ratt
Betinkande av Utredningen om det ofodda barnet

Utredningen om det ofédda barnet avgav ar 1989 sitt slutbetinkande
Den gravida kvinnan och fostret — tvd individer (SOU 1989:51). Det
behandlade bl.a. fosterdiagnostik.

En huvudlinje i utredningens éverviganden var skillnaden mellan
3 ena sidan fosterinriktad och 4 andra sidan abortinriktad foster-
diagnostik. Bakom detta lig i sin tur en distinktion mellan generella
och selektiva aborter.

Enligt denna distinktion gors en generell abort dirfér att
kvinnan éver huvud taget inte, 1 vart fall inte for tillfillet, 6nskar
foda barn. En selektiv abort gors dirfoér att kvinnan inte vill full-
folja graviditeten med just det foster hon bir p4, beroende pd ndgot
hon fitt veta om detta.

Skillnaden mellan generell och selektiv abort ligger alltsd helt i
det skil kvinnan har f6r att gora abort (ett skil som for ovrigt inte

' Alla uppgifter har himtats frin Vetenskapsridets konsensusuttalande, s.7f. Enligt
Socialstyrelsens statistik var det totala antalet f6dslar per &r under nittiotalet cirka 100 000 1
genomsnitt och det totala antalet legala aborter 30-35 000 per &r.

22 SBU-rapporten, s. 15. (Rapporten ir frin ar 1998.)
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behover vara synligt for omgivningen). I férhillande till generell
abort innefattar selektiv abort etiska konflikter som mer allmint
har med minniskosyn att géra. Man ir helt enkelt ridd for att
kvinnor/férildrar skall vilja bort vissa foster till f6rmén fér andra
och f6r vart en utveckling av det slaget skulle kunna leda.

Utredningens syn pd fosterdiagnostik kan sigas ha varit priglad
av en sidan ridsla och en dirmed foljande strivan att begrinsa
selektiva aborter. Den benimnde fosterdiagnostik som kan an-
vindas for selektiv abort abortinriktad, till skillnad frin den foster-
inriktade, som har fostrets vilbefinnande till féremal. Vid sina
dverviganden dirvidlag anférde utredningen ett antal nackdelar
och betinkligheter i samband med fosterdiagnostik. Det ledde till
foljande slutsatser (a.a. s. 94).

Vi anser med hinvisning till det sagda att fosterdiagnostik inte bér
slippas helt fri utan bor omgirdas av nigon form av restriktioner. Vi
anser ocksi att fosterdiagnostiken endast bér fi anvindas antingen 1
syfte att kontrollera graviditetens férlopp (ultraljudsunderstkning)
eller f6r att utréna om fostret lider av ndgon allvarlig skada eller
sjukdom. En slutsats av detta dr fosterdiagnostik inte bér {8 anvindas i
syfte att ta reda pd barnets kon. Hirmed avses givetvis inte fall d&
faststillande av barnets kén dr medicinskt motiverat som t.ex. vid

blédarsjuka.

Som antyds 1 det citerade stycket tenderade utredningen att sitta
likhetstecken mellan fosterinriktad fosterdiagnostik (med syfte att
bestimma graviditetslingd och fostrets utveckling) och ultraljuds-
undersokning. Detta kritiserades under remissbehandlingen sdsom
felaktigt; ultraljudsundersékningar kunde enligt kritiken i minga
fall betraktas som lika abortinriktade som t.ex. fostervattenprov.
Aven i 6vrigt kritiserades den fér utredningen grundliggande
distinktionen mellan abortinriktad och fosterinriktad diagnostik. I
den proposition, som sedermera lades fram i1 dmnet (se vidare
nedan), redovisades att minst hilften av de fosterskador som leder
till abort efter 18:e graviditetsveckan uppticktes efter ultraljuds-
undersdkning. Av detta drogs slutsatsen att utredningens upp-
delning hade svagt verklighetsunderlag.
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Regeringens proposition om fosterdiagnostik och abort samt Riks-
dagens riktlinjer

Vid mitten av nittiotalet var ultraljudsundersékningar allmint tll-
gingliga for alla gravida kvinnor. Annan fosterdiagnostik erbjéds
inom tre huvudgrupper:

1. Kvinnor som pi grund av hogre dlder riskerade att féda barn
med kromosomavvikelser.

2. Da& risk for diagnostiserbar, svir, icke behandlingsbar irftlig
sjukdom etc. fanns.

3. Ovriga fall av 6kad risk for missbildning, framfor allt kvinnor
som tidigare fétt missbildade barn.

I regeringens proposition om fosterdiagnostik (prop. 1994/95:142)
redovisades de allminna bestimmelser som inom hilso- och sjuk-
vdrden giller for vilka undersékningar som skall goras och vad slags
behandling som skall erbjudas. Detta sammanfattades:

Gillande lagbestimmelser ger alltsd uttryck for dels att en likare dr
skyldig att inom mojligheternas grins gora de undersdkningar som
den virdsékandes tillstind kriver, dels att patienten har ritt att fi
information om sitt hilsotillstdnd och om planerad behandling.

I propositionen togs férhdllandet mellan fosterdiagnostik och
screening upp. Screeningundersdkningar angavs ha delvis andra
syften och kriva andra stillningstaganden in enskilda under-
sokningar. Det hette vidare:

En avgérande skillnad mellan en screeningundersékning och en annan
undersdkning av en enskild individ dr att personen blir kallad till
screeningundersdkningen eller tillhér en viss grupp dir samtliga er-
bjuds undersékningen. Nir det giller screeningundersékningar kan
det finnas risk att forutsittningarna f6r kvinnans sjilvbestimmande
urholkas. Det kan vara svért att tacka nej till en undersékning som
man erbjuds eller kallas till.

Forutom vikten av valfrihet for kvinnan framholls risken for att
undersékningarna skapar obefogad oro:

Det finns risk for att rutinmissig fosterdiagnostik skulle géra mer
skada dn nytta genom att utsitta de blivande férildrarna for onédig
oro. Vi anser dirfér att screeningundersékning vid fosterdiagnostik 1
princip bér undvikas.
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Det fanns enligt vad som anférdes i propositionen inte skil att
sirskilt reglera vare sig frgan om kvinnans beslutanderitt eller
likarens ansvar i friga om fosterdiagnostik. De allminna bestim-
melserna var tillrickliga. Regeringen fortsatte:

Hur svért stillningstagandet till fosterdiagnostik in dr finns det ingen
annan in kvinnan sjilv som dr bittre limpad att fatta beslutet. Att det
ir kvinnan sjilv som i samrdd med likaren bor besluta éverensstimmer
med bestimmelserna i hilso- och sjukvrdslagen. Det stimmer ocksg
vil med synsittet 1 abortlagen som ger kvinnan ritt att fram till en viss
tidpunkt sjilv besluta om hon vill géra abort eller inte. Vi anser att
samma tilltro bér kunna sittas till kvinnans f6rméiga att avgéra om hon
skall genomgs fosterdiagnostik.

Enligt vdr mening méste stillningstaganden till fosterdiagnostik ta
sin utgdngspunkt i en minniskosyn dir minniskor forvintas klara av
att fatta svdra beslut. Den kvinna som genomgir fosterdiagnostik
Onskar sig vanligen barn. Ett stillningstagande till att avbryta gravidi-
teten ir ett stort och svirt beslut. Det har framférts farhdgor for att
fosterdiagnostik skulle kunna leda till ett samhille dir svira handikapp
inte accepteras. Enligt vdr mening finns det inget som siger att en syn
pd kvinnor och min som kompetenta att fatta svira beslut skulle leda
till en sddan utveckling.

Vi anser dirfor att kvinnan sjilv skall avgéra om hon skall genomg3
fosterdiagnostik. Nigon annan begrinsning 4n den som framgir av
likarens nyss nimnda uppgift bér inte goras.

Med hinvisningen till likarens uppgift dsyftades alltsd den uppgift
likaren allmint sett har som medicinskt ansvarig. Mot den angivna
bakgrunden foreslogs féljande riktlinjer.

Alla gravida kvinnor skall erbjudas information om fosterdiagnostik.
Gravida kvinnor som ir yngre dn 35 ir eller som inte tillhér ndgon
riskgrupp bor erbjudas en allmin, oversiktlig information. Gravida
kvinnor som ir 35 3r och ildre samt kvinnor som tidigare f6tt barn
med funktionsstérning eller som ir birare av anlag f6r nigon svir
irftlig sjukdom bor erbjudas en mer ingdende information och vig-
ledning om fosterdlagnostlk samt ocks? erbjudas genetisk ridgivning.

Informationen skall innehilla uppgifter om vilka mojligheter foster-
diagnostiken erbjuder, p4 vilka villkor undersékningarna ir tillgingliga
samt vilka begrinsningar och risker som ir férknippade med dessa.

Kvinnan skall, efter att ha fitt information, sjilv — i samrid med
likaren — bestimma om hon skall genomg3 fosterdlagnosmk

Alla gravida kvinnor skall erbjudas information om ultraljuds-
undersdkning.

I de fall risk foér fosterskada konstaterats skall kvinnan erbjudas
information och stéd. Den gravida kvinnan bér utan sirskild begiran
fd all information om fostrets hilsotillstind som kommer fram vid
fosterdiagnostisk undersdkning — dven sidan information som inte
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eftersokts av likaren. Uppgift om fostret som inte ror dess hilso-
tillstdnd, exempelvis kon, bér dock endast limnas ut om kvinnan
sirskilt begir det.

Screeningundersékning skall i princip undvikas i samband med
fosterdiagnostik.

Riksdagen stillde sig bakom vad regeringen uttalat och antog dir-

me

d riktlinjerna (se 1994/95:SoU18).

Socialstyrelsens allmdinna rdd

I propositionen foérutsattes att Socialstyrelsen skulle utforma
allminna rdd i enlighet med riktlinjerna. S3dana rdd har utfirdats
4r 1997 (SOSFS 1997:20). Riktlinjerna sammanfattas i de allminna
riden pa f6ljande sitt.

Riktlinjerna innebir att alla kvinnor skall erbjudas information om
fosterdiagnostik inklusive ultraljudsundersékning. Om det finns en
okad risk for fosterskada, som kan upptickas genom fosterdiagnostik,
bér kvinnan erbjudas en mer ingdende information. Riktlinjerna
fokuserar bide pd virdgivarens ansvar enligt hilso- och sjukvirdslagen
(1982:763), HSL, och personalens ansvar enligt lagen (1993:953) om
dligganden for personal inom hilso- och sjukvirden, den s.k.
iliggandelagen.

I de allminna riden utvecklas vilken information som skall
erbjudas till gravida kvinnor som inte har 6kad risk f6r fosterskada.
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Gravida kvinnor som inte har 6kad risk fér fosterskada bor erbjudas en
allmin oversiktlig information. Informationen bér erbjudas bide
kvinnan och mannen via médrahilsovdrden. Utdver muntlig informa-
tion bor dven skriftlig information ges. Informationen limnas i bérjan
av graviditeten av barnmorska och likare. Om kvinnan énskar ytter-
ligare information, bér hon ha mojlighet att rddgora med likare som
har sirskild kunskap om fosterdiagnostik. Den allminna informa-
tionen bor omfatta en beskrivning av ultraljudsundersékning samt en
oversiktlig information om 6vrig fosterdiagnostik. Informationen bor
utformas i samarbete mellan ansvariga likare fér modrahilsovird,
ultraljudsdiagnostik, provtagning for fosterdiagnostik och klinisk
genetik.

Fosterdiagnostik med ultraljud

Information om ultraljudsundersdkningen bor beskriva den under-
sokning for berdkning av graviditetslingd och diagnos av flerbérd som
rutinmissigt erbjuds fore graviditetsvecka 20. Bedémningen av fostrets
anatomi i samband med denna undersdkning gérs 1 varierande
omfattning, varfér informationen fir anpassas till rutinerna vid aktuell
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ultraljudsenhet. Det bor framgd att avvikelser hos fostret kan upp-
tickas eller misstinkas dven om undersdkningen inte utférs i det
syftet, liksom att undersékningen inte kan garantera att alla eventuella
avvikelser hos fostret uppticks. Det bor ocksd framgd att kons-
bestimning inte gors vid undersékningen. Kvinnans samtycke till eller
beslut att avstd frin undersdkningen dokumenteras i journalen.

Ammniocentes m.m.

Den allminna informationen bor dessutom p3 ett oversiktligt sitt
beskriva 6vriga undersdkningar vid fosterdiagnostik. Det giller bl.a.
amniocentes (fostervattenprov) och chorionvillibiopsi med kromo-
somanalys av fosterceller och bestimning av AFP (alfafetoprotein),
missbildningsinriktat ultraljud och de mojligheter som finns att spira
svara idrftliga sjukdomar. V1d informationen bor betonas att dessa
undersékningar normalt endast utférs om en 6kad risk foreligger att
fostret har en skada som kan upptickas med fosterdiagnostik. Kvinnan
bér kunna fi skriftlig information om risken f6r kromosomavvikelse
hos fostret vid olika &ldrar hos modern.

I de allminna riden anges att kvinnor som tillhor vissa riskgrupper
skall erbjudas ytterligare information.

Gravida kvinnor kan pd grund av ilder eller andra riskfaktorer ha 6kad
risk att f6da barn med kromosomavvikelse. Likasd kan kvinnor som
tidigare fott barn med irftlig funktionsstérning eller som ir birare av
anlag for en svir irftlig sjukdom ha en 6kad risk for fosterskada. Risk-
faktorer f6r sddan sjukdom kan upptickas genom fosterdiagnostik.

Kvinnor som hér till dessa riskgrupper bor dirfor erbjudas en mer
ingdende information med individuell riskavvigning 1nfor stillnings-
tagandet att genomgs eller avstd frin fosterdiagnostik. Arftliga for-
hillanden i familjen bor sirskilt beaktas. Arftliga sjukdomar innebir
ofta en 6kad risk for fosterskador och nyare molekylirgenetiska metoder
har 6kat mojligheterna att genom fosterdiagnostik diagnostisera sidana
allvarliga sjukdomar.

Informationen bor ges av likare som ir vil insatt i fosterdiagnostik
och bér innehilla information om den eller de metoder for foster-
diagnostik som ir tilllimpbara med utgingspunkt frén vilken risk-
grupp kvinnan tillhér. Vid behov bor forildrarna 3 vigledning av
klinisk genetiker.

