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Yttrande angéende inférandet av en ny fosterdiagnostisk metod

Bakgrund

Statens medicinsk-etiska rad dr ett rddgivande organ under Socialdepartementet. Enligt
regeringens direktiv till radet skall radet strdva efter en helhetssyn pa fragor som ror sadan
medicinsk forskning och behandling som kan anses kénslig for den minskliga integriteten
eller paverka respekten for manniskovérdet. Behovet av dialog mellan forskare och politiker
framhalls. I direktiven framhalls ocksa vikten av att radet i arbetet med dessa fragor har i
atanke att den utveckling som sker pad omréadet ofta har mycket langsiktiga verkningar.

Fosterdiagnostik beror svara etiska 6verviganden och ytterst synen pa ménniskovérdet. Radet
vill déarfor betona vikten av en bred och 6ppen diskussion i dessa fragor. Diskussionen far inte
vara forbehallen den medicinska professionen och andra experter utan méaste foras i samhéllet
1 stort.

Utvecklingen gar mycket snabbt och nya metoder som ger mdojlighet att utfora genetiska
undersokningar av fostret tillkommer. En sddan metod ar s.k. QF-PCR, som é&r en forenklad
form av kromosomanalys. Allteftersom utvecklingen fortskrider kommer mer information om
fostret att bli tillgénglig. Enligt rddets mening &r det angeldget att nya metoder innan de
introduceras blir foremal for en allsidig etisk analys.

Nér det géller den forenklade kromosomanalysen finns flera etiska problemstillningar, varav
vissa avser allminna overgripande fragor som for nérvarande &r foremal for ett
utredningsarbete inom radet. Fradgan om fosterdiagnostik &r emellertid komplicerad och en
etisk genomlysning av hela omradet kréver att de olika metoderna bedoms samtidigt. Med
hinsyn till att den forenklade kromosomanalysen enligt uppgifter som radet fatt &r pa vég att
inféras inom sjukvarden finner radet det angelédget att redan nu anféra vissa viagledande
synpunkter, 1 avvaktan pa att den 6vergripande genomlysningen av hela &mnet har
genomforts.

Allmdint

QF-PCR star for kvanititativ fluorescent polymeraskedjereaktion. Metoden anvénds for
kromosomanalys av prov fran moderkaka eller fostervatten. Den forutsitter alltsé ett s. k.
invasivt ingrepp.

Invasiv fosterdiagnostik erbjuds for vissa riskgrupper, dvs gravida kvinnor som 16per en
forhojd risk att foda ett sjukt eller skadat barn. Dessa riskgrupper ar huvudsakligen kvinnor
over 35 ar, kvinnor som sjélva eller vilkas partners har en &rftlig risk och kvinnor som tidigare
fott skadade barn. De ingrepp som é&r aktuella vid provtagningen innefattar en viss risk for
missfall. Risken uppskattas till 0,5 — 1 procent.

Den hittills anvinda metoden f6r kromosomanalys innefattar kromosomodling och
kromosomanalys med hjélp av karyotypering, som mojliggor ett faststéllande av cellernas
fullstindiga kromosomuppséttning. Den kallas hir fullstindig kromosomanalys och innebdr
att man far all genetisk information som med dagens teknik gér att fa fram.



QF-PCR ér en snabbare och enklare form av kromosomanalys. Metoden kallas hér forenklad
kromosomanalys." Den #r vanligen inriktad pa fem kromosomer (13, 18, 21, X och Y), dir de
avvikelser man oftast letar efter finns. Ungefir 90 procent av de avvikelser som gar att finna
med en fullstindig analys upptéicks genom den forenklade analysen, enligt SBU:s
berdkningar. Den forenklade analysen kan ge svar inom en till tva dagar.

Den forenklade analysen anvinds vid en del kliniker 1 Sverige som komplement till den
fullstdndiga. Pa flera hall star man i begrepp att 6verga till att anvinda den forenklade
analysen som huvudmetod och avsta fran den fullstdndiga analysen.

