2015-10-22 Statens medicinsk-etiska rdd. Denna prel. version dr e
formatsikrad infor tryck. Typografiska dndringar kan ske.

Analys av foster-DNA i kvinnans blod: icke-invasiv
fosterdiagnostik (NIPT) for trisomi 13, 18 och 21 -
etiska aspekter. Smer 2015:1

Forord

Statens medicinsk-etiska rdd (SMER) ir ett rddgivande organ till
regering och riksdag som har till uppgift att belysa medicinsk-
etiska frigor ur ett 6vergripande samhillsperspektiv. Ridet har
iven till uppdrag att uppmirksamma nya etiska frigestillningar
som aktualiseras inom hilso- och sjukvirden. Det senare
uppdraget har preciserats i1 forarbetena till paragrafen, 2h §; 1
hilso- och sjukvdrdslagen (1982:763). Innan en
behandlingsmetod som kan ha betydelse f6r minniskovirde och
integritet bérjar tillimpas 1 hilso- och sjukvirden ska virdgivaren
se till att metoden har bedémts frdn individ- och samhillsetiska
aspekter. For detta krivs etiska analyser och riskbedémningar.
NIPT ir ett exempel pd en metod som kriver en sidan analys.
Smer uppmirksammade i ett tidigt skede denna nya form av
metod f6r genetisk fosterdiagnostik." Ridet anordnade 2009 en
oppen hearing tillsammans med Socialutskottet fér att diskutera

! Smer 2007.



de vidare samhilleliga och etiska implikationerna vid introduktion
av icke invasiv genetisk fosterdiagnostik 1 hilso- och sjukvirden.

Ridets sammanfattade sedermera sina synpunkter vad giller
NIPT {6r diagnostik av kénskromosomer och fér analys av RhD-
antigen, inklusive analys av de vanligaste kromosomavvikelserna
dr 2011.°

Denna rapport bygger pd ett samarbete med SBU Alert kring
NIPT {6r analys av trisomierna 13, 18 och 21. Inom ramen f{ér
arbetet har ridet iven haft dialog med professionen genom
Svensk Forening fér Obstetrik och Gynekologi, SFOG, och
deras arbete kring att ta fram riktlinjer om NIPT. Ridet har dven
haft  dialog  med  Svenska  Downféreningen  och
intresseorganisationen For barn, unga och vuxna med
utvecklingsstérning, FUB.

En arbetsgrupp bestiende av ledaméterna Chatrine Pilsson
Ahlgren och Asa Gyberg-Karlsson, samt de sakkunniga Géran
Hermerén, Nils-Eric Sahlin och huvudsekreteraren Lotta
Eriksson har arbetat med framtagandet av rapporten.

Beslut om rapporten har fattats av ledamoterna Finn
Bengtsson, Sven-Olov Edvinsson, Chatrine Pilsson Ahlgren, Asa
Gyberg-Karlsson, Charlott Qvick, Barbro Westerholm och
Anders Akesson. T beredningen av rapporten deltog dven Emil
Bergschold, Ingemar Engstrém, Martin Firnsten, Lars Berge-
Kleber, Géran Hermerén, Ann Johansson, Nils-Eric Sahlin, Anna
Singer och Elisabet Wennlund. Anders Akesson har vid beslutet
dven avgivit en protokollsanteckning.

Rapporten ir medicinskt faktagranskad av Claudia Bruss,
overlikare 1 obstetrik  och  gynekologi,  Skines
universitetssjukhus/SUS. Mickan Luning, Svenska
Downforeningen och Judith Timoney, FUB, har fitt limna
synpunkter pd rapporten.

Stockholm 1 oktober 2015

Chatrine Pélsson Ahlgren

Ledamot Smer

2 Smer 2011.
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Sammanfattning

Fosterdiagnostik aktualiserar etiska frigor om sjilvbestimmande,
informerat samtycke, integritet, minniskovirde/minniskosyn,
livskvalitet, jimlik vird, rittvisa och resursanvindning.

Ur etisk synpunkt har NIPT flera fordelar jimfért med idag
anvinda fosterdiagnostiska metoder. Provet kan utforas tidigare 1
graviditeten, ir enkelt, riskfritt och ger ett tillforlitligt svar. Detta
innebir att kvinnan far ett tillférlitligare beslutsunderlag in vid
KUB. Fostervattenprov kan undvikas. Detta innebir firre missfall
och minskat obehag for kvinnan. Enkelheten och tillférlitligheten
kan dock innebira nackdelar utifrdn etisk synvinkel.

Om provet uppfattas som rutinmissigt finns det en mojlighet
att den gravida kvinnan gor provet utan att reflektera 6ver eller
forstd vilka beslut hon kan stillas infor.