For att ge information om fosterdiagnostik krivs stor lyhordhet.
Det krivs ocksd kunskap om den aktuella skadan eller sjukdomen och
vilka framtida konsekvenser denna kan {3 f6r barnet och fér familjen.
Forutom klinisk genetiker bér medverkan av 6vriga personalkategorier
sdsom barnlikare, kurator och psykolog évervigas. Vid konstaterad
eller misstinkt fosterskada ir forildrarnas behov av kvalificerat stod
stort. De enheter som utfér fosterdiagnostik, savil ultraljud som &vrig
diagnostik, bér ha rutiner och beredskap for ett sidant omhinder-
tagande.
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I de allminna rdden framhaills att kvinnan alltid skall informeras om
sin ritt att avstd frin fosterdiagnostik. Att informationen uppfattas
skall kontrolleras och dokumenteras, dvs. inféras i journalen. Still-
nmgstagandet skall sdledes vara individuellt och informerat. Rutin-
missig screeningundersékning bor undvikas 1 samband med foster-
diagnostik, heter det vidare.

De allminna rdden behandlar slutligen frigor som information
om bifynd och de metoder som anvinds fér fosterdiagnostik vid

6kad risk for fosterskada.

En utvirdering frin Statens beredning for utvirdering av medicinsk teknik

Statens beredning for utvirdering av medicinsk teknik (SBU) gav
dr 1998 ut rapporten Rutinmdssig ultraljudsundersokning under
graviditet. Rapporten utmynnade i bl.a. féljande slutsatser.”

e Det finns idag inga vetenskapliga beligg for att rutinmissiga
ultraljudsundersdkningar medfér en biologisk risk fér vare sig
moder eller foster.

e  Det har inte visats, att rutinmissig ultraljudsundersékning under
graviditet leder till minskad perinatal dédlighet eller minskad

sjuklighet bland nyfédda barn.

e Ultraljudsundersokning under graviditet piverkar handliggningen
av graviditeten och planeringen infér férlossningen positivt bland
annat genom att den bittre och tidigare in andra metoder kan
pavisa om det finns fler in ett foster, kan bestimma moderkakans
lige och kan faststilla en siker graviditetslingd. Det senare leder
bland annat till att firre forlossningar sitts iging pd grund av
dverburenhet.

e  Rutinmissig ultraljudsundersdkning under graviditeten leder till
att fler missbildade foster kan upptickas.

e Fosterdiagnostik i samband med rutinmissig ultraljudsunder-
sokning dr 1 Sverige, 1 motsats till forhillandet i nistan alla euro-
peiska linder, inte en uttalad del av syftet med denna undersck-
ning. Det vetenskapliga underlaget talar for att fosterdiagnostik
bér vara en rutinmissigt erbjuden del av screeningsverksamheten.
De etiska, organisatoriska och utbildningsmissiga konsekvenserna i
sammanhanget bor di utredas.

¢ Rutinmissig ultraljudsundersokning ir frivillig men uppfattas idag
av ménga som en obligatorisk del av modravirden. Informationen
till de blivande forildrarna om undersékningens konsekvenser
och om mojligheten att avstd frin undersdkningen bor férbittras
sirskilt nir fosteranatomin kartliggs. /---/

21 SBU-rapporten, s. 15 {.

272



SOU 2004:20 Genetiska undersokningar och genetisk information ...

*Konsensusuttalande” fran Vetenskapsrddet

Vetenskapsrddet har hésten 2001 publicerat ett “konsensus-
uttalande” om fosterdiagnostik. Det innehdller aktuella fakta-
uppgifter kring fosterdiagnostik och redovisar stillningstaganden
som gjorts vid en av Landstingsférbundet, Socialstyrelsen och
Vetenskapsrddet anordnad konsensuskonferens. Det angivna syftet
var att presentera en gemensam syn pd hur fosterdiagnostiken skall
anvindas 1 Sverige. Uttalandet avslutas med ett stillningstagande
till frigan om vilken fosterdiagnostik som generellt bér erbjudas i
Sverige.

Enligt stillningstagandet skall fosterdiagnostik uppfattas som ett
erbjudande, efter det att alla gravida fitt del av 6versiktlig informa-
tion, till de kvinnor/par som énskar undersékning. Fosterdiagnostik
skall dock inte utféras som allmin screening. Undersékningar bér
goras tidigt 1 graviditeten. Vid ett férsta besék pd moédravirds-
centralen skall alla kvinnor/par erbjudas muntlig och skriftlig
information om de undersékningsmetoder som finns. Efter sam-
talet skall tre mojligheter foreligga:

1. Kvinnan/paret avbdjer utredning. Ultraljudsundersékning for
faststillande av graviditetslingd, och om det finns mer in ett
foster, utan att fosteranatomin undersdks, skall likvil erbjudas.
Kvinnan skall ha ritt att i f6rvig ange att hon inte 6nskar viss
information.

2. Kvinnan/paret erbjuds ultraljudsundersékning av normalt slag,
dvs. f6r de under féregiende punkt nimnda indamdlen men
inklusive undersékning av fosteranatomin. Sirskild information
om risken for att fosteravvikelser pitriffas skall ges, varvid
kvinnan/paret har en méjlighet att avstd frén undersokningen.

3. Om 6kad risk for fosterskada foreligger eller om kvinnan/paret
har 6nskem3l om det erbjuds information om avancerad ultra-
ljudsundersckning och invasiv fosterdiagnostik. Informationen
bor ges av likare eller utbildad genetisk vigledare.

Informationsfribet och sekretess

Enligt 2 kap. 1 § regeringsformen ir den enskilde gentemot det all-
minna tillférsikrad informationsfrihet: frihet att inhimta och mot-
taga upplysningar samt att i 6vrigt ta del av andras yttranden.
Friheten ir inte absolut. Den kan begrinsas under férutsittning att
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vissa villkor i grundlagen ir uppfyllda. Bl.a. giller att begrinsningen
skall ske for att tillgodose ett indamil som ir godtagbart 1 ett
demokratiskt samhille och aldrig far gi utéver vad som ir nod-
vindigt med hinsyn till det indam3l som féranleder den. Begrins-
ningen méste ha stdd i lag och férutsitter dirmed beslut 1 riks-
dagen. Grundlagen anger dven de intressen som fir dberopas till
stéd for en begrinsning: rikets sikerhet, folkférsérjningen, allmin
ordning och sikerhet, enskilds anseende, privatlivets helgd samt
forebyggande och beivrande av brott. Dirutéver finns en méjlighet
att beropa sirskilda skal.

Informationsfriheten ger inte upphov till nigon prestations-
skyldighet frdn det allminnas sida och grundar siledes inte i sig
nigon plikt fér hilso- och sjukvérden att limna ut uppgifter. Den
grundliggande tanken bakom informationsfriheten ir emellertid av
betydelse dven nir man &verviger forutsittningarna for den en-
skilde att inhimta information om den egna hilsan, inklusive
medicinska forhdllanden betriffande den egna graviditeten.

Principerna 1 sekretesslagen rérande mojligheten att begrinsa
den enskildes ritt att ta del av allminna handlingar bygger pd ett
motsvarande synsitt. Endast under mycket sirpriglade omstindig-
heter tilldter sekretesslagen att hilso- och sjukvirden undanhiller
den enskilde information om honom eller henne sjilv. Det giller
enligt 7 kap. 3 § sekretesslagen om det med hinsyn till virden eller
behandlingen ir av synnerlig vikt att en uppgift inte limnas ut till
patienten. Undantaget avser sdledes situationer di det frin vérd-
synpunkt bedéms att viss information med hinsyn till patientens
eget bista bor undanhillas.

Den grundlagfista ritten att ta del av allminna handlingar
grundar inte ndgon plikt fér det allminna att limna ut information
som finns 1 annan form in som handlingar. Det skulle dock inte st3
1 god 6verensstimmelse med den princip som ligger till grund fér
regleringen att undanhilla en kvinna information om férhillanden
rorande den egna graviditeten och fostret. Detta skulle inte heller
std 1 6verensstimmelse med den principiella skyldigheten att ge
upplysningar och hjilp till enskilda som &vilar alla myndigheter
enligt 4 § forvaltningslagen (1986:223). Vad som nu har sagts be-
tyder inte att man inom hilso- och sjukvirden ir skyldig att limna
ut all sddan information utan begiran (det skulle ju bl.a. innebira
att en patient som ber om att inte fi veta skulle berévas denna
mojlighet). Detta har den praktiska betydelsen, att en likare kan
vilja att inte upplysa patienten om viss information som
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framkommit vid en undersékning men inte utan alldeles speciella
skil bér undanhilla denna information om den direkt efterfrigas.
Ett typexempel kan gilla uppgift om kén i samband med en
ultraljudsundersékning. Den som ansvarar f6r undersékningen kan
13ta bli att upplysa om detta, men om uppgiften efterfrigas bor den
limnas ut.

9.5.3 Internationella férhallanden och utlindsk ratt

Europarddets ministerkommitté gav 1990 ut riktlinjer for foster-
diagnostik (Recommendation No [90] 13 of the committee of
ministers to member states on prenatal genetic screening, prenatal
genetic diagnosis and associated genetic counselling). I riktlinjerna
sigs att vigledning skall ske fére och efter undersékningen. Under-
sokningar bér enbart utforas 1 syfte att identifiera allvarliga hilso-
risker f6r det ofédda barnet. Vidare krivs ett fritt och informerat
samtycke frin den berérde. Undersékningarna bor enbart utforas
av likare och det laborativa arbetet skall utféras vid ett kvalificerat
och av statlig myndighet godkint laboratorium.

Norges nya biotekniklag (LOV 2004-12-05 nr 100: Lov om
humanmedisinsk bruk av bioteknologi m.m.) har inte tritt i kraft i
de delar som avser fosterdiagnostik. For fosterdiagnostiken giller
sdledes fortfarande den tidigare bioteknologilagen (LOV 1994-08-05
nr 56: Lov om medisinsk bruk av bioteknologi). Fosterdiagnostik
definieras i lagen som undersékning av foster eller gravid kvinna
for att pavisa eller utesluta genetisk sjukdom eller utvecklings-
avvikelse hos fostret, samt ultraljudsundersékning av gravid kvinna.
Institutioner som skall utféra fosterdiagnostik miste ha tillstind
frdn, och skall rapportera till Sosial- og helsedirektoratet. Nya
typer av undersdkningar och nya undersékningsmetoder mdste
ocksd godkinnas. Lagen innehiller vidare bestimmelser om vig-
ledning och information. Lagen reglerar inte pd vilka indikationer
som fosterdiagnostik skall erbjudas den gravida. Det finns emeller-
tid riktlinjer frdn Helsedirektoratet. Enligt dessa kan foster-
diagnostik erbjudas i féljande situationer. Om férildrarna tidigare
fitt barn med kromosomal sjukdom, neuralrérsdefekt, medfodd
imnesomsittningssjukdom eller allvarlig X-bunden recessiv sjuk-
dom, om det foreligger hdg risk fér att kvinnan ir birare av en
allvarlig X-bunden recessiv sjukdom, om férildrarna ir birare av en
kromosomanomali och dirmed har hég risk for att f8 barn med
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allvarlig utvecklingsstorning eller om férildrarna har klart forhéjd
risk for att f8 barn med kromosomal sjukdom p8 grund av kvinnans
dlder. Helsedepartementet kompletterade dessa riktlinjer 2001 i en
skrift dir det framgdr att fosterdiagnostik kan erbjudas om en
ultraljudsundersékning har visat tecken p&8 komosomavvikelse hos
fostret. Det framgdr vidare att 1 speciella fall kan kvinnor eller par
som dr i en svdr livssituation och som anser att de inte kan klara
den extra belastning som ett funktionshindrat barn kan medféra,
kan erbjudas fosterdiagnostik. Den nya bioteknologilagen inne-
haller bestimmelser om fosterdiagnostik. Dessa bestimmelser har
emellertid inte tritt 1 kraft dnnu. I dessa bestimmelser vidgas
definitionen av fosterdiagnostik till att iven avse undersékning av
fetala celler, foster eller en gravid i syfte att f8 information om
fostrets genetiska egenskaper eller for att pavisa eller utesluta
sjukdom eller utvecklingsavvikelse. De allminna ultraljudsunder-
sokningarna skall inte anses som fosterdiagnostik. I den nya lagen
finns vidare en utférligare bestimmelse om information och
samtycke. Anledningen till att de nya bestimmelserna om foster-
diagnostik inte tritt i kraft dr att man forst skall utarbeta nirmare
riktlinjer for ultraljudsundersékningar och fosterdiagnostik.

Ar 1981 utgav Sundhedsstyrelsen i Danmark riktlinjer for
fosterdiagnostik (Meddelelse till leger, jordemedre och sygehuse
om forebyggende undersogelser for kromosomsygdomme m.v. hos
fostre, Med nr 84 af 21/04/1981). Riktlinjerna behandlar indika-
tioner for fosterdiagnostik och organisationen av verksamheten.
Enligt riktlinjerna bér information om méjligheten att f& foster-
diagnostik utférd fér att uppticka kromosomavvikelse ges till
kvinnan i foljande fall. Om kvinnan fyllt 35 &r eller mannen fyllt
50 &r eller om de tidigare har f6tt barn med kromosomal sjukdom.
I f6ljande fall bér kvinnan hinvisas till genetisk vigledning vid ett
genetiskt centrum med hinsyn till eventuell fosterdiagnostik. Om
en kromosomavvikelse konstaterats hos kvinnan eller mannen eller
hos nigon av deras syskonbarn, om det tidigare férekommit tre
eller flera aborter eller om nigon av forildrarna tidigare fitt ett
barn som varit missbildat, férstdndshandikappat eller pd annat sitt
sjukt alternativt varit dédfétt och man inte funnit nigon férklaring
till detta. Vidare bér enligt riktlinjerna alla kvinnor som tidigare har
fott ett barn med medfédd irftlig imnesomsittningssjukdom
erbjudas genetisk vigledning. Nir det giller andra sjukdomar in
kromosomala och dmnesomsittningssjukdomar som kan upptickas
genom fosterdiagnostik (exempelvis neuralrorsdefekter, anencefali
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med flera sjukdomar) giller att kvinnor som tidigare fétt ett barn
med sidan sjukdom eller med flera missbildningar boér erbjudas
vigledning och eventuellt undersékning. Detsamma skall gilla om
sddan sjukdom ir konstaterad hos ndgon av forildrarna, deras
syskon eller syskonbarn.

