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Etiska overviaganden kring kombinerat test
som bas for Dbeslut om genetisk
fosterdiagnostik

Sammanfattning:

Statens medicinsk-etiska rad tar i detta yttrande upp fragan om
kombinerade fosterdiagnostiska test som bas for beslut om genetisk
fosterdiagnostik.

Denna urvalsmetod innebér att man pa basis av en tidig (graviditetsvecka
10-14) ultraljudsundersdkning, ett blodprov och den gravida kvinnans
alder gor en bedomning av riskerna for att fostret kan ha en
kromosomavvikelse. Metodens syfte dr att ge gravida kvinnor ett sa bra
underlag som mgjligt infor beslut om sé kallad genetisk fosterdiagnostik
(fostervattenprov alternativt prov pa moderkaka), vilket &r en metod som
medfor viss risk och som kan sluta 1 missfall.

Kombinerat test dr ett alternativ till den metod som anvinds idag och
som bygger pa kunskapen att risken for kromosomavvikelser 6kar med
den gravida kvinnans alder. Genetisk fosterdiagnostik erbjuds dérfor
gravida kvinnor som ér dldre dn 35 &r. Denna urvalsteknik kallas i
fortsdttningen “aldersindikation”.

Inférande av kombinerat test Overvags for niarvarande 1 flera landsting.
Statens medicinsk-etiska rad diskuterar i yttrandet etiska aspekter att
beakta vid valet mellan de bédda urvalsmetoderna.

Radets overviaganden har lett till slutsatsen att kombinerat test &r att
foredra framfor dldersindikation. Radet anser inte att kombinerade test
utgor nagot hot mot ménniskovérdet om varden organiseras pa ett sddant
satt att det ar tydligt att sdvil detta test som den genetiska
fosterdiagnostiken dr erbjudanden som kvinnan sjdlv ska ta stéllning till.
Hur denna information kommuniceras med kvinnan och hennes partner
ar av stor betydelse i detta hinseende. Formerna for detta diskuteras i
yttrandet.

En Overging till kombinerat test innebdr med stor sannolikhet att fler
foster med kromosomavvikelser kommer att kunna identifieras. Det kan
leda till att det fods farre barn med bl.a. Downs syndrom. Radet vill
understryka att steg mot en mer triffsiker fosterdiagnostik inte far
urholka samhiillets stod at individer med funktionshinder.

Fortsatta framsteg inom fosterdiagnostiken kan forutses, bl.a. tekniker
som bygger pa analyser av fosterceller eller fritt DNA fran fostret i den
gravida kvinnans blod. Radet avser att folja denna utveckling och vill



betona vikten av att inga beslut om inférande av nya metoder inom detta
omrade fattas utan att de etiska aspekterna uppmérksammas.

1. Etiska dverviganden fore beslut om klinisk anvindning

Statens medicinsk-etiska rdd, SMER, har 1 sitt yttrande “Etiska frgor
kring fosterdiagnostik” (2006) forordat att nya metoder innan de
introduceras 1 varden bor foregds av en analys ur ett individ- och
samhillsetiskt perspektiv. Detta giller sirskilt sdidana metoder som kan
ses som hot mot minniskovirdet eller berdr individers integritet.

Den metod som nu har aktualiserats kombinerat test, har av Statens
beredning for medicinsk utvirdering, SBU i dess systematiska
litteraturéversikt "Metoder for tidig fosterdiagnostik” (rapport 182,
2006) befunnits ge den bésta avvagningen mellan andelen identifierade
fall med Downs syndrom och andelen falskt positiva resultat.
Kombinerat test bestir av tre olika delar, mitning av nackuppklarning
med ultraljud och analys av biokemiska serummarkorer i tidig graviditet
(10-14 graviditetsveckan) samt moderns dlder. I det f6ljande presenteras
en etisk virdering av kombinerat test.

2 Forbittrad riskbedomning

Redan under 1930-talet visades att dldre gravida kvinnor har 6kad risk
att f4 barn med Downs syndrom. Senare kunde man ocksa visa att dldre
gravida kvinnor dven har en Okad risk att fa barn med andra extra
kromosomer dn kromosom 21. Nar analys av kromosomforandringar i
prov pa fostervatten introducerades i borjan av 1970-talet anvindes
déarfor kvinnans alder som urvalskriterium for vilka kvinnor som skulle
erbjudas sadan diagnostik. Vid den tiden innebar det att om alla gravida
kvinnor 35 ar och dldre valde att géra analys av fostervattenprov skulle
drygt 30 % av alla foster med Downs syndrom upptéickas. I dag, nér fler
kvinnor foder barn efter 35 ars alder, har andelen foster med Downs
syndrom som kan identifieras 6kat. Det finns dock inga sékra uppgifter
om hur stor denna dkning ar.

I enlighet med rekommendationer utfirdade av Socialstyrelsen har
gravida kvinnor som &r 35 &r eller dldre sedan mer &n 25 &r tillbaka fatt
erbjudande om att gora ett fostervattenprov eller prov pa moderkaka
(kallas 1 fortséttningen for aldersindikation). I undantagsfall har dven
gravida kvinnor som dr yngre &n 35 r fatt gora fostervattenprov om de
upplevt stor oro for att fostret ska ha Downs syndrom eller ndgon annan
kromosomforindring. Risken for den gravida kvinnan att f4 missfall som
en foljd av fostervattenprov eller prov pd moderkaka anges vara 1 %
(SBU rapport sammanfattning sid. 19). Aldersindikation 4r idag den
metod som tilldmpas rutinmissigt, medan kombinerat test erbjuds endast
vid négra kvinnokliniker i landet.



Den gravida kvinnans alder &r emellertid ingen sdrskilt traffséker
indikator. Numera har bédttre metoder att identifiera de gravida kvinnor
som har Okad risk att fa barn med kromosomforandringar utvecklats.
Dessa metoder har i forsta hand varit inriktade pa att finna riskfaktorer
for en av de forekommande kromosomforandringarna, ndmligen Downs
syndrom. Denna kromosomforidndring har sérskilt uppméarksammats i
metodutvecklingen, som framst foljt tva linjer.

Den ena ir att biokemiska markdrer i den gravida kvinnans blod
anvants. Markdrer har valts ut som signalerar en 6kad risk for att en
gravid kvinna ska fa ett barn med Downs syndrom. De flesta markdrer
har bést precision for detta 1 borjan av graviditeten. Man har efterstriavat
att finna markorer som ger tydliga signaler tidigt i graviditeten.

Den andra utvecklingslinjen har varit att man i ultraljudsbilden av fostret
forsokt finna fordndringar som dven de ger signaler om forhojd risk for
den gravida kvinnan att fa ett barn med Downs syndrom. Métning av
den sé& kallade nackuppklarningen (NUPP) dr en ultraljudsmetod vid
vilken man miter en vétskespalt som normalt finns hos alla foster under
tidig graviditet for att senare under graviditeten i de flesta fall forsvinna.
Det har visat sig att ju bredare vitskespalten dr métt mellan 10 och 14
graviditetsveckan desto hogre dr risken for den gravida kvinnan att fa ett
barn med Downs syndrom.

3 Hur gar det till?

Risken att fa ett barn med Downs syndrom beréknas individuellt for
varje undersokt gravid kvinna. I praktiken kan det g till sa att en gravid
kvinna innan hon genomgér ultraljudsundersokning med maétning av
nackspalten ldmnar ett blodprov i vilket de biokemiska markdrerna mats.
I samband med  besdket pd  modravardscentralen — for
ultraljudsundersokningen gors en riskbedomning vid vilken man vager
samman bredden pd nackspalten, resultaten av analysen av de
biokemiska markorerna samt kvinnans alder.