Jamforelse mellan hittills anvind, fullstindig kromosomanalys och forenklad
kromosomanalys (QF-PCR)

Grundmetod: Biagge analyserna gors pa prov fran fostervatten eller moderkaka. De &r alltsa
”lika” invasiva och innefattar ddrvid samma risk.

Erhallen kunskap: Den fullstdndiga kromosomanalysen ger mer information. Om den
forenklade kromosomanalysen idag ersatte den fullstdndiga skulle nagot fler av de avvikelser
som nu uppticks missas. Det dr da fraga allvarliga avvikelser som vanligen foranleder abort
nir de upptédcks. SBU har uppskattat antalet avvikelser till 12-16 fall om éaret. Andra
berdkningar pekar mot ett l4gre antal "missade” fall, cirka fem per ar.

Scikerhet: Bégge analyserna ger tillforlitliga svar betrdffande det som eftersoks. Den
forenklade analysen dr dock négot sékrare. Bl.a. slipper man det som kallas odlingsartefakter,
eftersom man inte behover odla celler.

Snabbhet: Den forenklade analysen dr mycket snabbare — en till tva dagar jaimf{ort med tva till
tre veckor.

Kostnad: Kostnaden for den forenklade analysen kan uppskattas till cirka 1250 kr, medan
kostnaden for den fullstdndiga kan uppskattas till cirka 4600 kr (uppskattningarna dr gjorda av
SBU). Kostnaderna behdver inte ses som alternativa; man kan téinka sig att metoderna
kompletterar varandra pa olika sitt. Det bor dven observeras att kostnadsberdkningar kan
sdttas in i ett storre sammanhang; hér anges enbart den specifika kostnaden for de respektive
analyserna.

Information till patienten: Det dr enklare att informera patienten om den forenklade analysen,
eftersom man fran borjan vet vad man kan fa svar pa. Vid den fullstidndiga analysen kan man
erhalla kunskap som den undersokte inte varit beredd pa. Detta skall vigas mot svarigheten att
vid den forenklade analysen informera om att man vid denna inte far veta allt som gér att fa
veta.

Sammanfattningsvis kan man siga att den forenklade analysen ger ett snabbt svar betridffande
minst 90 procent av det man kan fa veta. Snabbheten 4r av stor betydelse dels pa grund av att
paret har begrinsad tid pa sig att tillgodogora sig informationen och fatta beslut om ett

" En utforlig beskrivning av metoden finns i den utvirdering som gjorts av Statens beredning for medicinsk
utvirdering (SBU), SBU Alert QF-PCR for bestimning av kromosomavvikelser hos foster, version 2, 2004-06-
23, se www.sbu.se. Vidare hdnvisningar till SBU avser denna utvérdering.


http://www.sbu.se/

eventuellt avbrytande av graviditeten, dels eftersom vintetiden erfarenhetsméssigt ar
pafrestande.

Aven den ligre kostnaden kan hivdas utgora en fordel med den forenklade analysen.
Kostnadsberdkningar, i varje fall om de gors i ett samhéllsekonomiskt sammanhang, &r
emellertid problematiska pa detta omrade. Det finns bl.a. risk for att en kortsiktig besparing i
ett langre perspektiv innebdr motsatsen, genom att det fods fler svart skadade barn. Det leder 1
sin tur in pa ekonomiska kalkyler som i sig inte &r etiskt forsvarbara att overhuvudtaget stilla
upp.” Det #r dirfor enligt radets mening inte onskvirt att ekonomiska faktorer tillats styra
utvecklingen inom fosterdiagnostiken.