Ar 2000 tillsatte Sundhedsstyrelsen en arbetsgrupp med uppdrag
att utarbeta en rapport som kunde utgora grund for en revision av
gillande riktlinjer. Arbetsgruppen avlimnade sin rapport i mars 2003
(Fosterdiagnostik og risikovurdering). I rapporten féreslogs en
visentlig forindring av det nuvarande systemet genom att det i
framtiden skall vara den enskilda kvinnans informerade val som
skall vara styrande f6r om fosterdiagnostik skall utféras eller inte.
Nir det giller 35-8rsgrinsen uttalas att det inte finns nigon bio-
logisk grund fér att faststilla en sirskild &ldersgrins och att
lderskriteriet har ett begrinsat virde vid en riskvirdering. Det
foreslds dirfor att dlderskriteriet ersitts med ett blodprov och/eller
ultraljudsundersékning (nackuppklarning) som ir mera sikra
metoder.

Sundhedsstyrelsen har i ett meddelande den 10 oktober 2003
aviserat att nya riktlinjer kommer att ges ut. Av meddelandet
framgdr att Sundhedsstyrelsen férordar att dlderskriteriet ersitts i
enlighet med arbetsgruppens rapport, de gravidas ritt till infor-
mation och sjilvbestimmande betonas.

I Frankrike finns en lag om donation och anvindning av
minniskokroppen, assisterad befruktning och prenatal diagnostik
(lag nr. 96-654) som innehdller detaljerade kriterier f6r foster-
diagnostik. Bland annat uppstills krav p3 genetisk vigledning.”

I Tyskland regleras fosterdiagnostiken genom lagen om skydd
fér embryon frdn dr 1990 (Embryonenschutzgesetz). Riktlinjer har
getts ut av den tyska féreningen fér humangenetik (Deutsche
Gesellschaft fir Humangenetik) och yrkesféreningen fér medi-
cinsk genetik (Berufsverband Medizinische Genetik).”

22 Uppgiften himtad frin norska propositionen Ot.prp. nr. 64 (2002-2003).
3 Se foregdende not.
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9.5.4 Kommitténs dvervaganden och forslag

Kommitténs forslag: 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. Informationen skall innehilla uppgifter om
vilka mojligheter fosterdiagnostiken erbjuder, pd vilka villkor under-
sokningarna ir tillgingliga samt vilka begrinsningar och risker som
ir forknippade med dessa. Det finns visserligen utrymme f6r vissa
justeringar 1 riksdagens riktlinjer, men de beskriver den huvud-
inriktning verksamheten bér ha. Det finns vid en samlad bedém-
ning inte skl att formulera nya allminna riktlinjer.

Den 6kade kunskapen om genernas betydelse gor det emellertid
mojligt att genomféra genetisk fosterdiagnostik i 6kad utstrick-
ning. Kommittén anser att information om mer specifika under-
sokningsindamil i férsta hand skall férmedlas till de riskgrupper
dir det finns sirskilda skil att 6verviga undersékningen 1 friga.

Socialstyrelsen foreslds f8 bemyndigande att meddela foreskrifter
om genetisk fosterdiagnostik.

Kommittén diskuterar en rad etiska frigor av betydelse pd om-
ridet och foresldr att en Iopande diskussion sker inom Statens
medicinsk-etiska rad.

Kommittén anser att Socialstyrelsen bér sirskilt bevaka utveck-
lingen av alternativa metoder f6r att efterséka risken f6r Downs
syndrom.

Kommittén ser foérdelar med en ordning dir informationen an-
gdende fosterdiagnostik struktureras s att den limnas vid tv8 olika
tillfillen och anser att en f6érséksverksamhet med sidan inriktning
ir angeligen.

Allmént

Fosterdiagnostik har bedrivits sedan sextiotalet. Utvecklingen dir-
efter har betecknats som explosiv och fosterdiagnostiken har fitt
en omfattning som ingen hade kunnat férutse (prop. 1994/95:142
s. 8). Man kan dirvid inte bortse frin att det i grunden innebir ett
betydande etiskt dilemma att en verksamhet som ursprungligen
syftade till att underlitta den kommande férlossningen i praktiken
ocksd har kommit att bli ett instrument for att avslja skador och
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missbildningar som kan leda till att den undersékta kvinnan
bestimmer sig f6r abort.

Det ir mot denna bakgrund som man fir se de tidigare strivan-
dena att skilja ut fosterdiagnostik som syftar till att ge underlag for
ett beslut frén kvinnans sida om att eventuellt avbryta graviditeten,
s.k. abortinriktad diagnostik. Kvar blev di den fosterinriktade
diagnostiken. Som Utredningen om det ofédda barnet sig saken
sammanfoll den fosterinriktade diagnostiken med den som utfér-
des med hjilp av ultraljud. Som framgitt av redogérelsen ovan till-
bakavisades sdvil premissen, att ultraljudsundersokningar skulle
vara detsamma som fosterinriktad diagnostik, som sjilva distink-
tionen mellan abort- och fosterinriktad diagnostik.

Lika angeligen som den grundliggande fosterdiagnostiken ir
frdn medicinsk synpunkt, lika stora betinkligheter kan man kinna
infér en utveckling dir tekniken skulle kunna anvindas for att
skilja ut 6nskvirda foster frin icke onskvirda. En tydlig grins
mellan det ena och det andra liter sig emellertid knappast upp-
stillas, vare sig i den medicinska eller den rittsliga verkligheten.
Det gir inte att utféra en full “fosterinriktad” undersékning utan
att samtidigt uppticka sddant som kan aktualisera ett abortbeslut.
Det gir heller inte, enligt kommitténs mening, att rittsligt begrinsa
kvinnans ritt att, om hon s dnskar, f reda pd alla underscknings-
fynd. Det kan slutligen inte heller vara aktuellt att begrinsa den
nuvarande abortritten med hinvisning till att abortbeslutet ir
motiverat av fynd som gjorts i samband med fosterdiagnostik.
Ritten till fri abort fram till och med den 18:e graviditetsveckan
innebir att kvinnan fram till dess kan l3ta utféra abort oavsett
vilket skil hon har f6r sitt beslut och det torde inte finnas nigon
godtagbar grund for att dirvid begrinsa hennes ritt att skaffa den
medicinska information hon anser sig behéva som underlag.

Fosterdiagnostikens omfattning

Den fosterdiagnostiska verksamheten bedrivs 1 férsta hand genom
ultraljudsundersékningar. Det egentliga indamélet med dessa
undersokningar ir att ge vigledning infér den fortsatta graviditeten
och kommande férlossningen (obstetriska indamal).

Metoden som sddan ger dock inte méjlighet att avgrinsa under-
sokningsfynden till den information som efterséks. Den bild som
undersdkningen frambringar ger i varierande grad — delvis beroende
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av kompetens hos den som utfér den — mer eller mindre
automatiskt information dven om fostrets anatomi. Det innebir att
om man anser att ultraljudsundersékning av obstetriska skil ir
angeligen och skall genomféras, s& kommer dven information av
annat slag att kunna komma fram. Denna information kan i sin tur
inte undanhillas den undersoékta kvinnan om hon efterfrigar den.
Det foljer av den rittsliga regleringen och nigon indring av denna
reglering ir enligt kommitténs mening inte 6nskvird.

Fosterdiagnostik i form av ultraljudsundersékning erbjuds i
Sverige sedan linge rutinmissigt och den innefattar numera i all-
minhet ocksd undersékning av fostrets anatomi. Det ir enligt
kommitténs mening olyckligt att dessa bigge underséknings-
indamil inte pd ett tydligare sitt hillits isir. Utvecklingen har
inneburit att dven andra former av undersékningar av fostret
kunnat ses som en del av fosterdiagnostiken som helhet. Alltefter-
som forskningen frambringar mer foérfinade underséknings- och
analysmetoder riskerar dessa att komma att ingd i vad som upp-
fattas som “normal fosterdiagnostik”, varvid verksamheten kommer
allt lingre frin det ursprungliga, obstetriska, syftet. I stillet riskerar
fokus att forflyttas till fostrets hilsa och kanske dven egenskaper.
En sidan utveckling ir enligt kommitténs mening icke 6nskvird.

Mot den bakgrunden kan man stilla frigan om det ir befogat
frdn allmin synpunkt att fosterdiagnostiken bibehéller den
nuvarande omfattningen. Frigan kan i synnerhet stillas om inte
ultraljudsundersékningar i hégre utstrickning in nu skulle kunna
begrinsas till hogriskgrupper. Det ir emellertid enligt kommitténs
mening orealistiskt att begrinsa den fosterdiagnostiska verksam-
heten sidan den etablerats. Den mdojlighet till ultraljudsunder-
sokning av fostrets anatomi som sedan linge erbjuds som ett regel-
missigt inslag i fosterdiagnostiken bor sdledes finnas kvar. Dir-
emot bor regelmissigheten inte utstrickas till andra undersok-
ningsformer. Man bér ta lirdom av den tidigare 1 viss min “auto-
matiska” utvecklingen och mer noga félja férindringar i verksam-
heten. Skillnaden mellan undersékningar for obstetriska dndamal
och undersékningar som gors i andra syften miste om mojligt dn
tydligare klargéras och uppritthillas inom médravirden.

Undersokning av fostervatten utfors for nirvarande framfor alle
pd kvinnor som ir 35 &r eller dldre. Detta bygger pd en observation
som gjordes redan pd 1930-talet och som visar att risken att i barn
med Downs syndrom 6kar med stigande &lder hos den blivande
modern.
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Som framgitt ovan idr emellertid dven andra metoder, som
bygger pd riskmarkérer frin s.k. nackuppklarning och blodprovs-
analyser, under utveckling.

Ett problem med siddana metoder har hittills varit att markdrerna
endast kan anvindas relativt sent under graviditeten, under 15-16
graviditetsveckan. Senare forskning ger emellertid goda férhopp-
ningar om att riskmitningarna skall kunna géras tidigare. En studie
med denna inriktning pdgir 1 Sverige. Kommittén bedémer forsk-
ning 1 detta syfte som angeligen, eftersom dagens urvalskriterium —
ildern — inte ir idealiskt och man inte kan bortse frin missfalls-
risken pd grund av provtagningen som bedéms vara ca 1 procent.
Det férhillandet att metoden med riskmarkorer forutsitter att
undersokningen 1 vissa fall gors 1 tvd steg skapar dock vissa
problem bl.a. frin informationssynpunkt, och det ir enligt kom-
mitténs mening uppenbart att ett inférande av metoden som
standard i Sverige forutsitter forsoksverksamhet. Kommittén kan
inte se att metoden skulle ha nigra avgérande nackdelar frin etisk
synpunkt genom att t.ex. pdverka vir uppfattning om individer med
Downs syndrom. Kommittén ser diremot férdelar med metoden
eftersom den synes innebira att en bittre riskvirdering kan goras.
Kommittén anser dirfér att utvecklingen av denna metod bér
bedrivas vidare och att frigan bér bevakas av Socialstyrelsen.

Information i samband med fosterdiagnostik

Den rutinmissiga fosterdiagnostiken ir och skall vara frivillig. Men
den erbjuds med nédvindighet under sidana former att det finns
risk for att den av den enskilda kvinnan kan uppfattas som nigot
hon méste genomgi. For vissa dr detta inget bekymmer, eftersom
det som erbjuds pd detta sitt motsvarar det man férvintar sig och
onskar. Andra har inte reflekterat nirmare dver saken och kinner
dirmed kanske en viss osikerhet infér det som erbjuds. Ytterligare
andra vill inte genomg3 fosterdiagnostik eller vill inte ha reda p3 allt
en sidan undersékning kan ge besked om. For den kategorin ir det
naturligtvis mycket viktigt att inte pdtvingas nigot odnskat. For
alla gravida kvinnor giller att de kan ha behov av kunskap fér att
bekrifta eller ompréva den instillning de mer allmint haft, infér
den konkreta beslutssituation, som graviditeten innebir.

Autonomi kan inte minst i detta sammanhang uppfattas som ett
abstrakt begrepp, nigot som ir efterstrivansvirt men svirt att
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uppnd praktiskt. Det finns i dag inget enkelt sitt att garantera att
beslut 1 samband med fosterdiagnostik blir autonoma. Beslut ir
alltid en process vid vilken man viger férdelar mot nackdelar och
dir sjilvbestimmande utgoér en viktig forutsittning. Sjukvérden
kan i dessa sammanhang vigleda den gravida kvinnan fram till det
for henne “riktiga” beslutet. Hur man uppnér sjilvstindighet i en
beslutsprocess av den karaktir det ir friga om hir ir ofullstindigt
kint iven om ndgra riskfaktorer kan identifieras. En sddan ir
beroendestillningen som den gravida kvinnan har eller uppfattar sig
ha i férhdllande till den personal som ir involverad i informations-
processen. I dessa avseenden ir ytterligare forskning av virde.

Som kommittén berdrt i avsnitt 5.1 forutsitter autonomin att
den enskilde kan f3 information. For ett sjilvstindigt beslut méste
individen veta vilka alternativ som stdr till buds. Kunskapen om
alternativen bygger dels pa individens erfarenhet men en viktig del
utgdrs av den information som sjukvirden ger om de olika alter-
nativen. Att informera om de olika alternativ som kan erbjudas, ir
en mycket grannlaga uppgift och informationen kan bli ofull-
stindig. Tidsbrist kanske dr den viktigaste orsaken till detta. Andra
begrinsningar kan vara att sjukvirden i f6érsta hand informerar om
behandlingsmetoder som det egna sjukvirdsinrittningen (lands-
tinget) kan erbjuda. Om en metod kan erbjudas av andra landsting
eller innu inte introducerats i svensk sjukvird blir informationen
mindre fullstindig. Patienten blir i de i senare fallen ofta beroende
av att sjilv skaffa information om de olika alternativen.

I grunden skiljer sig emellertid inte samridet mellan sjuk-
vardande personal och den gravida kvinnan infér fosterdiagnostik
frin det samrdd som ir en forutsittning f6r all hilso- och sjukvard.
Vad en kvinna eller ett par énskar och inte énskar i form av foster-
diagnostik torde dock kunna vara féremdl fér mer individuell
variation in 1 den gingse patient-likarrelationen, som normalt sett
inte innefattar stillningstaganden som de inblandade uppfattar som
etiskt komplicerade. Det kan diremot fosterdiagnostiken gora,
dven 1 det enskilda fallet. Det dr dirvid viktigt att hilso- och sjuk-
vdrdens organ och personal forhéller sig s, att kvinnan/paret har —
och upplever sig ha — full frihet att f6lja sin 6vertygelse om hur
hon/de skall agera. Samtidigt kan ett stillningstagande som ytterst
ir etiskt innefatta medicinskt komplicerade delar, som den enskilda
kvinnan/det enskilda paret inte utan sakkunnig vigledning kan till-
godogéra sig och dirmed pd ett meningsfullt sitt ta hinsyn till i sitt
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beslut. Denna balansging dr svir och méste utféras pa bista sitt i
den konkreta situationen.