Resultatet av denna analys ger den aktuella risken for den gravida
kvinnan. Om den berdknade risken &r storre dn en pa forhand bestimd
kvot, ofta 1/250, erbjuds den gravida kvinnan provtagning péa
moderkakan eller fostervattnet for att ta reda pad om fostret verkligen har
Downs syndrom eller ndgon annan kromosomforindring. Ar risken ligre
dn 1/250 bedoms det inte nddvéndigt att géra en sddan provtagning.
Eftersom denna undersdkning bygger pé att den gravida kvinnan soker
modravirdcentralen fore vecka 10-14 kommer gravida kvinnor relativt
ofta att komma f6r sent for att kunna gora en sadan provtagning. Dessa
kvinnor kommer da att erbjudas en mer omfattande undersokning med
delvis andra biokemiska markorer som av SBU beddms vara 1 stort sett
lika effektiva for att finna foster med Downs syndrom som kombinerat
test.



Grénsen for vid vilken risk den gravida kvinnan erbjuds provtagning pa
moderkaka eller fostervatten varierar mellan olika vetenskapliga studier.
Ju hogre risk man véljer for grinsvérdet, desto farre provtagningar utfors
och desto farre foster med Downs syndrom upptécks. Hur manga foster
med Downs syndrom som verkligen uppticks dr 4ven beroende av val av
vilken population som undersoks och hur man véljer att definiera
nackuppklarning. Att gridnsen satts vid just 1/250 dr sélunda en
pragmatisk avvigning mellan flera olika parametrar.

Det dr svart att uppskatta hur manga andra kromosomfordndringar &n
den som fororsakar Downs syndrom som kommer att upptéckas genom
kombinerat test. SBU utgér 1 sina berdkningar frdn att kombinerat test
kommer att erbjudas alla gravida kvinnor. Det forefaller dérfor troligt att
flera gravida kvinnor skulle f4 besked om att det vintade barnet har
andra kromosomforidndringar dn nidr &ldersindikation tillimpas och
erbjudandet endast géller en mindre &ldersselekterad grupp av gravida
kvinnor. Det finns emellertid enligt SBU-rapporten kunskapsluckor nér
det géller att anvdnda ultraljudsmarkoérer for riskbedomning av
kromosomavvikelser vid screeningundersokningar i andra tredjedelen av
graviditeten (SBU rapporten sid. 175). Kromosomforiandringar som
innebdr att fostret har allvarliga yttre missbildningar kan dven upptickas
vid den ultraljudsundersokning som de flesta gravida kvinnor i Sverige
genomfor 1 sextonde graviditetsveckan.

Vare sig kombinerat test eller aldersindikation anvénds kan
fosterdiagnostiken saledes sdgas bestd av tva delar. 1 ett forsta skede
gors en virdering av risken att fostret har en kromosomforandring. For
kombinerat test dr det frdga om en individuell riskviardering for en
specifik kromosomforindring, Downs syndrom. For aldersindikation
grundas riskvirderingen enbart pa de gravida kvinnornas alder och
omfattar ofta flera andra kromosomforédndringar som ocksa har samband
med den gravida kvinnans élder.

Den andra delen bestar av att kvinnan med bland annat riskviarderingen
som underlag ska vdlja om hon vill géra genetisk fosterdiagnostik. Med
genetisk fosterdiagnostik avses att en analys utférs pa ett vivnadsprov
som bestar av celler fran fostret, dvs. provtagning av moderkaka eller
fostervatten. De andra kromosomférandringarna som kan forekomma
forutom Downs syndrom kan variera i klinisk betydelse. En extra
konskromosom eller en s.k. balanserad forindring i1 utseendet av
kromosomerna saknar vanligen klinisk betydelse medan t.ex. en extra
kromosom 1 det 13:e eller 18:e kromosomparet eller en s.k. obalanserad
fordndring 1 utseendet av kromosomerna kan ha sd allvarliga
konsekvenser att fostret dor innan eller strax efter forlossningen eller
fods med allvarliga missbildningar och funktionsnedsattning.

Tabell 1 Sammanfattning av tillvigagangssattet for kombinerat test och
aldersindikation



Kombinerat test

Aldersindikation

Information till alla gravida kvinnor

Information i forsta hand till gravida
kvinnor 35 &r eller dldre

Information om metoden ar
komplicerad

Information om metoden ar enklare

Undersokning for riskvardering i 10-
14 graviditetsveckan vanligen (NUPP,
biokemiska markorer och alder)

Riskvérdering bygger enbart pa den
gravida kvinnans alder och kan i
princip goras nir som helst, dven fore
graviditeten

Om undersokningen visar att risken &r
hogre dn 1/250 att fa barn med Downs
syndrom erbjuds den gravida kvinnan
genetisk fosterdiagnostik

Risken for en 35 érig kvinna att fa ett
barn med en kromosomforandring ar
ca 0,5 % och okar med stigande
alder. Aven gravida kvinnor yngre in
35 &r som oroar sig for att fa ett
missbildat barn kan erbjudas att fa
gora genetisk fosterdiagnostik

Beslut om fosterdiagnostik

Beslut om fosterdiagnostik

Genetisk fosterdiagnostik i
graviditetsvecka 14-16

Mojliga utfall

- Normalt fynd

uppsittningen

- Avvikelser i kromosom-

- Missfall




Figur 1 Beslutstrad for kombinerat test sasom det kan ténkas tilldimpas 1
framtiden (bygger pa uppgifter fran SBU-rapporten sid. 591)

100 000 gravida kvinnor i Sverige

<

90 000 féar information 10 000 avstar information
l om tidig provtagning

80 000 gor tidig provtagning 10 000 avstér tidig provtagning

} T

12 000 gor tidig provtagning med

68 000 gor KT
&or biokemiska markorer

4000 far en risk storre dn 1/250 76 000 far en risk mindre &n 1/250
och erbjuds att géra provtagning  avstdr fran ytterligare atgird
pé moderkaka eller fostervatten

}

3200 gor prov pa moderkaka 800 avstér fran att gora prov 1 800 gor prov pd moder-
eller fostervatten pé moderkaka eller fostervatten  kaka eller fostervatten

32 missfall 0 missfall 18 missfall

? Kromosomforandringar* ? kromosomforiandringar ? kromosomforiandringar

* Finner 73 till 93 % av foster med Downs syndrom

SBU har berdknat att om kombinerat test anvdnds skulle antalet
provtagningar pa moderkaka eller fostervatten for genetisk
fosterdiagnostik minska fran cirka 8000 till cirka 5000, en minskning
med cirka 3000 per &r. Antalet missfall fororsakade av genetisk
fosterdiagnostik skulle ddrigenom minska fran cirka 80 till cirka 50 per
ar, en minskning med 30 fall.

SBU uppger att med kombinerat test skulle 73 - 93 % av fostren med
Downs syndrom upptéckas (sid. 271 1 SBU-rapporten). Det dr svart att
gora en relevant jamforelse med éldersindikation eftersom de grupper
som erbjuds provtagning pd moderkaka eller fostervatten for de tva
metoderna dr olika. Det gar inte heller att f4 uppgifter om vilka skélen &r
att en kvinna véljer att gora abort, varfor en relevant jamfGrelse pa
populationsniva &r svér att genomfora.

SBUs slutsats dr att kombinerat test vid tidig graviditet (10-14
graviditetsveckor) dr den kliniskt utvirderade metod for att bedoma
sannolikheten for Downs syndrom hos fostret som ger den bista
avvigningen mellan andelen identifierade fall och andelen falskt positiva
testresultat (SBU-rapport sammanfattning sid. 17).



4 Etisk analys

I den foljande etiska analysen dr det de tvd metoderna for riskvirdering
kombinerat test och &ldersindikation som jamfors.

Den etiska analysen avser vérde- och intressekonflikter vid jamforelse
mellan hela proceduren vid kombinerat test och hela proceduren nér
kvinnans alder anvinds som urval for vilka gravida kvinnor som ska
erbjudas fosterdiagnostik. De etiska principer som &beropas i denna
analys dr de som redovisats i SMERs yttrande “Etiska fragor kring
fosterdiagnostik”. Bakom de anvénda principerna finns virden som kan
rangordnas pa olika sitt. Den rangordning som SMER anvénder sig av
framgér av yttrandet om tidig fosterdiagnostik.