De principer som gdller for dagens fosterdiagnostik

Inforandet av nya fosterdiagnostiska metoder skall bedomas i enlighet med de principer som
ar styrande for den fosterdiagnostiska verksamheten idag. Det nuvarande rittsldget bygger pa
de 6verviaganden som gjordes i regeringens proposition Fosterdiagnostik och abort (prop.
1994/95:142). Grunden for de forslag som dér lades fram kan hérledas ur f6ljande
principuttalande om rétten att fatta beslut om fosterdiagnostik:

Hur svart stéllningstagandet till fosterdiagnostik &n &r finns det ingen annan 4n kvinnan
sjalv som &r bittre lampad att fatta beslutet. Att det 4r kvinnan sjdlv som i samrad med
lakaren bor besluta 6verensstimmer med bestimmelserna i hélso- och sjukvérdslagen.
Det stimmer ocksa vil med synsittet i abortlagen som ger kvinnan ritt att fram till en
viss tidpunkt sjélv besluta om hon vill gora abort eller inte. Vi anser att samma tilltro
bor kunna sittas till kvinnans formaga att avgéra om hon skall genomgé
fosterdiagnostik.

Enligt var mening maste stillningstaganden till fosterdiagnostik ta sin utgangspunkt i en
manniskosyn dir ménniskor forvéntas klara av att fatta svéara beslut. Den kvinna som
genomgér fosterdiagnostik onskar sig vanligen barn. Ett stdllningstagande till att
avbryta graviditeten dr ett stort och svart beslut. Det har framforts farhagor for att
fosterdiagnostik skulle kunna leda till ett samhélle dér svara handikapp inte accepteras.
Enligt var mening finns det inget som sdger att en syn pa kvinnor och min som
kompetenta att fatta svara beslut skulle leda till en sadan utveckling.

Vi anser dérfor att kvinnan sjilv skall avgéra om hon skall genomga fosterdiagnostik.

I enlighet med propositionen antog riksdagen de dnnu géllande riktlinjerna for
fosterdiagnostiken, som lyder pa foljande sitt:

Alla gravida kvinnor skall erbjudas information om fosterdiagnostik. Gravida kvinnor
som &r yngre dn 35 ar eller som inte tillhor nagon riskgrupp bor erbjudas en allmén,
oversiktlig information. Gravida kvinnor som &r 35 ar och édldre samt kvinnor som
tidigare fott barn med funktionsstdrning eller som ar bérare av anlag for ndgon svér

? Kommittén om genetisk integritet paminde om Vetenskapsradets konsensusuttalande om fosterdiagnostik dr
det framhalls att det inte &r etiskt acceptabelt att gora kalkyler som inbegriper en virdering av eventuella
framtida vardkostnader f6r mianniskor med handikapp eller sjukdom av olika slag, dvs. att stélla kostnader for
fosterdiagnostik som kan f6rvéntas leda till abort mot de vardkostnader som skulle uppkomma om de berdknade
aborterna inte kommer till stand (SOU 2004:20 sid. 266).



arftlig sjukdom bor erbjudas en mer ingaende information och vigledning om
fosterdiagnostik samt ocksa erbjudas genetisk radgivning.

Informationen skall innehalla uppgifter om vilka mojligheter fosterdiagnostiken
erbjuder, pa vilka villkor undersokningarna &r tillgéngliga samt vilka begriansningar och
risker som dr forknippade med dessa.

Kvinnan skall, efter att ha fatt information, sjdlv — i samrad med ldkaren — bestimma
om hon skall genomga fosterdiagnostik.

()

Fosterdiagnostikens inriktning och omfattning har nyligen varit féremal f6r en parlamentarisk
utredning, som redovisats i betinkandet Genetik, integritet och etik (SOU 2004:20).
Kommittén konstaterade att det for svensk del rdder samsyn om tva grundprinciper.

— Alla gravida kvinnor skall erbjudas god information under individuellt avpassade
former om de undersokningsmetoder som finns och vad dessa innebar fér kvinnan
och fostret.

—  Det dr kvinnan sjdlv som, efter information, bestimmer vilka undersékningar hon
skall genomga och vad hon skall f& veta om resultaten.