Det hivdas frin méinga hill att informationen ibland blir s§
komplex att den kan ge ett 6vermiktigt intryck fér mottagarna.
Inom kommittén har framforts uppfattningen att informationen
bér struktureras pd annat sitt, si att den limnas vid tvd olika
tillfillen. Kommittén ser férdelar med en sidan ordning och anser
att en forsdksverksamhet med sddan inriktning ir angeligen. Det ir
visentligt inte bara att informationen ir korrekt utan ocks3 att den
ndr fram till de berérda.

Det kan i detta sammanhang slutligen fértjinas att pipeka att
den gravida kvinnans ritt till autonomi ger en ritt till val mellan
olika alternativ men inte ett sikert svar. Aven i de fall d§ olika
undersokningar har dgt rum utan ndgra varningssignaler, kan hon
aldrig vara garanterad ritten att {4 ett friskt barn. Det ir viktigt att
informationen utformas pd sidant sitt att inget missforstdnd kan
uppkomma p8 den punkten.

Diagnostik av anlag hos foster

Med den metodneutrala innebérd av begreppet genetisk under-
sokning som kommittén férordat i avsnitt 9.2.6 skulle flera inslag i
den nuvarande allmint tillimpade fosterdiagnostiken kunna karak-
teriseras som genetiska undersékningar. Som framhills 1 kom-
mitténs direktiv kommer emellertid kunskapen om genernas
betydelse 1 tilltagande utstrickning att gora det mojligt att redan pd
fosterstadiet identifiera individer som riskerar att drabbas av irft-
liga sjukdomar.

Vi stdr hir infér en utveckling som innebir att de etiska pro-
blemen blir alltmer pitagliga. Aven vid genetiska undersékningar i
allminhet giller visserligen att minniskor kan skadas bide genom
att invaggas i falsk trygghet och genom att oroas i onédan. Men
resultatet av fosterdiagnostiken fir lingt mer dramatiska konse-
kvenser genom att genetiska fosterundersokningar kan ge upphov
till beslut om att avbryta en graviditet. Problem gor sig i synnerhet
gillande i1 friga om sidana undersékningar som syftar till att
efterséka polygent nedirvda sjukdomar men dven i andra fall.

Foljden av en utvidgning av fosterdiagnostiken till olika slags
genetiska undersékningar kan bli att man i praktiken dstadkommer
att foster med vissa sjukdomsanlag inte kommer att fédas. Ett
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praktiskt exempel erbjuder undersékning i syfte att uppticka
cystisk fibros*, dir risken f6r férildrar som redan har ett barn med
sjukdomen bedéms vara ¥4 medan risken fér vem som helst att fa
ett barn med sjukdomen uppskattas till 1/15 000. Det finns i och
for sig forutsittningar for att genomféra sddana undersékningar
rutinmissigt. Om dessa skulle erbjudas pd samma sitt som exem-
pelvis ultraljudsundersékningar, blir resultatet att minga blivande
forildrar utsitts for svira valsituationer, och med stor sannolikhet
skulle de allra flesta graviditeter dir risk fér sjukdomen pavisas
komma att avbrytas. Detsamma giller en rad andra sjukdomar.

Kommittén anser att en utveckling 1 denna riktning vicker
betinkligheter. Den 6kande kunskapen om genernas betydelse bor
naturligtvis tas till vara. Men principen bor vara att information om
mer specifika undersokningsindamal i f6rsta hand skall férmedlas
till de grupper dir det finns sirskilda skil att 6verviga under-
sokningen 1 friga (riskgrupper). Naturligtvis skall sddana under-
sokningar dven 1 6vrigt vara tillgingliga f6r dem som pd grund av
tidigare erfarenhet eller av annat skil sirskilt begir dem.

For familjer med monogen nedirvning kan fosterdiagnostik
erbjudas, men dnnu si linge ir det relativt fi familjer som efter-
frigar fosterdiagnostik. En férutsittning dr nimligen att man méste
veta vad man letar efter eller i praktiken vilken genetisk analys man
skall anvinda sig av. For att fi veta detta behdvs det oftast en
diagnos av en redan sjuk individ i familjen. Det betyder att den
aktuella sjukdomen nistan alltid dr kind i familjen, vilket dven
betyder férdelen att familjen vil kinner till vad sjukdomen innebir.
Genom 6kade kunskaper om genetik kommer individer som ingdr i
familjen eller slikten med en kind irftlig sjukdom att bli storre.
Den 6kade kunskapen kommer dven att 6ka mojligheterna att gora
genetiska tester. Nir nira sliktingar med 6kad risk erbjuds gene-
tisk testning brukar det kallas for kaskadscreening.

F6r dominant nedirvda sjukdomar med tidig debut innebir en
femtioprocentig risk fér sjukdom en ofta stark énskan hos for-
dldrar att f3 gora fosterdiagnostik. Ett sirskilt problem for forild-
rarna vid dominant nedirvning utgér férhillandet att nigon av dem
ir sjuk eller kommer att insjukna 1 den irftliga sjukdomen.

Fér sent debuterande dominant nedirvda sjukdomar sisom t.ex.
Huntington och vissa irftliga tumérformer kan ett sirskilt problem
uppkomma. Kaskadscreening anvinds i dag 1 klinisk praxis for att i

2+ Se om denna sjukdom avsnitt 9.2.4.
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dessa familjer identifiera friska dnnu inte sjuka anlagsbirare. Dessa
utredningar kan ibland omfatta manga sliktingar och dirmed minga
anlagsbirare som kan efterfriga fosterdiagnostik. Fér Huntingtons
sjukdom férekommer fosterdiagnostik i denna situation dven om
det dr i begrinsad omfattning.

For recessivt nedirvda sjukdomar finns de hoga riskerna endast
for kirnfamiljen och riskerna f6r syskon till en sjuk individ att dven
fa ett sjukt barn dr enbart méttligt f6rhojda.

De nu 1 all korthet beskrivna foérutsittningarna vicker flera
fragor, diribland sirskilt foljande. Skall genetisk fosterdiagnostik
erbjudas fér sent debuterande sjukdomar? Skall genetisk foster-
diagnostik erbjudas nir riskerna ir l8ga som for syskon till en
individ med en recessivt nedirvd sjukdom? Skall genetisk foster-
diagnostik erbjudas nir den aktuella sjukdomen gér att behandla?

Man fir hir vara uppmirksam pa risken att, om genetisk diagnostik
utan vidare erbjuds 1 fall av detta slag, utvecklingen kan leda till en
ordning som kommer att piminna om ett slags screening. En sddan
utveckling, som delvis redan férefaller ha dgt rum frimst i USA,
bor enligt kommittén mening motverkas.

A andra sidan kan man hir lika litet som i andra sammanhang
komma ifrn att en allvarlig oro hos patienten — i detta fall den
gravida kvinnan — kan leda till dtgirder frn hilso- och sjukvirdens
sida som inte framstir som i strikt mening medicinskt nédvindiga,
men som i det enskilda fallet indd kan vara motiverade for att
patientens instillning skall kunna motas pd ett adekvat sitt.
Resurserna kan naturligtvis 1 dessa fall vara ett mer eller mindre
avgorande hinder mot att tillmétesgd dnskemdl frin den gravida
kvinnans eller parets sida.

Kommittén begrinsar sig till att ge uttryck f6r uppfattningen att,
om undersokningar i fall av det slag som nyss berérdes, sirskilt
efterfrigas pd grundval av en 6vervigd instillning, det inte finns
nigra avgorande skil att vigra fosterdiagnostik i nigot av dessa fall.
Kommittén vill emellertid framhilla att det hir giller visentliga
etiska problem som behover fortlopande diskuteras i takt med ut-
vecklingen pd forsknings- och behandlingsomradet. Till den frigan
dterkommer kommittén strax.

For tydlighetens skull vill kommittén avslutningsvis understryka
att nigot som under inga forhdllanden kan tilldtas dr undersok-
ningar som syftar till att faststilla férekomsten av anlag for olika
egenskaper.
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Socialstyrelsens allminna rdd och riksdagens riktlinjer

Det nuvarande rittsliget bygger pd de 6verviganden som gjordes i
regeringens proposition Fosterdiagnostik och abort (prop.
1994/95:142). Dessa 6verviganden, de av riksdagen antagna riktlinjer
som de resulterade i, Socialstyrelsens allminna rid 1 imnet samt det
som framkommit i SBU:s utvirdering och Vetenskapsridets kon-
sensusuttalande visar en pdtaglig samsyn kring de grundliggande
frdgorna. Denna samsyn kan sigas innefatta tv8 grundprinciper.

— Alla gravida kvinnor skall erbjudas god information under
individuellt avpassade former om de undersékningsmetoder
som finns och vad dessa innebir for kvinnan och fostret.

— Det dr kvinnan sjilv som, efter information, bestimmer vilka
undersdkningar hon skall genomgd och vad hon skall {3 veta om
resultaten.

Det synes vidare foreligga en samsyn om féljande.

— Alla gravida kvinnor skall erbjudas och ha ritt till ultraljuds-
undersékning i obstetriskt syfte.

— Alla gravida kvinnor skall erbjudas och ha ritt till ultraljuds-
undersdkning av fosteranatomin.

—  Gravida kvinnor som tillhér riskgrupper (6kad risk for att foda
ett skadat barn) skall erhdlla mer ingdende information och
erbjudas ytterligare fosterdiagnostisk undersékning.

—  Verksamheten skall inte bedrivas som screening, eftersom den
da riskerar att inkrikta pd kvinnans sjilvbestimmande.

Det kan diskuteras om riksdagens riktlinjer frin dr 1995 till alla
delar fingar innehéllet i de principer som bor rida. Det ir sdledes
nigot oklart hur begreppen fosterdiagnostik och ultraljudsunder-
sokning skall f6rstds 1 sammanhanget. Det ir vidare enligt kom-
mitténs mening inte limpligt att binda beskrivningen av risk-
grupper till kvinnor éver 35 4r etc. Det ir tillrickligt att ange att
kvinnor med en i ett eller annat medicinskt hinseende konstaterad
forhojd risk skall erbjudas ytterligare information och under-
sokning. Med hinsyn till att dessa betinkligheter inte berér
riktlinjernas visentliga innehdll, att de inte ir att betrakta som
lagtext och till att de 1 Socialstyrelsens allminna rad tolkats nigot
mer allmint in som skulle f6lja av en bokstavstolkning, finns det
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enligt kommitténs mening vid en samlad bedémning inte skal att
foresld ndgon ny formulering av dessa riktlinjer.

Efter det att riksdagens riktlinjer kom till, har emellertid mojlig-
heten att genomféra genetisk fosterdiagnostik ckat hégst visent-
ligt. Det ir enligt kommitténs mening visentligt att erbjudanden
om sddana undersékningar sker med den restriktivitet som har for-
ordats 1 det foregdende. Kommittén har tidigare férordat att Social-
styrelsen erhdller ett allmint bemyndigande att meddela bindande
foreskrifter 1 friga om genetiska undersdkningar. Kommittén
finner det angeliget att Socialstyrelsen dven meddelar foreskrifter i
frdga om genetisk fosterdiagnostik. Socialstyrelsens allminna rid
om fosterdiagnostik speglar 1 och for sig kommitténs uppfattning
om vad som bér gilla. Men kommittén ser det som angeliget att
det pd just detta omrdde meddelas regler som till skillnad frdn de
allminna rdden ir bindande. Socialstyrelsen ges dirmed iven en
mojlighet att meddela regler som motverkar en frin allmin
synpunkt betinklig utvidgning av fosterdiagnostiken. Vid sidan av
dessa foreskrifter bor fortfarande Socialstyrelsens allminna rid
yjdna till ledning nir det giller fosterdiagnostik i allminhet.

Kommittén vill understryka att det vid sidan av den rittsliga
regleringen finns en rad etiska frigor som behéver bli féremadl for
en fortlopande diskussion under beaktande av utvecklingen pi
forsknings- och behandlingsomridet. I det féregiende har nimnts
sporsmédlen om genetisk fosterdiagnostik skall erbjudas fér sent
debuterande sjukdomar, vid l3ga eller méttligt f6rhojda risker och
nir den aktuella sjukdomen gir att behandla. Andra exempel pd
sddana frigor dr sporsmilet om mojligheten att avboja foster-
diagnostik ir ett tillrickligt starkt skydd for att férhindra missbruk
av genetisk kunskap 1 framtiden och om autonomin pd omridet p3
sikt bér ha vissa grinser. Kommer det att g& slentrian 1 besluten att
vilja gora fosterdiagnostik och kan man 1 si fall férhindra detta
genom en mer invasiv diagnostik? I sitt samrdd med Statens
medicinsk-etiska rdd har kommittén fitt besked om att rddet avser
att sirskilt bevaka fosterdiagnostiken inom ramen fér sitt
fortldpande arbete. Kommittén vill understryka vikten av att dmnet
pd detta och andra sitt blir féremal for fortsatt belysning och en
bred, allmin diskussion.
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9.6 Preimplantatorisk genetisk diagnostik
9.6.1 Bakgrund

Provrorsbefruktning, eller IVF-metoden, har utvecklats for att
bota ofrivillig barnléshet. Den innebir att 4gg himtas frin kvinnans
dggstockar och bringas i kontakt med mannens spermier 1 en
niringslésning. Nir den befruktade dggcellen delat sig ndgra ginger
placeras (implanteras) den i kvinnans livmoder. Det fé6rekommer
dven att dgget befruktas med s.k. mikroinjektion (ICSI?). Arligen
genomférs ungefir 7 000 IVF-behandlingar i1 Sverige, vilket resul-
terar 1 ca 2000 fédda barn (tvd procent av det totala antalet
fodslar).

IVE-behandling har ofta lett till tvillingfédslar. Ar 1998 var ca
40 procent av de barn som féddes efter sidan behandling tvillingar.
Det berodde pd att man, f6r att hoja sannolikheten for ett lyckat
resultat, 1 allminhet implanterade flera befruktade igg. Detta med-
forde i sin tur komplikationer som var férenade just med fler-
barnsbord, dvs. ett kat antal for tidigt f6dda barn med 18g fodelse-
vikt och dirmed sammanhingande 6kad sjuk- och dodlighet i an-
slutning till férlossningen. Socialstyrelsen gick under nimnda &r ut
med en rekommendation om att endast ett igg normalt borde ter-
foras vid IVF eftersom fordelarna med detta, nir riskerna for
barnet vigdes in, dvervigde.