Vid en analys av detta slag identifieras forst vilka som pd olika sétt
kommer i kontakt med metoderna. Dessa kan sedan delas i olika
kategorier beroende pé vilket forhallande respektive deltagare eller andra
aktOrer har till metoden, i forsta hand de direkt berorda, i andra hand
verksamheter eller personalgrupper involverade inom hélso- och
sjukvarden.

Direkt berdrda dr fostret som fosterdiagnostiken utfors pa, den gravida
kvinnan som stir infor valet att gora fosterdiagnostik, den gravida
kvinnans partner samt syskon till det vintade barnet.

En annan grupp som pdverkas av fosterdiagnostikens utformning &r de
individer som fods med sadana kromosomférindringar som kan
upptickas med kombinerat test och aldersindikation.

Viktiga aktorer i olika skeden av fosterdiagnostiken &r vidare hdlso- och
sjukvérdspersonal som ger information och tar prov for fosterdiagnostik,
administrativ personal ansvarig for MVC och for de provtagande
sjukvérdsenheterna samt de genetiska laboratorier som utfor
kromosomanalysen.

For varje berord kategori identifieras de viktigaste etiska vdrdena som &r
eller kan bli aktuella. Viktiga fragor att ta stéllning till for varje deltagare
kan vara:

o Vilket eller vilka av dess vdrden hotas av de mgjliga eller
foreslagna handlingsalternativen?

o Vilket eller vilka virden frimjas av dem?
De sannolika konsekvenserna av de tva huvudalternativen kommer 1 det

foljande att identifieras och beskrivas samt véirderas fran de olika
intressenternas utgangspunkt.



Det finns sjilvfallet variationer mellan aktorernas instdllningar till dessa
frdgor, inte minst i ett mdngkulturellt samhille. Det som foljer
representerar darfor en medveten generalisering och forenkling for att
kunna utgodra underlag for ett Gvergripande stéllningstagande i fragan.

4.1 Direkt berorda
Fostret som fosterdiagnostiken utfors pa

I det foljande beskrivs de viktigaste for- och nackdelar av kombinerat
test 1 fyra olika tdnkta situationer. Ultraljudsundersdkningen och
blodprovstagningen innebdir s vitt ként inte nadgon risk for fostret.

1. Foster med en kromosomforindring som upptécks som en f6ljd
av kombinerat test, men som inte skulle ha upptickts om
aldersindikation anvénts.

Kvinnan har som en f6ljd av resultatet mojlighet att vélja att avbryta
graviditeten. Om fosterdiagnostiken skett utifrdn &ldersindikation
hade ett barn med kromosomforiandring fotts och det barnet hade
beroende pa vilken foréndring det dr frdga om fatt funktionshinder
och 1 de flesta fall forkortad livsldngd.

2. Foster med en kromosomfGriandring som inte upptdcks nar
kombinerat test visar pa en ldgre risk dn 1/250 for Downs
syndrom och kvinnan darfor inte goér prov pa moderkaka eller
fostervattenprov. Om endast aldersindikation hade anvénts hade
kvinnan pa grund av sin alder fatt erbjudande om att fa gora
genetisk fosterdiagnostik som visat att fostret hade en
kromosomforandring.

3. Foster med en kromosomfordndring som inte uppticks nér
kombinerat test visar en hogre risk &n 1/250 for Downs syndrom
och kvinnan avstar fran att goéra prov pa moderkaka eller
fostervatten. Om endast aldersindikation hade anvénts hade
kvinnan erbjudits gora genetisk fosterdiagnostik om hon varit
dldre dn 35 ar.

Det barn som fods med en kromosomforédndring om kombinerat test
anvinds far funktionshinder och i de flesta fall forkortad livslédngd.
Sannolikt &r denna grupp mycket liten eftersom den gravida
kvinnans alder ingér som en del i riskvarderingen vid kombinerat
test.

4. Foster utan kromosomforindring som inte fods dérfor att ett
missfall utloses av att dldersindikation anvéinds.

Nar prov pa moderkaka eller fostervatten gors med utgangspunkt
fran den gravida kvinnans dlder kommer de flesta foster som aldrig
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fods darfor att graviditeten slutar i missfall inte ha négon
kromosomforiandring.

En av fordelarna med kombinerat test dr att man fir en mer precis
riskvirdering for Downs syndrom. En konsekvens av detta dr att férre
kvinnor kommer att gora prov pd moderkaka eller fostervatten, vilket
innebdr att farre kvinnor utsétts for risken att f& missfall. ~Om
kombinerat test anvéints hade kvinnans risk blivit s& 1ag att hon inte
erbjudits att ta prov pa fostervatten eller moderkaka och didrmed inte
heller utsatts for risken att provtagningen hade framkallat ett missfall.
Det foster som fods kommer att kunna leva med den livskvalitet och den
livslangd som normalt kan forvéntas for varje nyfott barn.

Den gravida kvinnan som star infor valet att gora fosterdiagnostik

Fordelar for kvinnan nér kombinerat test anvénds jaimfort med
aldersindikation:

1. Ultraljudsundersokningen éven tidigt under graviditeten och
blodprovstagningen innebér sé vitt kiant ingen risk for den
gravida kvinnan.

2. Riskvirderingen for Downs syndrom blir sdkrare nér
kombinerat test anvinds vilket, forutsatt att tillracklig
information ges, innebér att den gravida kvinnan far ett battre
underlag ndr hon och hennes partner ska fatta beslut om att
anta eller avbdja ett erbjudande att gora genetisk
fosterdiagnostik.

3. Den tillforlitligare riskvdrderingen for Downs syndrom nér
kombinerat test anvdnds innebér att farre gravida kvinnor
kommer att utsdttas for provtagning av moderkaka eller
fostervatten med den risk for missfall som det innebér

4. Kombinerat test innebér att en storre andel av de undersokta
kvinnor som bér ett foster med Downs syndrom identifieras
5. Fler gravida kvinnor erbjuds att gora fosterdiagnostik dn nar

dldersindikation anvands

Nackdelar for kvinnan att anvinda kombinerat test jimfort med
aldersindikation:

1. En  vansklighet med kombinerat test dr  att
stillningstagandena sker 1 tva steg. Kvinnan méste kunna
“overblicka” bada stegen ndr hon beslutar sig for att
genomgd undersokningen. Som tidigare framhaéllits sker 1 det
forsta steget en riskvérdering av en vanligt forekommande
kromosomforandring, Downs syndrom. Gravida kvinnor
med en hog risk for denna forandring erbjuds i1 nésta steg att
gora en kromosomanalys som hittar inte bara foster med
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Downs syndrom utan alla forekommande
kromosomforiandringar.

Riskvdrderingen vid &ldersindikation bygger ddremot pa en
uppgift som kvinnan utan sérskild analys har tillgang till,
nidmligen sin egen alder, samt att hon informerats om vilken
risk att fa ett barn med en kromosomf{orindring det innebér.
Analysen av fostervattenprovet géller alla
kromosomforiandringar som kan upptéickas vid denna. Detta
forenklar informationen infor provtagningen och kvinnans
stallningstagande till om hon vill genomga provtagningen
och f4 resultatet av analysen, eller avsta fran denna.

Informationen infér provtagningen blir alltsi mera
komplicerad och kridver mer tid. Informationen ska omfatta
inte bara sjdlva provtagningen och undersdkningen for
riskvérderingen, dvs. NUPP och blodprovsanalys, utan ocksa
frdgan om hur en viss risksiffra for Downs syndrom ska
tolkas. Informationen maste ocksé belysa de konsekvenser
som kan folja av att fostervattenanalys gors i de fall nir
risken &r sd stor att ett prov pd fostervatten eller moderkaka
kan erbjudas. All information bor ges innan négra
undersokningar pabdrjas.