Kommittén anség att det inte fanns skl att dndra det sakliga innehillet i den nuvarande
regleringen, men forde ett resonemang om den forskjutning som dgt rum fran de ursprungliga
obstetriska andamélen med fosterdiagnostiken:

Fosterdiagnostik i form av ultraljudsundersékning erbjuds i Sverige sedan ldnge
rutinméssigt och den innefattar numera i allménhet ocksé undersékning av fostrets
anatomi. Det &r enligt kommitténs mening olyckligt att dessa bagge
undersokningsdndamal inte pa ett tydligare sétt hallits isér. Utvecklingen har inneburit
att dven andra former av undersokningar av fostret kunnat ses som en del av
fosterdiagnostiken som helhet. Allteftersom forskningen frambringar mer forfinade
undersoknings- och analysmetoder riskerar dessa att komma att ingé i vad som
uppfattas som “normal fosterdiagnostik™, varvid verksamheten kommer allt lingre fran
det ursprungliga, obstetriska, syftet. I stillet riskerar fokus att forflyttas till fostrets
hélsa och kanske dven egenskaper. En sadan utveckling &r enligt kommitténs mening
icke onskvérd.

Mot den bakgrunden kan man stilla fragan om det dr befogat fran allmén synpunkt att
fosterdiagnostiken bibehéller den nuvarande omfattningen. Fragan kan i synnerhet
stéllas om inte ultraljudsundersékningar i hégre utstrickning 4n nu skulle kunna
begrinsas till hogriskgrupper. Det dr emellertid enligt kommitténs mening orealistiskt
att begrinsa den fosterdiagnostiska verksamheten sddan den etablerats. Den mgjlighet
till ultraljudsundersékning av fostrets anatomi som sedan linge erbjuds som ett
regelmadssigt inslag i fosterdiagnostiken bor séledes finnas kvar. Daremot bor
regelmissigheten inte utstriackas till andra undersokningsformer. Man bor ta lirdom av
den tidigare i viss mén “automatiska” utvecklingen och mer noga f6lja forédndringar i
verksamheten. Skillnaden mellan undersokningar for obstetriska &ndamal och
undersékningar som gors i andra syften maste om mojligt dn tydligare klargdras och
uppritthallas inom mddravarden.

Kommittén avslutade sin behandling av de fosterdiagnostiska fradgorna med att konstatera att
det hér finns en rad etiska aspekter som behover diskuteras fortlopande, understryka vikten av
att detta sker och hénvisa till det arbete som bedrivs av Statens medicinsk-etiska rad.



Radets overviiganden

Nagon samlad etisk analys av vad ett inforande av den forenklade formen av kromosomanalys
skulle innebaira har, sdvitt radet kunnat utrdna, dnnu inte foretagits. Statens beredning for
medicinsk utvdrdering har i en s.k. Alert-rapport bedomt det vetenskapliga kunskapsldget niar
det géller metoden. I rapporten framhélls som ytterst angeldget att metodens etiska och
ekonomiska konsekvenser blir foremal for diskussion innan den ersétter den fullstdndiga
kromosomanalysen.

Statens medicinsk etiska rad vill understryka vikten av att respektera det berdrda parets och
ytterst kvinnans ritt till sjdlvbestimmande, som &r den rittsliga regleringens grundldggande
princip. Som entydigt framgatt ovan &r det kvinnan som efter samradd med ldkare avgor vilken
fosterdiagnostik som hon skall genomga. Hon skall dérfor sjélv fatta beslutet om hon vill att
en forenklad eller fullstindig kromosomanalys skall goras. For detta talar med styrka &ven det
forhallandet att det invasiva ingreppet infér kromosomanalysen &r férenat med risk; det ar inte
etiskt forsvarbart att utsétta ndgon for ett pa det séttet farofyllt ingrepp utan att erbjuda en
mojlighet att fullt ut tillvarata den information som ingreppet mojliggor.

Enligt radet bor den forenklade formen av kromosomanalys inte introduceras som metod vid
rutinanalyser av kromosomer annat 4n om det kan ske pé ett vl genomténkt sitt och efter en
serids och allsidig etisk analys. En sddan analys bor foretrddesvis ske pa nationell niva dir
inte bara den medicinska professionen utan dven andra samhélleliga intressen finns
representerade. Som radet inledningsvis beskrivit pagéar for ndrvarande inom radet ett sddant
arbete kring fosterdiagnostik.