I propositionen Behandling av ofrivillig barnléshet (prop.
2001/02:89 s. 26 ff) foreslog regeringen att behandling med be-
fruktning utanfér kroppen idven fortsittningsvis skulle vara en
tilliten behandlingsmetod vid ofrivillig barnléshet. Med hinsyn till
riskerna vid tvillingfédsel borde dock endast ett befruktat igg, i
undantagsfall tvd, fi foras in i kvinnans livmoder efter befrukt-
ningen. Regeringen tillade att verksamheten med befruktning
utanfér kroppen borde féljas upp kontinuerligt. Propositionen som
iven behandlade en rad andra frigor antogs av riksdagen under
april manad 2002 (bet. 2001/02:SOU16, rskr. 2001/02:227).

I december samma ir meddelade Socialstyrelsen foreskrifter och
allminna r8d om assisterad befruktning (SOSFS 2002:13). Dir
finns bla. bestimmelser om det antal igg som fir féras in i en
kvinna. Huvudregeln ir att endast ett dgg fir dterféras. Om risken
for tvillinggraviditet, med beaktande av vetenskap och beprovad
erfarenhet, bedéms som liten, kan dock tvd igg dterféras. Paret bor

 Intracytoplasmatisk spermieinjektion.
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1 sddana fall 4 information om de risker som en tvillinggraviditet kan
medféra och erbjudas samtal med en barnlikare. Antalet tvilling-
fodslar efter IVF-behandling torde ha minskat de senaste ren.

Det bor uppmirksammas att det finns studier’ som ger stéd for
att dven singelgraviditeter ir behiftade med 6kad risk fér neuro-
logiska handikapp och neurologiska missbildningar hos barn som
blivit till med IVF-behandling. En sammanstillning som presen-
terades sommaren 2003 pekade i motsatt riktning. Den visade dock
att andelen missbildningar i urinvigar och kénsorgan ir stérre 1 den
grupp av barn som tillkommit genom ICSI.”

I syfte att nd s§ hog botgdrande effekt som mojligt, dvs. opti-
mera chanserna fér att behandlingen lyckas och leder till en gravidi-
tet samt vidare till att ett barn foéds, séker man under IVE-
behandlingen efter de dgg som man tror har de bista férutsitt-
ningarna fér att bidra till ett sddant resultat.

Nir det giller klinisk verksamhet har man in si linge huvud-
sakligen varit hinvisad till att vilja dgg utifrdn en bedémning av den
yttre formen, en metod som brukar benimnas morfologisk. Tek-
niken tilldter dock att en befruktad dggcell gors till f6remal f6r mer
ingdende undersdkning. Det kan ske nir den genomgitt nigra
delningar. En eller tvd celler kan d& tas ut och analyseras genetiskt.
P4 det sittet kan information om det befruktade dggets genetiska
egenskaper erhdllas. Detta kallas preimplantatorisk — genetisk
diagnostik (PGD).

Alla genetiska test som kan goras pd ett foster kan i princip
ocksd goras pd ett befruktat igg. PGD kan bla. anvindas for
diagnos av monogent nedirvda sjukdomar, kromosomavvikelser,
kénsbestimning och HLA-typning. Fér nirvarande ir det mojligt
att diagnostisera dver 100 it vara sillsynta tillstdnd och det blir fler
for varje mdnad som gir. Man uppskattar att ca 700-1000 barn har
fotts efter PGD 1 virlden, av dem ir 17 fédda efter behandling i
Sverige. Hittills har man inte sett ndgon ¢kad risk i samband med
sjilva PGD-tekniken.

% Socialstyrelsens rapporter Férlossningar och barn fédda efter provrérsbefruktningar
1982-1995 (SoS-rapport 1987:7) och Neurologiska funktionshinder hos barn fédda efter
provrorsbefruktning 1982-1995 (SoS-rapport 2000:4) samt Barn fédda i Sverige efter
provrorsbefrukening 1982-1997 (EpC-rapport 2000:1). A. Ericson och B. Killén; Congenital
malformations in infants born after IVF: a population-based study, Human Reproduktion,
Vol. 16, No 3, 504-509 (mars 2001). B. Strémberg, G. Dahlqvist m.fl.; Neurological sequelae
in children born after in-vitro fertilisation: a population-based study, The Lancet, 359:
461-65 (juli 2002).

¥ ESHRE, 2003.
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9.6.2 Allmant om PGD

PGD kan férekomma i flera syften. Ett ir PGD for diagnos av
allvarliga drftliga sjukdomar. Undersékningen syftar d3 till att und-
vika att ett visst sjukdomsanlag — som pd grund av vad man vet om
forildrarnas arvsanlag kan finnas i det befruktade dgget — fors
vidare till nista generation. Endast sddana befruktade igg som inte
har anlaget implanteras. Detta dr det som hittills vanligen associe-
rats med PGD. I Sverige har metoden tllimpats restriktivt. Som
skall belysas nirmare i det foljande har restriktiviteten motiverats
av att man inte ansett sig kunna utesluta medicinska risker och av
att metoden pi sikt skulle kunna anvindas i eugeniskt® syfte.

Preimplantatorisk genetisk screening”” (PGS) ir en ny PGD-
tillimpning. Metoden kan anvindas for att diagnostisera kromo-
somavvikelser 1 befruktade dgg innan dessa implanteras i livmodern.
Den har lanserats i syfte att 6ka mojligheterna till framgdng vid
IVF-behandling 1 de fall dir chansen till graviditet dr kraftigt
minskad, t.ex. pd grund av hoég &lder hos kvinnan eller tidigare
upprepade missfall. Kromosomavvikelser anses nimligen vara en
huvudorsak till att ett befruktat dgg inte ir livsdugligt. Man under-
soker om kromosomantalet avviker med en eller flera hela kromo-
somer frin det normala (46).”° Aven férindringar bestiende av
skadade eller omkastade delar av kromosomer kan upptickas.
Metoden anvinds sdledes i syfte att vilja ut de befruktade igg som
ir aktuella att implantera och som genetiskt sett ger den hégsta
chansen till graviditet. Metoden kompletterar di det morfologiska
urvalet. Ett ytterligare syfte kan vara att undvika tillkomsten av
barn med kromosomavvikelser. Metoden har hittills inte tillimpats
kliniskt i Sverige, men férsoksverksamhet ir planerad.

D3 ett barn lider av en svir sjukdom som skulle kunna botas
genom transplantation frin nigon med likartad genuppsittning ir
en mojlig behandlingsvig att forildrarna med anvindande av IVF
och PGD férsoker fa ett nytt barn som har den genetiska upp-
sittning som krivs. Syftet med PGD ir d3 att barnet skall erhilla

% Eugenik ir liran om mojligheterna att férbittra minniskors irftliga egenskaper genom
biologisk foridling, Nationalencyklopedin, band 14.

# Metoden kallas preimplantatorisk genetisk screening eftersom den innebir att alla
befruktade dgg understks med PGD.

® De vanligaste kinda kromosomavvikelserna ir trisomierna 13, 16, 18, 21, 22, Turners
syndrom (45X), 47XXX, 47XXY, 47XYY och triploidi. Vissa kromosomavvikelser leder
alltid till missfall, andra inte. Avvikelser pi kromosomerna 16 och 22 leder till missfall en bit
in i graviditeten. Bland levande f6dda barn ir foljande kromosomavvikelser de vanligaste:
trisomi 21 (1-2/1 000), trisomi 18 (1/8 000) och trisomi 13 (1/10 000).
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en limplig genuppsittning som gor att det kan vara donator &t ett
svart sjukt syskon, s.k. PGD for syskon till svirt sjuka barn. Genom
denna PGD-tillimpning, som brukar benimnas PGD/HLA", gors
en HLA-typning av de befruktade dggen. Man viljer ut ett igg med
limplig genuppsittning och implanterar detta.

Ett flertal allvarliga amnesomsittnings- immunbrist- och blod-
sjukdomar kan botas genom transplantation av benmirg eller
navelstringsblod. Thalassemi, sickelcellanemi, fanconi anemi och
leukemi dr exempel pa sjukdomar som kan komma ifriga f6r denna
typ av behandling. Det ir dock enbart 25 procents sannolikhet att
ett helsyskon skall vara HLA-identisk och dirmed automatiskt
HLA-kompatibel, som den tekniska termen lyder fér en limplig
genuppsittning for transplantation. Om det finns anlag for allvarlig
irftlig sjukdom minskar chanserna vytterligare att hitta det
befruktade dgg som man onskar, eftersom det di skall vara bade
friskt och HLA-matchat. Dirtill kommer att endast ca 30 procent
av IVF-behandlingarna (f6r kvinnor under 35 &r) leder till ett fott
barn. Om det fods ett barn som kan vara donator lterstdr vidare
det osikerhetsmoment som sjilva transplantationen innefattar. Det
bor tilliggas att en annan méjlighet att finna en limplig donator kan
vara via det svenska Tobias Registret’ eller internationella HLA-
register. Cirka nio miljoner frivilliga donatorer finns registrerade
och HLA-typade i dessa register.

PGD kan sjilvfallet dven anvindas for genetiska undersékningar
av annat slag, t.ex. konsbestimning. Nir det giller PGS bor noteras
att metoden som regel innebir att man analyserar kénskromo-
somerna. En av de vanligaste kromosomavvikelserna med mycket
hég missfallsfrekvens dr Turners syndrom. Trots att syftet inte ir
kénsbestimning, utan faststillande av ett eventuellt avvikande antal
kromosomer, fir man veta kén genom denna analys.

De diagnostiska metoder som silunda férekommer i samband
med IVF-behandling (och ICSI) har det gemensamt att de alla
innefattar en genetisk undersékning. De innefattar samtliga dess-
utom ett urval av de befruktade igg som ir aktuella f6r implan-
tering. Det finns samtidigt skillnader mellan de indamil som fér-
anleder dtgirderna. Vid PGD f{ér diagnos av allvarliga idrftliga sjuk-
domar ir det friga om ett "negativt” urval, dir man vill sortera bort
igg med vissa sjukdomsanlag. Vid PGS ir det primira syftet att

S HLA str for Human Leukocyte Antigen.
T Tobias Registret har ca 40 000 personer anmilt sig som potentiella donatorer (se dven
www.tobiasregistret.stockholmcare.se).
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maximera chansen till graviditet. Det innefattar ett "negativt” urval
genom att man viljer bort befruktade dgg med stor sannolikhet for
missfall. Det samma giller om man sorterar bort befruktade dgg i
syfte att undvika barn med kromosomavvikelser. PGD/HLA
skiljer sig diremot frin nyss nimnda metoder genom att det goérs
ett “positivt” urval; ett befruktat dgg viljs ut pd grund av att det
uppfyller vissa kriterier.

Frigan ir om likheterna mellan dessa indamal skall féranleda att
de principiellt bér bedémas frin samma etiska utgingspunkt eller
om olikheterna bor leda till att de kan bedémas pd skilda sitt.
Dirvid miste dven beaktas om det foreligger sidana olikheter att
det faktiskt gdr att avgrinsa de férekommande metoderna och
indamaélen frin varandra.

9.6.3  Fragornas tidigare behandling och gillande ratt
Betinkande av Utredningen om det ofodda barnet

Utredningen om det ofédda barnet berérde frigan om PGD i
betinkandet Den gravida kvinnan och fostret — tvd individer (SOU
1989:51). Utredningen fann att det foreldg osikerhet om PGD
kunde piverka det blivande barnets utveckling. S linge en sidan
osikerhet féreldg borde denna typ av diagnostik dirfér over-
huvudtaget inte férekomma. I 6vrigt ansdg utredningen att det var
for tidigt att uttala sig om i vad mén PGD skulle {8 anvindas. Som
skil till tveksamheten framhélls sirskilt risken for att tekniken
skulle anvindas fér selektion av minniskor. Det hade vid denna
tidpunkt (1989) inte, sdvitt utredningen kinde till, férekommit att
tekniken anvints pd minniskor, men f6rsék hade visat att metoden
sannolikt var anvindbar.

Regeringens  proposition om  fosterdiagnostik och abort samt
Riksdagens riktlinjer

PGD behandlades i regeringens proposition om fosterdiagnostik
och abort (prop. 1994/95:142). Regeringen hade en restriktiv syn
pd PGD och féreslog att riksdagen skulle anta vissa riktlinjer. Vid
riksdagsbehandlingen framkom en dn mer skeptisk instillning till
metoden. Socialutskottet (1994/95:S0U18 s. 13) angav foljande, av
riksdagen sedermera antagna, riktlinjer.
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(P)reimplantatorisk diagnostik méste anvindas med stor restriktivitet
och endast fér par med anlag f6r nigon svir genetisk betingad sjuk-
dom eller kromosomavvikelse. Diagnostiken skall inriktas mot all-
varliga, progressiva, irftliga sjukdomar som leder till tidig déd och dir
ingen bot eller behandling finns. Kénsbestimning skall endast 8 goras
om det dr medicinskt motiverat.

Det var inte aktuellt att anvinda PGD 1 syfte att dka graviditets-
chanserna vid ofrivillig barnléshet (PGS) nir riktlinjerna antogs av
riksdagen. HLA-typning genom PGD/HLA var inte heller féremail
for riksdagens diskussion. Riktlinjerna tar silunda enbart sikte pd
PGD som alternativ till fosterdiagnostik.

Socialstyrelsens yttrande

Socialstyrelsen har inte utfirdat nigra allminna rid betriffande
PGD. I praktiken torde nyss angivna riktlinjer ha {6ljts 1 medicinsk
praxis.