En liten grupp av de gravida kvinnor som tidigare erbjods att
gora fostervattenprov dérfor att de var dldre dn 35 &r och dar
undersokningen senare visade att fostret hade en
kromosomforandring kommer om kombinerat test anvdnds
att foda ett barn med en kromosomforandring. Det géller den
grupp kvinnor som nédr kombinerat test anvinds dr 35 ar eller
dldre och som fir en Ilag risksiffra och som med
utgangspunkt frin denna l&ga risksiffra avstar fran att gora
provtagning pa fostervatten eller moderkaka men sedan é@nda
foder ett barn med en kromosomfordndring som de alltsa
kanske inte fott om aldersindikation anvénts. Eftersom
kvinnans élder ingar som en del i kombinerat test d&r denna
grupp emellertid mycket liten.

Vird att sdrskilt uppmérksamma dr den grupp gravida
kvinnor som med kombinerat test far en risk hogre én 1/250,
men som avstr frén att gora provtagning pa moderkaka eller
fostervatten. Risken dr stor att kvinnans upplevelse av den
fortsatta graviditeten kommer att paverkas negativt darfor att
hon genom kombinerat test fatt besked om en 6kad risk att fa
ett barn med Downs syndrom men trots detta valt att inte
utnyttja erbjudandet om den kompletterande genetiska
provtagningen.
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Sammanfattningsvis kan sigas att kombinerat test frimjar den gravida
kvinnans sjilvbestimmande genom att hon far sikrare underlag for sitt
beslut om hon ska acceptera eller avvisa erbjudandet att gora genetisk
fosterdiagnostik for Downs syndrom.

Det beslut hon ska fatta dr emellertid komplicerat dels darfor att
undersokningen ska goras i tva steg och dels darfor att det &r ménga
olika etiska virden som berdrs och som kan bli aktuella for henne att
viga in 1 beslutet. Exempel pa etiska viarden som kan bli aktuella &r
ménniskosyn, minniskovirde, integritet, livskvalitet samt livslangd for
kvinnan och for fostret. Beslutet vid &ldersindikation omfattar i grunden
samma avvégningar, men &r enklare darfor att det enbart innebér beslut i
ett led. Vid kombinerat test finns dessutom risk att den gravida kvinnan
kan uppfatta beskedet frdn den forsta delen av undersdkningen inte som
en riskvirdering utan som ett besked att fostret inte har Downs syndrom.

Den gravida kvinnans partner

Samma fordelar och nackdelar giller som for den gravida kvinnan, men
eventuellt i mindre omfattning med hédnsyn till att det dr kvinnan som bér
graviditeten.

Syskon till det vintade barnet
De tva viktigaste utfallen ir:

1. Ett syskon med en kromosomforindring fods som skulle ha
upptickts om aldersindikation anvénts men som inte upptéacks nar
kombinerat test anvinds.

Familjen kommer att f ett barn som har en kromosomforandring.
Detta forhallande kan komma att paverka syskonen, men i vilken
utstrdckning och pa vilket satt dr svart att bedoma.

2. Ett syskon som inte har nagon kromosomforindring fods efter
kombinerat test. Om aldersindikation anvénts skulle graviditeten
ha resulterat 1 missfall.

Denna situation kan ha flera effekter. Konsekvenserna for
fordldrarna om é&ldersindikation anvints och det resulterat i ett
missfall kan dels vara att fordldrarna viljer att avsta fran fler barn,
vilket innebér att familjen kommer att bestd av fordldrar och de barn
som redan dr fodda. Om foréldrarna viljer att paborja en ny
graviditet blir det en annan individ som ingar i familjen.

Individer med Downs syndrom och andra kromosomfordndringar

Individer med Downs syndrom och deras familjer kan kinna sig berérda
av fosterdiagnostikens utformning, oavsett vilken metod som anvénds.
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Denna upplevelse kan i viss méan paverkas av hur metoderna presenteras
och anvénds, forst och frimst inom sjukvarden. Kombinerat test innebér
i detta avseende en svérighet dirfor att den innebir ett erbjudande till
alla gravida kvinnor att genomga en sdrskild undersékning for att gora
den individuella riskvirderingen for en specifik kromosomforandring.
Eftersom virderingen ir inriktad pd Downs syndrom innebér det att just
detta syndrom sirskilt pekas ut. Individer med Downs syndrom och
deras familjer kan uppfatta detta som om samhéllet genom att erbjuda
kombinerat test har tagit stidllning mot individer med Downs syndrom.

Niér aldersindikation anvinds &r inriktningen inte enbart fokuserad pa att
finna foster med Downs syndrom utan &ven att finna andra
kromosomforidndringar och erbjudandet om provtagning pd moderkaka
eller fostervattenprov riktar sig i forsta hand till en mindre grupp gravida
kvinnor. Om andra kromosomforandringar &n Downs syndrom
inkluderas ndr den individuella riskvdrderingen 1 samband med
kombinerat test erbjuds skulle de bdgge jamforda metoderna bli
likvérdiga 1 detta avseende.

Enligt SMERSs uppfattning &r det viktigt att dessa synpunkter beaktas vid
framtida metodutveckling inom fosterdiagnostiken. Alla former av
stigmatisering maste motverkas, och samhillets stod till mdnniskor med
funktionshinder maste bekréftas och vidmakthallas.

4.2 Personalgrupper inom hilso- och sjukvarden

Hiilso- och sjukvdrdspersonal som ger information och tar prov for
fosterdiagnostik

Hur informationen om fosterdiagnostik formedlas &r en viktig fraga,
eftersom alla stillningstaganden i processen maste kunna bygga pa ett
fullgott kunskapsunderlag.

Informationen infor fosterdiagnostik med aldersindikation har redan idag
kritiserats déarfor att alltfor kort tid avsatts for detta moment och den
personal som ska ge informationen har alltfér begransad utbildning for
just detta. Det handlar inte om en enkelriktad kunskapsformedling, utan
tillfalle maste ges for dialog och tankeutbyte. Den gravida kvinnan och
hennes partner méste kunna fa svar pa sina frdgor och ges tillfille att
diskutera de olika alternativen med erfaren personal inom vérden. Det
kan ockséd behovas stod och vigledning nir besluten vl har fattats.

Problemet med information infor kombinerat test dr att de berorda helst
bor ta till sig informationen inte bara om det forsta steget (métning av
nackuppklarning och analys av blodprov) utan dven det andra, dvs. den
eventuellt foljande provtagningen pa moderkaka eller fostervatten En
sarskild svarighet &r att den forsta delen av kombinerat test ér inriktad pa
att identifiera foster med Downs syndrom, medan den andra delen é&r
inriktad pé alla kromosomfordndringar. Riskbegreppet dr dven svart att
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gora begripligt for fordldrarna. Detta géller sérskilt kombinerat test
eftersom tre olika métvérden ska vigas samman.

En av SBUs slutsatser ar att informationen till kvinnan fore
undersokningen visar brister i de flesta studier. Kvinnornas kunskaper ar
inte tillrickliga for att fatta ett vélgrundat beslut om att genomgé
undersokning. Kunskapsbristerna géller framfor allt mélet med
undersdkningen samt vad resultatet kan leda till. Speciellt svart dr det att
forstd maidtningen av nackuppklarning med ultraljud liksom att
virderingen av markorer utgor led i en riskbedomning och inte ger
underlag for en definitiv diagnos (SBU rapport sammanfattning sid. 19).

Kraven pé personalens utbildning maste alltsd vara hogre om kombinerat
test ska anvindas. For att informationen ska kunna vara ”icke-direktiv”,
dvs. ges pa ett sadant sétt att forutsittningarna for fordldrarna att fatta ett
sjdlvstandigt beslut blir s& bra som mgjligt, maste mer tid avsittas for
utbildning i samband med introduktion av kombinerat test. Vidare bor
kontinuerlig handledning erbjudas personalen for att kompetensen ska
kunna uppritthallas. Denna punkt &r sérskilt betydelsefull eftersom en
viktig etisk princip vid fosterdiagnostik dr autonomi.