I anledning av riksdagens beslut om riktlinjerna gav regeringen i
november 1995 Socialstyrelsen i uppdrag att félja utvecklingen av
PGD. Socialstyrelsen avgav vdren 1996 ett kortfattat svar. Det
framgick att PGD utférts vid Sahlgrenska sjukhuset men inte 1 dvrigt 1
Sverige. Tv3 patientpar hade si lingt, utan konstaterad graviditet,
behandlats. Ytterligare tio férsék planerades under ar 1996. Dirutéver
bedrevs vissa férsok med metodutveckling 1 Stockholm. Det fanns ett
stort antal férildrar” som av medicinska skil var intresserade av
PGD-behandling. I anslutning hirtill anférde Socialstyrelsen:

De experter som har framfért synpunkter till Socialstyrelsen fram-
hiller att det foreligger en svir pedagogisk situation nir man rutin-
missigt erbjuder fosterdiagnostik for vissa sjukdomar, men dir dessa
tillstdnd enligt propositionen (dvs. riktlinjerna, kommitténs anmirk-
ning) inte fir vara téremdl for preimplantatorisk diagnostik. Hur for-
klarar man f6r en kvinna som fitt barn med cystisk fibros att man
madste gora abortinriktad fosterdiagnostik eftersom sjukdomen inte ir
s allvarlig att den kvalificerar f6r preimplantatorisk analys? Det finns
otaliga exempel pd liknande situationer, dir abortinriktad foster-
diagnostik varit rutin i ménga ar 1 virt land och dir sjukdomen enligt
propositionen inte kan anses vara en allvarlig progressiv irftlig sjuk-
dom som leder till tidig déd och dir ingen bot eller behandling finns.
Den senare definitionen omfattar endast ett litet antal sjukdomar och
ticker tex inte in de vanligaste svira kromosomrubbningarna som har
varit féremal f6r fosterdiagnostik i Sverige rutinmissigt i dver 25 r.
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Forslag fran Etiska samrddsgruppen for PGD

En fristiende etisk samridsgrupp (Etiska samrddsgruppen for
preimplantatorisk genetisk diagnostik, ESPGD) har utarbetat ett
forslag till etiska riktlinjer f6r PGD.” Gruppen bildades fér att
overviga de problem som kliniskt verksamma likare och andra
upplevde att den ridande situationen kring PGD skapade. Del-
tagarna 1 gruppen har pd eget initiativ ingdende samritt kring de
etiska forutsittningarna for att utféra PGD i ljuset av bla. de av
riksdagen antagna riktlinjerna. Gruppens overviganden utgdr i
princip frin den problembeskrivning som Socialstyrelsen redo-
visade 1 det nyss citerade stycket i sitt svar till regeringen &r 1996.
Efter att ha redovisat en faktabakgrund drog gruppen féljande
slutsatser.

—  Det kan vara etiskt acceptabelt att erbjuda PGD.

—  Det kan vara etiskt vilmotiverat av ett par att vilja PGD.

—  Frigan om ett erbjudande av PGD ir etiskt acceptabelt miste
besvaras utifrdn en helhetsbedémning i det enskilda fallet.

—  Enskilda diagnoser, sjukdomskarakteristika eller andra isole-
rade faktorer kan aldrig 1 sig sjilva utgora tillrickliga skl for
att det ir etiskt acceptabelt att erbjuda PGD.

Slutsatserna utmynnade 1 ett forslag till konkreta riktlinjer, avsedda
att utgora ett stod for de behandlande likare, som fattar beslut om
PGD och ansvarar for den vird som dirvid erbjuds. I riktlinjerna
anger samridsgruppen dels de férutsittningar som maéste foreligga
for att tillimpningen av PGD skall vara acceptabel (*nédvindiga
forutsittningar”), dels ett antal faktorer som alltid bér beaktas i
sammanhanget (“relevanta faktorer vid behovsbedémning”).
Nodvindiga férutsittningar.

—  Paret bir pd en specifik monogen eller kromosomal irftlighets-
mekanism som ger hég risk att fi barn med en genetisk
sjukdom eller skada som gir att diagnostisera med PGD.

—  Provrorsbefruktning ir tillrickligt sikert for det aktuella paret.

—  Paret har erhillit utférlig muntlig och skriftlig information om
den aktuella sjukdomens natur (prognos, behandlingsméjlig-
heter, etc.), irftlighetsriskens storlek, hur PGD gér till samt de
fordelar och nackdelar som finns med PGD jimfért med
alternativa handlingsvigar.

33 Blennow, E., Munthe, C., Wahlstrém, J. m.fl. 2002.
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—  DParet fortsitter att efterfriga PGD pd ett vil dvervigt sitt.
— Vid graviditet erbjuds kontroll med hjilp av konventionell
fosterdiagnostik.

Relevanta faktorer vid behovsbedémning.

—  Parets allminna motiv {6r att efterfriga PGD.

— DParets instillning till alternativen.

—  Darets livssituation, erfarenheter och allminpsykologiska tillstind.

—  Graden av frivillighet i parets 6nskan om PGD i férhillande till
social omgivning och samhillsfaktorer.

- Sjukdomens allvarlighetsgrad.

— Arvsriskens storlek.

— Diagnostikens sikerhet.

Enligt samrddsgruppen skiljer sig dess forslag frin riksdagens rikt-
linjer pd tvd sitt. Dels dr grinsdragningen inte absolut, dvs. tillimp-
ningen skulle kunna bli mer flexibel. Dels skulle féreslagna rikt-
linjer innebira en mer restriktiv tillimpning till {6ljd av kravet pd
att metoden endast skall tillimpas vid starkt idrftliga sjukdomar.
Gruppens bedémning var att man dirmed skulle uppnd “minst
samma grad av begrinsning av verksamheten”, som med riksdagens
riktlinjer, ’men med stérre tydlighet och lyhérdhet for enskilda
pars behov och speciella situation”. Gruppen uppskattade att hogst
50 par per &r skulle komma att efterfriga PGD om foreslagna rikt-
linjer genomférdes.

9.6.4 Internationella forhallanden och utldndsk ritt**

I Norge regleras preimplantatorisk diagnostik 1 lov om human-
medisinsk bruk av bioteknologi (LOV 2003-12-05 nr 100). Lagen
foreskriver att ett befruktat igg endast kan undersokas genetiskt i
speciella fall vid allvarlig sjukdom som saknar behandlingsméjlig-
heter (§ 2-14).

I Danmark regleras PGD i lov om kunstig befrugtning i for-
bindelse med loegelig behandling, diagnostik og forskning m.v.
(LOV nr 460 af 10/06/1997). Enligt lagen fir genetisk under-
sokning av ett befruktat dgg endast utforas i de fall d3 det foreligger
en kind och visentligt 6kad risk fér att barnet skall 3 en allvarlig

** Framstillningen bygger till viss del p& uppgifter till kommittén frin Statens medicinsk-
etiska rad.
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sjukdom. Sunhedsstyrelsen har i en vigledning (Vejledning af
30. september 1997) gett exempel pd sjukdomar som det kan vara
aktuellt att testa for. Bland exemplen kan nimnas cystisk fibros,
Huntington, Hemofili A, B och Multipel Endocrin Neoplasi. Det
ir dessutom tilldtet att utféra genetiska undersékningar i samband
med provrorsbefruktning som gors pd grund av ofruktsamhet, om
en sidan undersékning kan pdvisa eller utesluta en visentlig kromo-
somabnormitet. Sundhedsstyrelsen ger som exempel Trisomi-21,
Trisomi-18, Trisomi-13 och Klinefelter. Det danska etiska ridet ir 1
ett nyligen avgivet yttrande splittrat 1 friga om PGD/HLA. Nio av
de sjutton medlemmarna anser att PGD/HLA inte ir etiskt god-
tagbart. De 6vriga dtta medlemmarna, anser att det kan vara etiskt
godtagbart att erbjuda PGD/HLA i situationer d3 det redan
foreligger indikation f6r PGD (dvs. att det finns anlag f6r allvarlig
arftlig sjukdom.) Sju av dessa dtta anser ocksd att det kan vara
etiskt godtagbart att tillita metoden for forildrapar med ett sjukt
barn utan indikation pi allvarlig irftlig sjukdom.”

I Storbritannien ir PGD tilliten for att diagnostisera allvarlig
genetisk sjukdom. Det har ocksd klarlagts att om férutsittningar
for PGD ir uppfyllda sd ir dven HLA-typning tilliten for att vilja
ut ett befruktat dgg som i férlingningen kan fungera som donator
av benmirg (frin navelstringen) till ett sjukt syskon.

PGD ir 1 viss utstrickning tilldten dven i Frankrike och Spanien.
Regleringen ir dock olika utformad och varierar avseende restrik-
tivitet och formerna fér tillsyn. PGD ir foérbjuden i Irland,
Schweiz, Tyskland och Osterrike. I frinvaro av specifik reglering ir
PGD tilliten 1 Belgien, Finland, Grekland, Italien och Neder-
linderna.

I USA saknas sirskild reglering av PGD. Det finns privata repro-
duktionskliniker som uppmanar presumtiva kunder att héra av sig
med eventuella dnskemdl, om dessa inte gir att finna bland de
mojligheter som presenteras. Det ir dock tinkbart att en rittslig
reglering av PGD kan komma till stdnd 1 USA, i syfte att undvika
“designer babies”.

European Society of Human Reproduction and Embryology
(ESHRE) har sammanfattat de europeiska erfarenheterna av PGD
frdn &r 1999-2001. Enligt den senaste drsrapporten (2001) utgjorde
nira hilften av PGD-behandlingarna screening fér kromosom-
avvikelse (PGS). Av de rapporterade PGD-fallen ar 2001 avsig

% Det Etiske Rad, (2003) oktober 2, Vedrorende kunstig befruktning 3 del, Mikro-
insemination og preimplantatorisk diagnostik.
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10 procent kénsbestimning av sociala och psykologiska skil, dvs.
utan medicinsk indikation. Ar 2002 yttrade ESHRE Ethics Task
Force sig angiende PGD, och tog kort upp dven PGS. Syftet med
PGS beskrivs vara att 6ka den reproduktiva effektiviteten vid IVF.
Det pédpekas att denna teknik dnnu inte utdvats 1 storre skala,
varfor det krivs ytterligare kunskap innan tekniken bér komma till
mer omfattande anvindning. I yttrandet anfé6r ESHRE vidare att
PGD/HLA ir moraliskt acceptabelt i de fall dir forildrar vill for-
sikra sig om att deras barn kommer att vara limplig som donator
till ett redan sjukt barn.

I en rapport frin &r 2002 om assisterad befruktning, rekommen-
derar en expertgrupp inom WHO ytterligare klinisk forskning
rorande mojligheterna att genom PGD uppticka kromosom-
avvikelser.

9.6.5  Statens medicinsk-etiska rads yttrande i fragan
Bakgrund

Statens medicinsk-etiska rdd har nyligen avgett ett yttrande till
regeringen rorande PGD. Yttrandet omfattar PGD for diagnos av
allvarliga drftliga sjukdomar, preimplantatorisk genetisk diagnostik
(PGS) och PGD {6r syskon till svirt sjuka barn (PGD/HLA).

I yttrandet limnar ridet en redogérelse f6r de medicinsk-etiska
frigestillningar som uppkommer 1 samband med PGD och dess
olika tillimpningar samt redovisar sina stillningstaganden i frigan.*
I det f6ljande dterges huvudpunkterna i ridets 6verviganden och
slutsatser.

PGD for diagnos av allvarliga drftliga sjukdomar

Enligt ridet aktualiserar PGD konflikten mellan & ena sidan
intresset for forildrar att {3 friska barn och & andra sidan kravet pa
respekt f6r minniskovirdet, en oro fér de mojliga samhilleliga
konsekvenser anvindningen av PGD-tekniken pd sikt kan skapa
samt en osikerhet rorande mojliga medicinska risker for det
blivande barnet.

% Avvikande meningar redovisas i en reservation och tv3 sirskilda yttranden.
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Ridet konstaterar att PGD numera anvinds kliniskt inom de ramar
riksdagens riktlinjer anger och att anvindningen principiellt sett ir
etiskt acceptabel nir det finns tillrickligt starka behov frin férildrar-
nas sida. Enligt ridet finns det dessutom fordelar med PGD jimfort
med traditionell fosterdiagnostik. PGD kan bespara paret/kvinnan
lidande, eftersom de slipper en eventuell framtida selektiv abort. En
annan fordel dr att par med allvarlig genetisk sjukdom kan ingd gravi-
ditet med reducerad risk och oro. PGD har vidare tydliga abort-etiska
fordelar framfor traditionell fosterdiagnostik under forutsittning att
fostret tillmits ett hogre skyddsvirde in ett befruktat dgg.

Rédet anser att det starkaste argumentet mot PGD ytterst har sin
grund i att metoden ir s3 effektiv att den kan drivas for l8ngt. Efter-
som man viljer befruktade igg fore implantering, kan icke énskvirda
egenskaper och sjukdomar viljas bort med storre precision in
genom traditionell fosterdiagnostik — dels for att flera dgg i taget
finns tillgingliga, dels for att det kan vara littare att acceptera PGD
in fosterdiagnostik f6ljd av abort. Enligt ridet kan det vid allvarlig
irftlig sjukdom finnas risk fér att PGD anvinds i eugeniska syften,
till skillnad frin vid fosterdiagnostik och eventuell abort, eftersom
PGD kan uppfattas som ett mindre allvarligt ingrepp.

I takt med att PGD-tekniken utvecklas kommer den sannolikt
att finnas tillginglig 1 allt strre utstrickning och kan mycket vil
komma att ingd som rutinmetod i samband med IVF. PGD-
metodens selektiva drag i férening med kommersialiseringen av
reproduktion kan enligt ridet anféras som skil for en strike
reglering av teknikens tillimpning.

Ridet instimmer i stort sett i ESPGD-gruppens allminna
slutsatser rorande PGD (jfr avsnitt 9.6.3) men tilligger att tekniken
dock bér vara reserverad for diagnostik av allvarliga irftliga
genetiska sjukdomar. Det fortsitter:

Ridet anser mot den angivna bakgrunden att kravet i Riksdagens
riktlinjer att endast sjukdomar som leder till tidig d6d och dir ingen
bot eller behandling finns bor férindras och fértydligas. Sammantaget
bér foljande allminna férutsittningar gilla.

e PGD boér {3 anvindas {or par
° som bir pd en specifik, allvarlig monogen eller kromsomal
irftlighetssjukdom,
som innebir hog risk att f4 barn med en genetisk sjukdom
eller skada.
e PGD skall endast {3 inriktas pd att barnet inte skall drva anlag for
sjukdomen eller skadan i friga.
e DPGD skall inte {8 anvindas {6r val av egenskap.

o
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Vad giller de tillstind som boér kunna motivera PGD ir det siledes
ridets uppfattning att metoden i férhdllande till nuvarande riktlinjer
dven bor kunna komma ifriga betriffande tillstind som inte med
nddvindighet leder till tidig dod, liksom betriffande svéra tillstind dir
viss behandling finns att tillgd, men dir denna endast erbjuder
begrinsad lindring.

Behandling med PGD forutsitter att det aktuella paret ir vil
infoérstdtt med den aktuella sjukdomen/skadan, risken for att denna
irvs, de mojligheter till behandling och annat st6d som finns for ett
barn som féds med anlaget samt med vad behandlingen innebir. Par
som tagit till sig informationen och fortsitter efterfriga PGD kan
komma ifriga f6r behandlingen.

Behandling bér endast {3 inriktas pd att forebygga det tillstdnd som
foranleder den. Kénsbestimning skall t.ex. endast {3 géras om det dr
medicinskt motiverat. PGD bor ej tillitas annat in di diagnosen
framstir som siker.

Verksamheten boér vara foremdl for fortlopande tillsyn. Foér att
tillgodose behovet av att utvecklingen pd detta omrdde noga f6ljs upp
bor alla drenden dir PGD kommer tll anvindning rapporteras till
Socialstyrelsen.

Ridet anser sammanfattningsvis att det behdvs en rittslig reglering
sirskilt for PGD. Den bor bygga pd de principer som angetts ovan.
Det ankommer — med tanke pi att den rittsliga regleringen ir féremal
for sirskild utredning inom kommittén om genetisk integritet — inte
pd rddet att nirmare precisera hur en sidan reglering bér utformas,
men en ordning som kan overvigas ir att Socialstyrelsen ges ett
bemyndigande i lag att formulera féreskrifter for verksamheten samt
ges ett tillsynsansvar.

Preimplantatorisk genetisk screening (PGS)

Enligt ridet dr det grundliggande etiska problemet med PGS konflik-
ten mellan & ena sidan intresset av framgingsrik behandling av
ofrivillig barnlgshet, och & andra sidan kravet pd respekt fér
minniskovirdet och en oro for de samhilleliga konsekvenser
anvindningen av denna teknik pd sikt skulle kunna skapa.

Ridet framhiller en rad fordelar med PGS-tekniken. T dagsliget
finns en tendens att antalet ofrivilligt barnlésa stiger pd grund av
att familjebildningen kommer senare i livet. Med tanke pi att
svarigheterna att lyckas med IVF-behandling oékar i takt med
kvinnans &lder kan det enligt ridet tinkas att PGS i framtiden
skulle kunna komma att spela en stor roll i samband med assisterad
befruktning. R3det pekar ocksi pd férhoppningen att man genom
PGS kan ¢ka graviditetschansen vid implantering av endast ett
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befruktat 4gg. Om par med infertilitetsproblematik genomgir IVF
och fir tllging till PGS, fir behovet av fosterdiagnostik och
eventuell selektiv abort f6r denna grupp antas kunna minska, dven
om betydelsen av en sidan effekt ir osiker.

Rédet konstaterar vidare att tekniken 1 sig inte medfér att nigon
ytterligare grins &verskrids betriffande forstorelsen av befruktade
igg, jimfort med vad som redan ir praxis vid IVF. Skillnaden
jimfért med en morfologisk bedémning ir att urvalet blir mer
triffsikert.

Ridet anser inte heller att selektionen innebir ett hot mot
ménniskovdirdet. PGS som led 1 behandling av ofrivillig barnlgshet
syftar under inga omstindigheter till att sortera bort en viss typ av
minniskor utan till att 6ka mojligheterna att ett barn alls ska
komma till. Nir tekniken anvinds som ett alternativ till foster-
diagnostik, dvs. fér att spdra kromosomavvikelser som skulle
kunna leda till ett abortbeslut senare i processen, ir syftet diremot
en eventuell bortselektering som kan hivdas piverka minnisko-
virdet. Enligt ridet médste emellertid hinsyn di tas till att denna
selektering ir mojlig pd fosterstadiet och att den inte dr tinkt att
anvindas annat in som led i behandling av ofrivillig barnléshet.
Rédet tilligger att en samlad etisk bedémning utifrdn det enskilda
parets situation, med barnléshetsproblematiken 1 botten, tenderar
att leda mot att PGS i detta syfte kan vara motiverad. Om metoden
skall kunna tilldtas anser rddet att det miste stillas stringa krav pd
tillimpningen for att motverka diskriminerande effekter.

Ridet redovisar sina stillningstaganden betriffande PGS enligt
foljande.

Ridet anser, liksom tidigare, att det ir etiskt forsvarbart att genom
medicinska tgirder forsoka komma till ritta med fysiologiska hinder
for befrukening och graviditet, med hinvisning till godhetsprincipen
och principen om att minska lidande. Det betyder inte att alla medel
och metoder som skulle kunna anviindas ir etiskt acceptabla. Eftersom
det finns risk for indikationsglidning 4r det viktigt att kunna sitta
stopp vid varje steg genom samhillelig granskning. Varje ny tlllamp-
ning av tekniker f6r fortplantning bér dirfor etiskt provas sd ace de
inte enbart styrs av nya medicinska och tekniska mojligheter. Det dr
siledes viktigt att f& en rittslig reglering av PGD och dess olika
tillimpningsformer, liksom att det inom kliniska forskningsprojekt av
denna art finns tydliga regler for fortlépande granskning.

I ridande kunskapslige anser rddet inte att det ir limpligt att PGS
blir rutinmissigt férfarande. Innan man kan gora en fullstindig etisk
bedémning behoévs forskning och resultat som visar vilka mojliga
fordelar respektive nackdelar denna teknik kan ha ur medicinskt, etiskt
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och sambhilleligt perspektiv. Vid sidan om den medicinska forskningen
bor siledes ocksd samhillelig och etisk forskning bedrivas, som belyser
PGS allsidigt.

Mot denna bakgrund anser rddet att PGS {6r nirvarande kan vara
etiskt godtagbar inom klart definierade forskningsprojekt som
foregitts av etisk bedomning i en forskningsetisk nimnd. En férut-
sittning for godkidnnande ir att PGS erbjuds enbart kvinnor som lider
av ofrivillig barnléshet, i syfte att 6ka deras chanser att f barn. Den
kliniska forskningen bor inriktas pd grupper av kvinnor med sirskilt
laga chanser till graviditet dir det finns sirskild anledning att tro att
behandlingen skulle 6ka chanserna. For att tillgodose behovet av att
utvecklingen pd detta omrdde noga f6ljs upp bér drenden av detta slag
rapporteras till Socialstyrelsen.

PGD for syskon till svdrt sjuka barn (PGD/HLA)

Av yttrandet framgir slutligen att Statens medicinsk-etiska rdd har
fort ingdende diskussioner om PGD/HLA och dirvid funnit skl
till forsiktighet. Ridet framhaller att PGD/HLA {6rvisso dppnar
fér behandlingsméjligheter i mycket émmande fall och att tanken
pd att anvinda metoden dirfér inte bér avvisas. Enligt rddet finns
det emellertid betydande osikerhet kring tekniken, bl.a. avseende
de risker den kan inrymma och utsikterna till framging. Metoden
vicker etiskt svirbedomda frigor. Ridet kommer dirfér att fort-
sitta sin diskussion i detta dmne.

9.6.6 Kommitténs dvervaganden och forslag

Kommitténs forslag: Nuvarande riktlinjer avseende PGD for
diagnos av allvarliga drftliga sjukdomar justeras enligt féljande.
”Preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) far endast anvindas
fér par som bir pd en specifik, allvarlig monogen eller kromsomal
irftlig sjukdom, som innebir hég risk att f barn med en genetisk
sjukdom eller skada. Behandlingen fir endast inriktas pd att barnet
inte skall drva anlag f6r sjukdomen eller skadan i friga. Den skall
inte {8 anvindas for val av egenskap. Infér behandlingen skall paret
erhilla utforlig skriftlig och muntlig information om den aktuella
sjukdomens natur (prognos, behandlingsméjligheter etc.), drftlig-
hetsriskens storlek, hur PGD gir till samt de f6r- och nackdelar
som finns med PGD jimfért med alternativa handlingsvigar.”
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PGD i form av preimplantatorisk genetisk screening (PGS) bor i
dagens kunskapslige inte utvecklas till nigot rutinmissigt for-
farande utan reserveras for klart definierade forskningsprojekt som
foregdtts av etisk beddmning i en forskningsetisk nimnd. Detta
hindrar dock inte att kromosomerna studeras i samband med PGD
for diagnos av allvarliga drftliga sjukdomar.

Det finns flera olosta frigor kring PGD for syskon till svdrt sjuka
barn (PGD/HLA). 1 detta lige behovs ytterligare underlag for ett
slutligt stillningstagande. Kommittén understryker vikten av att
Statens medicinsk-etiska rid fortsitter sina éverviganden 1 imnet.

Det skall enligt kommitténs forslag ankomma pd Socialstyrelsen
att med beaktande av angivna riktlinjer meddela féreskrifter om
PGD. Alla irenden dir PGD kommer till anvindning skall
rapporteras till Socialstyrelsen.

I den proposition (prop. 1994/95:142), som lig till grund for de
riktlinjer riksdagen antog ar 1995 i friga om fosterdiagnostik och
abort, framhélls att den enskilda kvinnans stillningstagande till att
eventuellt avbryta graviditeten ir ett stort och svirt beslut. Mot
bl.a. den bakgrunden ansigs det inte finnas ndgon risk att foster-
diagnostik skulle kunna leda till ett samhille dir svira handikapp
Inte accepteras.

For PGD:s del saknas denna aspekt; att vilja mellan olika be-
fruktade igg, eller vilja bort befruktade igg, som innu inte
implanterats ir ett enklare beslut dn att avbryta en pdgiende
graviditet. De farhigor betriffande minsklig selektion, som kan
hysas redan betriffande vissa former av fosterdiagnostik, kan alltsd
inte bedémas pd samma sitt, nir de avser PGD.

Vad som i enlighet hirmed skulle kunna ge underlag for att
beskriva PGD-metoden for diagnos av allvarliga drftliga sjukdomar
som mera dventyrlig dn den vanliga fosterdiagnostiken utgér
samtidigt metodens stora fordel. Den befriar par i sirskilda risk-
grupper frin att behoéva inleda en graviditet, genomgd foster-
diagnostik och kanske sedan undergd abort samt direfter bérja om
frin boérjan. Om man, isolerat sett, stiller detta mot PGD framstir
PGD iven frin etisk utgingspunkt som det bittre alternativet.

I ett vidare perspektiv kan dock inte PGD jimstillas med eller
stillas mot vanlig fosterdiagnostik. Metoden har sin egen proble-
matik, som ger den ett eget etiskt ingdngsvirde vilket méste beaktas.
Till en del ir den problematiken allts gemensam med vad som giller
for fosterdiagnostik, nimligen risken foér att det slumpmissiga
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urvalet ersitts av ett minskligt urval, styrt av enskilda forildrars
preferenser. En sirskild aspekt av detta har redan berérts, dvs. den
enkelhet med vilken selektion utifrin PGD kan ske mellan olika
befruktade dgg. Det kan i en eventuell utvecklings forlingning
finnas en risk att savil likare som behandlade par kommer att upp-
fatta en sidan selektion som en teknisk angeligenhet utan etiska
komplikationer.

Gillande riktlinjer tilliter PGD inom ett snivt avgrinsat omride.
Kommittén ansluter sig till uppfattningen att PGD bér vara
tilliten, men omgirdad av restriktioner. Det dr av avgérande vikt
att finna tydliga, praktiskt tillimpbara kriterier {6r en avgrinsning
av det tilldtna.

Liksom Statens medicinsk-etiska rdd anser kommittén att de nu
gillande riktlinjerna sddana de kommit till uttryck i riksdagens
beslut frén &r 1995 (1994/95:SoU18 s. 13) bor bli féremal for viss
revidering. Vad som dirvid frin sivil etisk som praktisk och
pedagogisk synpunkt framstdr som mest angeliget ir att man nyan-
serar och fortydligar det nuvarande principiella kravet pd diagnostik-
metoden endast skall {8 inriktas pd sjukdomar som leder till tidig
déd och dir det inte finns nigon bot eller behandling. Erfarenheten
har visat att detta krav bokstavligt tolkat leder till betydande tillimp-
ningssvarigheter och mindre tilltalande konsekvenser 1 enskilda fall.

Kommittén ansluter sig 1 detta avseende liksom Statens
medicinsk-etiska rdd i huvudsak till de 6verviganden som Etiska
samrddsgruppen fér PGD redovisat och féreslar att riktlinjerna far
foljande lydelse.

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 f barn med en genetisk sjukdom
eller skada. Behandlingen fir endast inriktas p att barnet inte skall
irva anlag for sjukdomen eller skadan i friga. Den skall inte f
anvindas for val av egenskap. Infér behandlingen skall paret erhilla
utforlig skriftlig och muntlig information om den aktuella sjukdomens
natur (prognos, behandlingsmojligheter etc.), drftlighetsriskens stor-
lek, hur PGD gér till samt de for- och nackdelar som finns med PGD
jimfort med alternativa handlingsvigar.

Som redan nimnts férutsitter kommittén att Socialstyrelsen med-
delar foreskrifter 1 friga om genetisk fosterdiagnostik. Dessa bor
omfatta dven PGD och utgd frin de nyss féreslagna riktlinjerna,
vilka i konsekvens med frigans tidigare behandling foérst bor
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foreliggas riksdagen. Dirvid kan i1 6vrigt bla. foéljande faktorer
beaktas.

PGD skall anvindas restriktivt och som regel endast i fall d
metoden framstdr som den enda méjligheten — vid sidan av foster-
diagnostik 1 férening med ett eventuellt avbrytande av graviditeten
— att undvika att ett par fir ett barn med anlag f6r monogena eller
kromosomala sjukdomar eller skador. Sjukdomar och skador som
kan fi féranleda PGD-behandling bér exemplifieras. Det mdste
vara friga om mycket allvarliga sjukdomar eller skador, som inte ir
behandlingsbara eller dir behandling endast kan ge begrinsad lind-
ring. Risken for att barnet fir det befarade arvsanlaget skall vara
stor.

Behandling med PGD férutsitter att det berérda paret ir vil
inférstitt med den aktuella sjukdomen/skadan, risken for att denna
irvs, de mojligheter till behandling och annat st6d som finns fér ett
barn som féds med anlaget samt med vad behandlingen innebir.
Par som tagit till sig informationen och fortsitter efterfriga PGD
kan komma ifriga f6r behandlingen.

Som framgir av riktlinjerna fir behandling endast inriktas pa att
forebygga det tillstdind som féranleder behandlingen. Kénsbestim-
ning skall t.ex. endast f§ goras om det ir medicinskt motiverat.
PGD bér inte tillitas annat dn d& diagnosen framstdr som siker.