Mitningen av nackuppklarningen &r en subjektiv beddmning och maste
utféras av en van ultraljudsbedomare. Det innebér att metoden &r svarare
att kvalitetssdkra och krdver mera utbildningsresurser dn t.ex. de
biokemiska analyserna (SBUs rapport sid. 557-558). Dessa utfors pa ett
standardiserat sétt och dr darfor relativt latt att kvalitetssikra.

Administrativt  ansvariga for MVC och for de provtagande
sjukvdrdsenheterna

De administrativt ansvariga har det direkta ekonomiska ansvaret for val
av metod for fosterdiagnostik. De bor dven ha ansvar for att en etisk
analys inkluderande prioriteringsbeslut genomfors innan en ny metod
introduceras. Den etiska analysen och besluten om prioriteringar utgor
viktiga forutsdttningar for att klargéra pa vilka premisser
fosterdiagnostik bor erbjudas 1 Sverige.

De genetiska laboratorier som utfér kromosomanalysen

Kombinerat test innebdr att farre fostervattenprov kommer att
genomforas. Sannolikt sker en forskjutning i andelen kromosomanalyser
till unders6kningar av redan fodda individer som utreds pa grund av
misstanke om att ha fOrindringar 1 kromosomernas utseende.
Kompetensen att kunna gora analyser av denna karaktir bibehalls pa
detta sitt, vilket dr betydelsefullt med hédnsyn till kvaliteten av sddana
analyser.
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4.3 Aktorer som deltar i beslut om vilken fosterdiagnostik som
kommer att erbjudas i Sverige.

Andra aktorer av betydelse nidr man gor en etisk analys och jAmfor
kombinerat test med aldersindikation &r de som fordelar resurser till
verksamheten och de som ansvarar for hur fosterdiagnostik regleras.
Dessa aktorer ér inte direkt berdrda pd samma sétt som de intressenter
som beskrivits tidigare men de péverkar samhillets erbjudande till den
gravida kvinnan och hennes familj och far ddrigenom indirekt betydelse
for de direkt involverade. Aven avsaknad av beslut pa denna niva kan
innebéra ett stillningstagande av betydelse for den sammanfattande
etiska analysen. Foljande berorda kan identifieras i detta sammanhang:
politiker och administratorer i regioner och landsting, politiker pé
riksplanet, statens medicinskt etiska rdd och socialstyrelsen.

Politiker och administratérer i regioner eller landsting.

Politiker och administratérer ansvarar pa ett dvergripande plan for de
ekonomiska ramarna for sjukvarden. Politikerna beslutar pd underlag
framtagna av administratorerna i frdgor om de horisontella prioriteringar
som kan bli aktuella. Ansvaret for vilken utformning fosterdiagnostik far
vilar ddrmed 1 forsta hand pa politiker och administratorer i regioner
eller landsting.

Med hénsyn till att fosterdiagnostik berdr centrala etiska vérden talar
starka skél for att man ska kunna fa tillgdng samma erbjudande om
kombinerat test oberoende av var man bor i landet. Det dr en friga om
solidaritet och réttvisa. Det finns emellertid ocksa fordelar med att olika
metoder provas i olika regioner och landsting och att det dérigenom blir
mojligt att gora jaimforelser som bidrar till fortlopande 6verviaganden om
hur vardutbudet ska utformas.

Politiker pd riksplanet

Politiker pa riksplanet ansvarar for lagstiftning och for att denna anger
vilka etiska aspekter som ska beaktas 1 Sverige i samband med
fosterdiagnostik. Det &r viktigt att motiven till de regleringar som styr
vilken fosterdiagnostik som ska erbjudas redovisas pa ett sddant sitt att
det underlittar en 6ppen debatt.
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Statens medicinsk-etiska rdd (SMER)

Rédgivande organ till regeringen med sirskilt ansvar att tidigt identifiera
nya metoder inom bland annat fosterdiagnostik och analysera dem
utifrin ett etiskt perspektiv. Aven for SMER ir det viktigt att motiven
och analyserna redovisas och presenteras péd ett sddant sitt att det
underldttar en Oppen debatt. Detta dr en viktig forutsittning for att
utvecklingen ska kunna ske under etiskt férsvarbara former.

Socialstyrelsen

Socialstyrelsen utfirdar med utgangspunkt i lagstiftningen foreskrifter
och allmidnna rdd for hur fosterdiagnostik far bedrivas i Sverige.
Utarbetandet av dessa ska ske i samrdd med SMER for att sékerstilla att
de etiska aspekterna vid utformandet av de allménna raden beaktas.

4.4 Sammanfattande avvigning

Kombinerat test innebér ur etiska aspekter bade fordelar och nackdelar
vid jdmforelse med fosterdiagnostik pa aldersindikation. Bland de
viktigaste fOrdelarna dr den sdkrare riskbeddmningen for Downs
syndrom. Detta innebédr att farre kvinnor far missfall eftersom férre
gravida kvinnor kommer att gora provtagning pd moderkaka eller
fostervatten samtidigt som fler foster med kromosomfordndringar
upptécks, framfor allt relaterade till Downs syndrom. De flesta gravida
kvinnor &r enligt SBU-rapporten intresserade av att fi besked om
resultatet av undersdkningen tidigt 1 graviditeten och foredrar
undersokning 1 forsta tredjedelen av graviditeten 1 stillet for
undersokningar senare i graviditeten (SBU-rapporten sammanfattning
sid. 19). En snabbare analys kan &stadkommas genom den forenklade
analysen av kromosomer, den metod som vanligen kallas QF-PCR.
Denna metod innebédr emellertid att 0,4 % av kromosomforidndringar
som har klinisk betydelse inte uppticks vid den genetiska
fosterdiagnostiken.

Aven ur ett rittviseperspektiv innebir kombinerat test fordelar vid
jamforelse med édldersindikation dirfor att kombinerat test betyder att alla
gravida kvinnor far lika tillgang till adekvat vard som i detta fall innebar
genetisk fosterdiagnostik.

Nér aldersindikation anvdnds ges forst en information om
fosterdiagnostik till alla gravida kvinnor. Kvinnor som é&r 35 ar eller
dldre erbjuds en mer omfattande information déarfor att de har en forhojd
risk att fa ett barn med kromosomfordandring. Om de sa onskar kan prov
pa moderkaka eller fostervatten erbjudas dem. Eftersom erbjudandet
riktar sig till en grupp kvinnor som har forho;jd risk att f& barn med en
kromosomforindring uppfyller inte fosterdiagnostik péd aldersindikation
kriterierna for screening.
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Nér kombinerat test anvdnds ges forst en information om en
undersokning som avser att ge kvinnan en virdering av hennes risk for
att fi ett barn med Downs syndrom. Denna forsta del uppfyller villkoren
for screening, eftersom alla gravida kvinnor erbjuds den. Da det &r friga
om en undersokning for att gora en riskvirdering bor kvinnan redan i
detta skede informeras om nista steg, ndmligen att hon med
utgdngspunkt frdn denna ska ta stéllning till om hon vill gora
provtagning pa moderkaka eller fostervatten. Detta senare erbjudande
riktar sig till den grupp gravida kvinnor som har forhdjd risk att fa ett
barn med Downs syndrom och uppfyller darfor inte villkoren for
screening.

Nackdelen med genetisk fosterdiagnostik i allmidnhet &r att individer
med funktionshinder kan kinna sin existens ifrdgasatt. Individer med
Downs syndrom kan kénna sig sirskilt utpekade av kombinerat test
dérfor att det &r ett erbjudande som riktar sig till alla gravida kvinnor och
avser riskbedomning for just denna angivna kromosomforandring.

Om sjukvérden organiserar kombinerat test pa ett sddant sitt att de
gravida kvinnorna fér tillricklig information och tid for reflektion samt
att denna utformas pa ett sddant sitt att det tydligt framgar att det &r
frigan om ett erbjudande, som den gravida kvinnan ska ta stéllning till
minskar risken for att individer med Downs syndrom behdver kdnna sig
sarskilt utpekade. Metoden kan dé& enligt SMERs uppfattning accepteras
utifrdn bade ett individetiskt och ett samhéllsetiskt perspektiv.

Rédet vill sérskilt framhalla vikten av samhéllets ansvar for att stodet till
individer med funktionshinder dr av den omfattningen att alternativet att
foda ett barn med Downs syndrom for den gravida kvinnan blir
realistiskt. Samhéllet har dven ett ansvar att verka for en offentlig debatt
och kritisk granskning av hur fosterdiagnostik bedrivs.

5. Informationen om fosterdiagnostik

En forutsittning for att kombinerat test ska kunna inféras pé ett etiskt
ansvarsfullt sétt dr som framgatt av foregaende avsnitt att sérskilda
satsningar gors pad en god information. I detta avsnitt skisseras nigra
utgangspunkter for en sddan informationspolicy.

For att overhuvudtaget kunna efterfraga fosterdiagnostik behdver den
gravida kvinnan kénna till att denna mojlighet finns. Kvinnan bor ha fatt
kunskapen innan hon blir gravid och samhillet har darfor ett ansvar for
att formedla denna kunskap i skolan eller pd annat sétt. Nar kvinnan blir
gravid ska det sedan med denna grundkunskap vara mdjligt for henne att
ta stéllning till om hon vill veta mer om fosterdiagnostik eller avsta fran
den information som fosterdiagnostik kan ge.

Vid det forsta besoket pa modravardscentralen bor darfor barnmorskan
stdlla frdgan till den gravida kvinnan om hon Onskar f& veta mera om
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fosterdiagnostik eller om hon vill avsta fran ytterligare information. Om
hon viljer att avsta ska hon 1 fortséttningen erbjudas endast medicinskt
motiverade undersokningar, inklusive ultraljudsundersdkning for att
faststélla graviditetslingd och om det dr fler dn ett foster. Det betyder
dven att den gravida kvinna som vill avsta fran ytterligare information
sannolikt inte heller vill genomga ultraljudsundersokning i1 16:e
graviditetsveckan, vars huvudsakliga malséttning &r att finna
missbildningar.

Det é&r inte acceptabelt att tvinga pé kvinnan information om
fosterdiagnostik som hon inte vill ha. Att patvinga kvinnor information
de vill slippa kan innebédra att deras ritt till sjdlvbestimmande inte
respekteras. Vad olika kvinnor vill ha for information och vilken
information de vill slippa varierar. For att undvika att tvinga pa den
gravida kvinnan information som hon inte vill ha bor det vara kvinnan
sjdlv. som efterfraigar mer information om fosterdiagnostik av
sjukvarden. Ett problem é&r att detta forutsitter att alla kvinnor har sa
mycket kunskaper om fosterdiagnostik redan fore en eventuell graviditet
att de kan efterfraga den ytterligare information som de vill ha. Det finns
risk for att kvinnor inte fragar efter undersokningen dérfor att de inte
kédnner till mojligheten. Information innan graviditeten bdr vara
utformad pa ett for alla lattillgéngligt satt.

De gravida kvinnor som vill veta mer bor erbjudas att sjdlva bestilla tid
for att f4 mer information. Den bor ges vid en sérskild mottagning vid ett
sarskilt tillfalle och av sérskilt utbildad personal. Informationen som
kvinnan erbjuds vid denna mottagning bor innehdlla all relevant
information om fosterdiagnostik och de mojliga alternativ som kan
erbjudas henne som en f6ljd av resultatet av diagnostiken. Det giller
ocksa information om alla alternativa former som kan erbjudas henne
samt dven information om alternativet att avstd fran fosterdiagnostik.
Detsamma géller mgjliga uppfoljande handlingsvidgar sasom abort eller
att foda det skadade barnet.

Information om fosterdiagnostik bor ges sd tidigt som mojligt i
graviditeten for att ge kvinnan s& mycket tid som mojligt for att ta
stdllning till de olika fragor som uppstér. Situationen med graviditet och
funderingar pé abort dr kénslig, och det kan kravas tid for bearbetning av
informationen for att kvinnan ska komma fram till ett val overvigt
beslut.

Det dr ocksa viktigt att inte bara medicinsk information och medicinska
konsekvenser av olika beslut tas upp. Psykosociala faktorer kan vara
minst lika avgérande som rent medicinska faktorer for en kvinnas beslut
om att genomga fosterdiagnostik. Hur kan livet som forélder till ett
funktionshindrat barn te sig? Vilka begransningar i livet kommer mitt
barn att f4? Hur fungerar samhéllets omsorger om funktionshindrade?
Kommer mitt barn kunna bilda familj och f4 barn? Gér det att teckna
forsdkringar? En viktig forutsittning dr att kvinnan informeras om att det
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ar fraga om ett erbjudande, som hon inte maste acceptera. Kvinnans
samtycke till eventuell fosterdiagnostik méste dérfor vara frivilligt for att
kravet pa autonomt beslutsfattande som utesluter alla former av tving
och andra patryckningar ska vara uppfyllt.

Fordelen med ett sddant tillvigagangssitt dr ocksa att mer tid kan dgnas
at att ge information och &ven fanga upp de fradgor som kvinnan har. Det
blir ldttare for kvinnan att d&terkomma med fragor till personal som har
sarskild kompetens inom omradet. En sddan mottagning bor dven ges
ansvar att folja upp de kvinnor som avbryter graviditeten darfor att
undersokningen visat att fostret varit skadat. Avgorande ur
autonomisynpunkt dr kvinnans mojligheter att styra besluten i enlighet
med sina 6nskemal och vérderingar.

Det dr av synnerlig vikt att gravida kvinnor informeras om att den forsta
delen av provtagningen endast innebér en individuell riskbedomning och
att dven kvinnor med 14g risk kan f4 barn med Downs syndrom eller
nagon annan kromosomf{oriandring.

6. Prioriteringsaspekter

SMER framforde i1 yttrandet “Etiska fragor kring fosterdiagnostik™
(2006) att genetisk fosterdiagnostik bor bli foremal for samma typ av
prioriteringsresonemang som annan medicinsk verksamhet.

Nar man vél kommit fram till att kombinerat test dr etiskt acceptabel
méste man ocksd stdlla sig fragan hur hilsovinster och andra fordelar
liksom de 6kade kostnaderna stéller sig i ett prioriteringsperspektiv, dvs.
hur stora de &r i forhdllande till andra metoder och program som
konkurrerar om resurserna i sjukvarden.

6.1 Tidigare overviganden av betydelse for prioritering av
fosterdiagnostik

I den etiska plattform for prioriteringar som riksdagen stillt sig bakom
(prop. 1996/1997:60) anges att tre grundlaggande principer bor ligga till
grund for prioriteringsbeslut inom hilso- och sjukvarden. Dessa ér:

- mdnniskovdrdesprincipen, alla manniskor har lika viarde och samma
rétt till sjukvard oberoende av personliga egenskaper och funktioner i
samhillet,

- behovs- och solidaritetsprincipen, resurserna bor fordelas efter behov

- kostnadseffektivitetsprincipen, vid val mellan olika verksamheter eller
atgirder bor en rimlig relation mellan kostnader och effekt, matt i
forbéttrad hilsa och forhojd livskvalitet, efterstravas.

Detta dterspeglas ocksé 1 2 § HSL dér det anges att "malet for hilso- och
sjukvarden 4r en god hilsa och en véard pa lika villkor for hela
befolkningen. Vérden ska ges med respekt for alla médnniskors lika vérde
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och for den enskilda minniskans virdighet. Den som har det storsta
behovet av hilso- och sjukvérd ska ges foretrdde till varden.”