Det ir efterstrivansvirt att regleringen av PGD framstdr som
tydlig och att den gir att tillimpa i enskilda fall. Detta krav skall
frimst tillgodoses vid prévningen av vad slags irftlig sjukdom eller
skada som behandlingen skall férebygga samt sannolikheten for att
anlaget i friga kommer att féras vidare och leda till den aktuella sjuk-
domen eller skadan.

Kommittén instimmer ocksd 1 férslaget att alla drenden dir PGD
kommer till anvindning — dven drenden av det slag som behandlas 1
det foljande — skall rapporteras sirskilt till Socialstyrelsen. Verk-
samheten omfattas av Socialstyrelsens allminna tillsyn éver hilso-
och sjukvirden och dess personal (se 6 kap. lagen [1998:531] om
yrkesverksamhet pd hilso- och sjukvirdens omride).

Nir det giller preimplantatorisk genetisk screening (PGS) ansluter
sig kommittén till de 6verviganden som har gjorts av Statens
medicinsk-etiska rdd. Denna typ av screening bér sdledes i dagens
kunskapslige inte utvecklas till nigot rutinmissigt férfarande utan
reserveras for klart definierade forskningsprojekt som foregdtts av
etisk bedémning i en forskningsetisk nimnd. Enligt kommitténs
uppfattning kan PGS komma att bli ett viktigt redskap for att ka

304



SOU 2004:20 Genetiska undersokningar och genetisk information ...

graviditetschanserna i samband med IVF-behandling (och ICSI)
och dirmed bidra till att behandlingen 1 stérre utstrickning resul-
terar i att barn fods.

Det kan tilliggas att kommitténs stillningstagande betriffande
PGS som ett led i behandling av ofrivillig barnléshet inte hindrar
att kromosomerna studeras 1 syfte att kartligga eventuella kromo-
somrubbningar i samband med PGD {6r diagnos av allvarliga irft-
liga sjukdomar.

Av det foregdende framgir att Statens medicinsk-etiska rdd inte
har tagit stillning till om PGD for syskon till svirt sjuka barn
(PGD/HLA) bér tilldtas. R3det avvisar i och for sig inte tanken pi
att metoden skulle kunna anvindas. Enligt rddet finns det emeller-
tid flera olosta frigor kring denna teknik, vilka ridet kommer att
uppmirksamma i sitt fortsatta arbete.

PGD/HLA har hittills tillimpats i ytterst 3 fall i virlden, bl.a. i
Storbritannien, USA och Belgien. Kommittén delar ridets uppfatt-
ning att det finns en betydande osikerhet kring denna teknik bl.a.
avseende de risker den kan rymma och utsikterna till framging. I
detta lige behovs ytterligare underlag for ett slutligt stillnings-
tagande. Kommittén tar dirfér f6r sin del inte stillning 1 frigan,
men understryker vikten av att Statens medicinsk-etiska rdd fort-
sitter sina Overviganden 1 dmnet. S&vil medicinska som etiska
aspekter pd tekniken kan dirmed forutsittas f3 ytterligare belys-
ning liksom de synpunkter som kan anliggas p& barnets och
forildrarnas situation 1 hir aktuella fall.

9.7 Lakemedel och genetiska analyser
9.7.1 Bakgrund

Olika minniskor kan reagera olika pd samma likemedel. Orsakerna
till detta dr beroende av bl.a. dlder, kon, kroppsvikt, kost, sjukdom,
annan medicinering men idven av genetiska faktorer. Genetiska
faktorer kan pdverka bide effekten av ett likemedel och risken for
biverkningar. Det finns enkla idrftlighetsmekanismer som paverkar
hur dmnen tas upp 1 kroppen och hur de metaboliseras, omvandlas.
Det ir framfér allt forskning kring hur likemedel omvandlas som
lett fram till virdefulla resultat. Man har funnit enkla variationer 1
de gener som producerar de enzymer som medverkar i den meta-
boliska processen.
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En svensk forskargrupp har funnit att de likemedelsmetaboli-
serande generna finns i multipla kopior hos vissa individer, medan
de hos andra i stillet kan vara defekta. Flera kopior av genen leder
till en alltfér snabb metabolisering av likemedlet. En normal dos av
likemedlet ger di for lig koncentration av medlet 1 blodet och
onskad effekt av likemedlet uteblir. Om generna 3 andra sidan ir
defekta bryts inte likemedlet ned som det skall och koncentra-
tionen av medlet blir f6r hog 1 blodet. Detta leder ofta till bi-
verkningar.

Nir det giller ett visst enzym (CYP2D6) som frimst meta-
boliserar antideprissiva likemedel sigs ungefir sju procent av
befolkningen 1 Sverige vara s& kallade lingsamma metaboliserare
medan ca tvd procent har gener som gor dem till det som kallas
ultrasnabba metaboliserare. Forskare har funnit skillnader i like-
medelsmetabolism mellan olika befolkningsgrupper i Afrika,
Europa och Asien. I bland annat Etiopien och Saudiarabien har
man funnit att uppskattningsvis en tredjedel av befolkningen har
multipla genkopior av CYP2D6, medan man 1 Europa hittar feno-
menet hos endast en halv till tv8 procent av befolkningen. Ett
undantag ir Spanien, dir ca sju procent har multipla genkopior,
nigot som troligen har ett samband med arabisk migration till
landet. Lingsamma metaboliserare utgdr ca sju procent av kauka-
sierna men endast hos ungefir en procent av évriga asiater. I Kina
bir diremot mer dn 50 procent av befolkningen pd gener som ger
dilig omsittning av psykofarmaka.”

Man beriknar att likemedelsbiverkningarna i Sverige kostar
ca 10-15 miljarder kronor &rligen samt leder till ca 7 procent av alla
intagningar pi sjukhus och ca 3 000-4 000 dédsfall per r.”®

Med hjilp av farmakogenetiska test gir det att ta reda pi om en
individ metaboliserar pi ett avvikande sitt. Likemedelsdosen kan
sedan anpassas efter resultatet. Farmakogenetisk forskning kan
dven leda till upptickt av nya mél (angreppspunkter) for likemedel
eller att befintliga likemedel kan anvindas p& nya behandlings-
indikationer

De etiska riskerna med att leta efter genetisk variation i de gener
som metaboliserar likemedel 4r 1 betydande utstrickning knutna
till 1 vilken utstrickning likemedlet i friga anvindes i prevention.

37 Medicinsk vetenskap 4/96 s. 24.

% Hur kan gendiagnostik anvindas terapistyrande?, artikel av Magnus Ingelman-Sundberg,
Claes Wahlstedt och Maria Anvret intagen i Vetenskapsrddets skrift Gendiagnostik 1
sjukvirden, 2003.
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Uppgiften om resultatet av en farmakogenetisk analys i en medi-
cinsk journal kan d3 indirekt ge information om en sjukdom som
kan férvintas bryta ut senare i livet.

En annan pigiende utvecklingslinje inom omradet ir att anvinda
genetiska metoder for att finna det effektivaste likemedlet f6r en
viss grupp av minniskor. Metoden innebir att man férsoker hitta
ett biologiskt mal, "target”, som har betydelse fér utvecklingen av
sjukdomen eller sjukdomens symptom. Man letar oftast efter
mycket smd molekyler eftersom dessa antingen avses blockera eller
forstirka effekten av det biologiska forhdllandet kopplat till den
sjukdom som man vill pdverka. Molekylen bér férutom denna
effekt dven vara billig att framstilla och tila t.ex. saltsyran i mag-
sicken samt inte vara toxisk fér minniskan. Férhoppningar har
funnits att man med hjilp av genetiska analyser skall kunna
identifiera dessa biologiska férhillanden som inte i sig behéver vara
beligna 1 den gen som 1 muterad form ger upphov till sjukdomen.
Hittills har man emellertid haft liten framging i detta avseende,
sannolikt beroende pd att den genetiska komponent man letar efter
ir alltfér komplex. Forsok pagdr att pd olika sitt 6ka chansen att
finna de genetiska markérer som hos en grupp patienter ir sirskilt
kopplade till den biologiska target man letar efter.

De likemedelsféretag som sysslar med denna utveckling brukar
ange att man inte letar efter genetisk variation som ger upphov till
sjukdom utan efter variation som péverkar hur framgingsrik man
kommer att vara att behandla sjukdomen. Med den kunskap vi har i
dag dr det dock svirt att siga vilken genetisk variation som kommer
att visa sig ha betydelse for utvecklingen av sjukdomen. Enskilda
genetiska markorer kan t.ex. anvindas f6r att hitta bista behandling
for en sjukdom medan samma markér kan ha stor betydelse for
utvecklingen av annan sjukdom.

9.7.2 Gallande ratt

Det finns ingen sirskild lagstiftning 1 Sverige avseende farmako-
genetiska test utan de generella reglerna i hilso- och sjukvirdslagen
blir tillimpliga.

I flera avseenden befinner sig farmakogenetiken fortfarande pd
forskningsstadiet och d& blir lagen (2003:460) om etikprévning av
forskning som avser minniskor tillimplig. De prover som tas skall
behandlas enligt biobankslagen (2002:297).
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9.7.3 Kommitténs dvervaganden

Kommitténs bedomning: Nigon sirskild reglering utéver den
som kommittén foresldr betriffande alla genetiska undersékningar
ir for nirvarande inte pdkallad avseende genetiska analyser 1 like-
medelssammanhang.

Kommitténs uppdrag i denna del r att 6verviga om nigra dtgirder
behover vidtas och i s8 fall foresld sddana dtgirder.

Kommitténs bedémning dr att det finns stora foérdelar med
genetiska test som syftar till att individualisera likemedelsforskriv-
ningen. Ritt utvecklade och ritt anvinda kommer de att {3 stor
klinisk betydelse och dessutom kunna leda till visentliga besparingar
for det allminna. Det ir ingen 6verdrift att pdstd att det hir finns en
enorm potential som bér tas till vara. Som kommittén ser saken
bor det pd sikt vara en viktig uppgift inte minst fér de till varje
sjukvirdsomrdde knutna likemedelskommittéerna att bidra till den
kliniska utvecklingen pd omridet. Dessa kommittéer har som 6ver-
gripande uppgift att verka for en effektiv likemedelsanvindning
genom rationell och siker likemedelsforskrivning

Det ir emellertid ocksd viktigt att de som kommer i kontakt
med testen har den kunskap om genetiska faktorer och testens
betydelse som krivs. Om testen fir den stora spridning som
kommittén férutser blir utbildningsinsatser viktiga. (Kommittén
dterkommer till utbildningsfrdgorna i kap. 11.)

Aven denna utveckling ir emellertid férenad med vissa etiska
problem. P4 vissa omrdden kommer testen otvivelaktigt att kunna
peka ut individer som inte har nigon nytta av existerande medi-
ciner. S3 till vida idr naturligtvis detta till férdel for den enskilde
patienten att han eller hon besparas en medicinering som endast
skulle ha medfort biverkningar. Gruppen av dessa patienter och
deras sirskilda behov férindras naturligtvis inte av att den kan
upptickas genom farmakogenetiska tester, men i den min ingen
alternativ medicinering eller behandling stir till buds, uppkommer
ett s.k. terapeutiskt glapp och dirmed en problematik som liknar
den som kommittén har beskrivit i avsnitt 9.1.3. Den enskilde
patienten far en kunskap som han eller hon kanske inte har begirt
och som kan vara svér f6r den enskilde att bira.

Det finns anledning befara att likemedelsféretagen inte kommer
att vara intresserade av att ta fram alternativa mediciner f6r denna
ofta begrinsade grupp av patienter, och nigon gdng ir detta kanske
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inte ens mojligt. Det har emellertid dven framforts att den kunskap
kring farmakogenetiken som ligger till grund for testen ocksd kan
6ka mojligheten att hjilpa dem som inte drar ndgon nytta av dagens
mediciner och att det nir gruppen och problemen ir identifierade
blir littare att styra allminna resurser till sidana insatser. Under
alla omstindigheter ror det sig hir om en situation som éven i
andra sammanhang kan vara oundviklig inom ramen fér klinisk
verksamhet. Problematiken méste emellertid fortlépande bevakas.
Som férut har berédrts dr en annan risk med att leta efter genetisk
variation i de gener som metaboliserar likemedel knuten till i vilken
utstrickning likemedlet i friga anvinds 1 prevention. Uppgiften
om resultatet av en farmakogenetisk analys i en medicinsk journal
kan di indirekt ge information om en sjukdom som kan férvintas
bryta ut senare i livet. Denna kunskap skulle kunna vara intressant
for ett forsikringsbolag att 3 tillgdng till. Det forfaller emellertid
sannolikt att det dven finns annan information i journalen som
mera direkt anger vilken sjukdom som ir aktuell, vilket gor att
informationen ir mindre krinkande f6r den enskilda individen.
Eftersom farmakogenetiska test dr en form av genetisk under-
sokning miste for dessa gilla samma féreskrifter som fér andra
genetiska undersékningar (jfr avsnitt 9.1.7). Detta giller oberoende
av att information fére och efter undersékningen inte behéver
limnas p& samma sitt som nir det giller en prediktiv eller pre-
symtomatisk undersckning. Testen kan enligt uppgift konstrueras
s& att de enbart ger svar pd frigan om hur stor produktion av ett
visst enzym kan férvintas bli hos en individ. Informationen ir
vidare tydligt kopplad till individens férmiga att bryta ned eller
reagera pd ett visst likemedel. Skillnader i dessa avseenden mellan
individer verkar inte samvariera med fysiska eller psykiska sjuk-
domar. Det kan tinkas att testen avslojar férhdllanden som kan
vara av betydelse fér personens formdiga att bryta ned skadliga
imnen som exempelvis férekommer pd en arbetsplats. Vid sidant
forhdllande skulle det kunna finnas en méjlighet for arbetsgivare
att missbruka resultaten. Kommittén gér bedémningen att denna
risk dock inte dr stor och ett sddant missbruk skulle dessutom vara
straffbart 1 enlighet med kommitténs lagférslag, jfr avsnitt 6.7.
Kommittén kan sammanfattningsvis inte se att farmakogenetiska
test skulle féranleda ndgon sirskild reglering eller &tgird utéver de
bestimmelser som kommittén foresldr betriffande alla genetiska
undersékningar. Naturligtvis bor utvecklingen pd omridet féljas
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bide av statsmakterna och av ansvariga myndigheter, eftersom
testen in s linge ir relativt ovanliga.
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