Fosterdiagnostik dr, som namnet séger, en form av diagnostik. Enligt ett
tillagg till halso- och sjukvérdslagens 2a§ som beslutades av riksdagen i
samband med beslutet om riktlinjerna for prioriteringar “ska varje
patient som vénder sig till hdlso- och sjukvarden, om det inte ar
uppenbart obehovligt, snarast ges en medicinsk beddmning av sitt
hélsotillstdnd.”

[ propositionen om prioriteringar inom hélso- och sjukvarden
(1996/97:60 sid. 26) anges att “den medicinska bedémningen blir
ddarmed det viktigaste underlaget for prioritering. Med denna som grund
ska hilso- och sjukvérden tillsammans med patienten avgora vilken form
av behandling eller vard som ar nddvéandig”.

Niér det giller fosterdiagnostik finns i dag fi mojligheter att bota foster
med skador som upptécks genom fosterdiagnostik. Den atgird som idag
kan bli f6ljden av att en skada upptécks genom genetisk fosterdiagnostik
ar att kvinnan genomgér abort. I propositionen om prioriteringar inom
hélso- och sjukvérden konstateras ocksd att hilso- och sjukvérd som &r
reglerad genom sdrskild lagstiftning far anses garanterad resurser. Det
giller véard enligt smittskyddslagen, psykiatrisk  tvingsvard,
rattspsykiatrisk vard och legala aborter (sid. 61).

Prioriteringar handlar om att jamfora vad sjukvarden uppnér for varje
satsad krona givet att man vill komma nirmare medicinens mal, jAimfort
med vad man kunde ha uppnatt om resurserna i stéllet lagts pd nagot
annat.

6.2 Analys av prioriteringar och fosterdiagnostik nir kombinerat
test tilliimpas

For att fora diskussionen vidare om hur kombinerat test bor beaktas ur
ett prioriteringsperspektiv behdver man narmare analysera tillimpningen
av den etiska plattformen.

Till grund for den etiska plattformen ligger som tidigare ndmnts
ménniskovirdesprincipen, behovs- och solidaritetsprincipen samt
kostnadseffektivitetsprincipen.

6.2.1 Minniskovérdesprincipen

Minniskovérdesprincipen ér en av de grundldggande etiska principerna.
Statens medicinsk-etiska rdd har i manga olika sammanhang tagit upp
frigan om ménniskovérdet. I skriften Det svdrfangade mdnniskovirdet
(1991) har radet anfort att:
1. Mainniskovirdet dr knutet till existensen, inte till funktioner och
egenskaper
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2. Mainniskoviarde &r ett axiom, som inte kan bevisas genom
empiriska undersokningar eller provning

3. Mainniskovéirdet innebdar att alla ménniskor har vissa
fundamentala réttigheter som ska respekteras och 1 dessa
avseenden dr ingen former 4n ndgon annan

4. Mainniskovirde utesluter inte mojligheten att virdera manniskors
egenskaper, lamplighet eller kvalifikationer 1 ett visst bestimt
sammanhang.

En central fraga vid en analys av ménniskovérdet i samband med
fosterdiagnostik ér vidare fragan om det befruktade dggets skyddsvirde.

I samhillet rader olika uppfattningar om vilket skyddsvirde man bor
tillméta ett befruktat 4gg. Tre olika hallningar kan urskiljas:

1. Minskligt liv borjar vid befruktningen och det befruktade dgget
har fullt ménniskovirde, dvs. ritt till skydd och obetingad ritt till
liv.

2. Tillblivelsen av det ménskliga livet dr en process, ddr det
befruktade dgget ar ett liv 1 vardande med ett visst skyddsvérde.
Detta skyddsvirde okar gradvis under utvecklingens gang. Vid
den tidpunkt da fostret kan vara livsdugligt utanfér moderns
kropp 0vergar fostrets skyddsvirde i ménniskovérde.

3. Det befruktade dgget har utvecklingspotential men 1 sig sjalv
inget skyddsvérde.

SMER har i tidigare yttranden och skrifter behandlat denna fraga, bl.a. i
yttrandet Assisterad befruktning (1995), Etiska vigméarken 10, Om livets
borjan (2000) samt yttrandet Embryonal stamcellsforskning (2002).
Radet har da anslutit sig till den andra stindpunkten. Den ar forenlig
med nuvarande abortlagstiftning och ocksd med hur fosterdiagnostik
hittills har tillampats.

6.3.2 Behovs- och solidaritetsprincipen

Behovs- och solidaritetsprincipen innebdr att resurser ska fordelas efter
behov och inte t.ex. efter efterfrigan. Vid fosterdiagnostik blir frdgan
viktig om vems behov som avses, kvinnans eller fostrets.

Kvinnan har sina behov, sina skil att vilja gora fosterdiagnostik och att
kanske senare vélja att gora abort. De blivande fordldrarna kanske
beddmer att de inte skulle orka ta hand om ett svart skadat barn. Vad kan
fostret sdgas ha for behov i1 detta sammanhang och vem é&r det som 1 sé
fall ska vdrna om fostrets behov? De individer som har den bista
mojligheten att véardera fostrets situation dr i de flesta fall de blivande
fordldrarna och av dem dr det den gravida kvinnans uppfattning som &r
viktigast, bland annat darfor att hon bér pa graviditeten. P& samma sétt
som det dr den gravida kvinnan som &r den som fattar beslut om abort, r
det ocksa kvinnan i1 samrad med sin partner som &r bést ldampad att fatta
beslut om huruvida fosterdiagnostik ska goras eller inte.
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De 6vergripande syftena med fosterdiagnostik kan beskrivas fran flera
utgdngspunkter. Frin samhéllets sida dr syftet att inom vissa ramar
erbjuda information om fosterdiagnostik till den gravida kvinnan for att
hon ska f4 mgjlighet att ta stillning till om hon vill genomga nagon typ
av fosterdiagnostik. Eftersom resultatet av fosterdiagnostik kan leda till
att kvinnan behover ta stdllning till om hon vill gora abort dr det viktigt
att hon fatt nddvandig information om vilka konsekvenserna &r om hon
accepterar erbjudandet om att fa gora fosterdiagnostik. Abortlagen ger
kvinnan rétt att fram till utgdngen av 18:e graviditetsveckan besluta om
hon vill avbryta graviditeten utan att hennes motiv efterfragas. Eftersom
lagen ger kvinnan denna rétt kan den kvinna som efter fosterdiagnostik
fatt veta att fostret dr sjukt eller skadat sjilv besluta om hon vill gora
abort eller inte.

Fran prioriteringssynpunkt kan man ocksa stélla sig frdgan hur det
sammanvédgda behovet ser ut i den aktuella gruppen. Det ar grupp av
friska gravida kvinnor och foster med en liten risk att drabbas av en
allvarlig hdndelse (foda ett barn med funktionsnedsittning resp. vara ett
barn med funktionsnedsittning). Denna grupp kan jimforas med friska
personer i befolkningen som gir omkring med forstadier till en tumor
eller stroke eller nagot annat allvarligt sjukdomstillstind som eventuellt
kan forebyggas. De som drabbas, som vi inte vid undersokningstillfallet
kanner till vilka de &r, har naturligtvis ett stort behov, men gruppen som
helhet har antagligen ett litet eller mattligt behov av vérd i forhallande
till patienter med till exempel hjértsvikt, blindhet eller andra allvarliga
sjukdomar och funktionshinder.

Solidaritetsprincipen eller réttviseprincipen, vilket kanske kan anses vara
en mer adekvat beteckning 1 dessa sammanhang innebdr att lika
mojligheter ges till vard och att skillnader i1 forutsttningarna for att leva
ett gott liv bor utjimnas i1 sd stor utstrackning som mgjligt. Sdsom
fosterdiagnostik i dag erbjuds gravida kvinnor i landet finns brister i
tillimpningen av principen. I delar av landet erbjuds kombinerat test
medan aldersindikation erbjuds i1 andra delar. Eftersom fosterdiagnostik
pa flera sitt beror grundliggande etiska vdrden, fram for allt autonomi
men dven tex. mdnniskovirde och integritet, blir det sérskilt viktigt att
tillgodose solidaritetsprincipen eller rattviseprincipen.

SMER anser att tidig fosterdiagnostik sa som den hittills tillimpats
uppfyller behovsprincipen men inte fullt ut solidaritetsprincipen eller
rattviseprincipen. Kombinerat test tillgodoser pa ett béttre satt
solidaritetsprincipen 4n vad &ldersindikation gor. Utifran ett etiskt
perspektiv dr det centralt att solidaritetsprincipen beaktas nir det avgors
hur fosterdiagnostik ska prioriteras inom hélso- och sjukvarden. Det
finns skil som talar for att gravida kvinnor bor ges tillgéng till likvardiga
erbjudanden att fa gora fosterdiagnostik oavsett var de bor.



23

6.2.3 Kostnadseffektivitetsprincipen

Kostnadseffektivitetsprincipen innebér att vid val mellan olika verksam-
heter eller atgarder bor man efterstrdva en rimlig relation mellan kostnader
och effekt, métt i forbattrad hdlsa och forhojd livskvalitet. Principen bor i
forsta hand avse den inverkan atgdrderna har pa individens och
nérstdendes hilsa eller livskvalitet. Den bor inte omfatta enbart de
direkta ekonomiska kostnaderna utan dven forekommande etiska vérden.
For att gora den ekonomiska analysen hanterbar kan man avgrinsa sig
till de kostnader som direkt belastar sjukvarden.

Den etiska analysen av kombinerat test har visat att metoden i1 fOrsta
hand kan fOrbattra flera gravida kvinnors livskvalitet &n om
aldersindikation anvénts. I ett begrdnsat antal fall kommer kombinerat
test dven ge barn mojlighet att fodas som om éldersindikation anvénts
lett till missfall. Det betyder att kombinerat test béttre tillgodoser etiska
varden och dirmed kan sdgas ge storre hélsovinst 4n vad
aldersindikation gor. De vinster som gors i termer av livskvalitet och
hélsa etc. dr emellertid svara att operationalisera och kvantifiera pé ett
invindningsfritt sitt. De tillater darfor inte att man gor en traditionell
kostnadseffektanalys dir kostnaderna stills i relation till ett effektmaétt.

SBU har gjort ett forsok till en analys av vilka de direkta kostnaderna for
sjukvérden skulle vara om kombinerat test introducerades samtidigt som
aldersindikation skulle sluta att anvéndas.

Tabell 2. Berdkning av kostnaderna for de tva jimforda alternativen;
uppgifterna (modifierade frdn SBU-rapporten)

Kostnader Kombinerat test | Aldersindikation
Kostnader enligt SBU 290 660 000 186 065 000
NUPP som redan idag utfors +18 000 000* -18 000 000*
Extra kostnad for information 4 860 000

enligt SMERs krav

Summa kostnader 313 520000 168 065 000

(*)18 miljoner kronor &r sjukvéardens kostnader i dag for NUPP. For att
ge en rittvisande bild vid jamforelse mellan kombinerat test och
aldersindikation redovisas dessa kostnader under rubriken kombinerat
test.

Berdkningen bygger pd uppgifter frdn det i figur 1 redovisade
beslutstréidet.

I SBUs berdkningar anges att inforandet av kombinerat test skulle kréva
ytterligare fem minuters barnmorsketid for information. Denna
uppskattning forefaller mycket lag med tanke pa de brister SBU patalat i
fraga om kunskaper bade hos sjukvardspersonalen och hos de gravida
kvinnorna. Med den maélsittning som anges 1 detta yttrande borde tiden
fordubblas. Om t ex. en barnmorska avsétter 30 minuter for information
om fosterdiagnostik i stdllet for de 15 minuter som foreslagits skulle
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detta leda till en merkostnad av 4 860 000 kronor. Till detta kommer
dven investeringskostnader om sérskilda mottagningar ska organiseras
dir informationen ges. Det bor understrykas att dessa berdkningar
bygger pé uppskattningar och dérfor &r oséikra.

Kombinerade test kostar enligt dessa uppskattningar salunda 145
miljoner mer &n om aldersindikation. Det bor noteras att om den
ultraljudsundersdkning som utfors vid NUPP-undersokningen tidigt 1
graviditeten skulle innebéra att man inte behdver gora den rutinmissiga
undersokningen 1 16:e graviditetsveckan skulle kostnaderna for
kombinerade test minska med 90 miljoner kronor. Enligt SBU finns
emellertid inte vetenskapligt underlag for att ersdtta den rutinmissiga
ultraljudsundersokningen 1 16:¢  graviditetsveckan med en
ultraljudsundersokning i 10:e -14:e graviditetsveckan.

Kombinerat test innebér salunda en uppskattad dkad kostnad i jamforelse
med aldersindikation pd 145 miljoner kronor, vilket motsvarar 1450
kronor per gravid kvinna. Denna kostnad ska stéllas mot sddana vinster
som att antalet missfall minskar med enligt berdkningen 30 per ar och att
fler fall med kromosomforandringar kan upptdckas. Hur manga det &r
frdga om kan emellertid inte uppskattas med rimlig sdkerhet. I de 6kade
kostnaderna ingar dven att informationen infor undersokningen kan
utformas pd ett sddant sétt att autonomin for den gravida kvinnan och
hennes familj forbéttras.

SMER anser att det inte gir att uppskatta kostnadseffektiviteten pé ett
specificerat sdtt, men vid en kvalitativ viardering bor vinsterna anses vara
sa stora att de vil forsvarar de 6kade kostnaderna.

Nar sjukvardshuvudminnen ska ta stdllning till under vilka
forutsdttningar  genetisk  fosterdiagnostik ska erbjudas kommer
diskussioner kring prioriteringar ocksa att finnas med. Ett av de
viktigaste syftena med det kombinerade testet &r att minska antalet
fostervattenprov och didrmed ocksd minska antalet missfall som kan bli
foljden av fostervattenprov. Om hilso- och sjukvirdshuvudménnen gor
bedomningen att erbjudande om kombinerat test till samtliga gravida
kvinnor skulle bli alltfor kostsamt och dirfor viljer att erbjuda detta test
enbart till en viss grupp av kvinnor, exempelvis kvinnor som &r 35 ér
eller dldre, forandras forutsdttningarna i den etiska analysen. Den i detta
yttrande genomforda analysen kan i s fall behdva modifieras.

En annan fraga som kan rubba den etiska analys som presenterats 1 detta
yttrande dr det valda grinstalet for erbjudande av prov pd moderkaka
eller fostervatten. Som tidigare beskrivits har man hittills utgatt frn att
sadana erbjudanden ska ges till kvinnor som vid ett kombinerat test far
en kvot som ar 1/250 eller storre. Om denna kvot dndras for mycket kan
det bli nédvéndigt att pd nytt utvirdera metoden ur ett etiskt perspektiv.
Sanks t ex. kvoten till mycket laga varden kommer visserligen flera
foster med kromosomforiandringar att upptickas, men samtidigt leder det
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till att flera prov pa moderkaka eller fostervatten utfors, vilket i sin tur
medfor fler missfall. Férdndringar 1 kvoten som sker i sma steg kan leda
ut pé ett sluttande plan och undergriva fOrutsittningarna for de hir
presenterade etiska stéllningstagandena.

6.3 Slutsats

SMER anser sammanfattningsvis att kombinerat test &r att foredra
framfor aldersindikation, men att ett inforande av kombinerat test kraver

sarskilda satsningar pa personalutbildning 1 syfte att forbittra
informationen till de gravida kvinnorna.
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