I tidigare arbeten om fosterdiagnostik har bland annat Smer
papekat att 3ldersindikation ir en trubbig urvalsmetod for vilka
som bér erbjudas KUB.? Detta stillningstagande giller ocksi for
NIPT. Om NIPT inférs finns det inte nigon anledning att
begrinsa erbjudandet om genetisk fosterdiagnostik enbart till
kvinnor som p.g.a. &lder har en férhéjd sannolikhet for
kromosomforindringar hos fostret, eftersom provet inte innebir
nigon risk fér missfall. Alder ir inget etiskt acceptabelt kriterium
for att bestimma vilka kvinnor som ska erbjudas NIPT.

Om den nya metoden erbjuds samtliga gravida kvinnor ir det
mojligt att den kan komma att uppfattas som en form av
rutinmissig dtgird. For att undvika att provtagningen uppfattas
pd detta sitt bor hoga krav stillas pd hur erbjudandet utformas.
Av informationen som ges 1 samband med provtagningen mdste
det framgd att NIPT inte dr en rutinmissig undersdkning utan en
mojlighet for kvinnan att f4 mer information om fostret, nigot
som kvinnan sjilv har att ta stillning till. Informationen bor bland
annat tydliggéra vad som kan upptickas genom provet samt vilka
konsekvenserna ir f6r det blivande barnets hilsa. Men ocksi vad
det innebir att leva med ett barn med kromosomavvikelse. Det ir
angeliget att man genom samtal sikerstiller att kvinnorna fir den
information de vill ha och att det sikerstills att de forstdtt
inneborden i informationen.

Frdgan om vad man letar efter vid fosterdiagnostik, och varfér,
vicker svira etiska frigor. Ett erbjudande om fosterdiagnostik av
trisomierna 13, 18 och 21 kan 1 sig verka utpekande och
diskriminerande for individer med dessa trisomier.

Att fler foster med kromosomavvikelser uppticks tidigt i
graviditeten kan leda tll fler aborter av foster med
kromosomavvikelser. De sammantagna effekterna av en ny
effektivare fosterdiagnostisk metod kan dirfor innebira att det
kommer att fédas firre barn med kromosomavvikelser. I
forlingningen finns hir en fara att acceptansen fér minsklig
mangfald begrinsas alltmer. Det ir av stor betydelse att det finns
ett bra samhilleligt stdd f6r personer med funktionsnedsittning.

¥ Se till exempel Smer 2007.



Framtida fragor

Redan idag kan det DNA frin fostret som finns i den gravida
kvinnans blod ge information om fostrets hela DNA-
uppsittning. Detta kan 1 forlingningen leda till en tidig och
kanske omfattande selektion av foster, inte enbart p.g.a. risk for
allvarlig sjukdom, utan ocksd f6r mindre allvarliga sjukdomar eller
pa grundval av mer eller mindre siker information om andra
genetiska faktorer hos fostret. Dessutom vicker genetisk
diagnostik av ett fosters hela DNA-uppsittning frigor om det
blivande barnets genetiska integritet.

Ett inférande av NIPT f6r analys av trisomierna 13, 18 och 21
inom hilso- och sjukvérden fir inte leda till att man utan férnyad
medicinsk och etisk bedémning pa nationell nivd erbjuder provet
for fler avvikelser och sjukdomstillstdnd in dessa.

Ovwriga frigor radet uppmdirksammat i sin beredning

De stora regionala skillnaderna i erbjudande av fosterdiagnostiska
metoder innebir rittviseproblem. En diskussion mellan
landstingen, eventuellt under SKL:s paraply kring gemensamma
strategier vid introduktion av NIPT 1 hilso- och sjukvirden, vore
onskvirt.

Det finns skillnader i anvindning av fosterdiagnostik relaterat
till socioekonomi och hirkomst. Det ir angeliget att ta reda pd
varfoér dessa skillnader féreligger och komma till ritta med de
brister som eventuellt beror pa ojimlika villkor.

Det behévs utbildningsinsatser riktade till médravirden 1
samband med inférande av NIPT. Det finns dven ett behov av fler
genetiska vigledare.

Det idr angeliget att underséka vilket genomslag
Socialstyrelsens foreskrifter och allminna rdd vad giller
fosterdiagnostik har haft, inte minst med fokus p4 hur erbjudande
om fosterdiagnostik utformas och hur information ges. Om de
inte efterfoljs dr det viktigt att ta reda pd varfor detta inte sker
och skapa forutsittningar for att komma till ritta med detta. En
uppfoljning och diskussion om effekten av foreskrifterna och de
allminna riden ir sdledes angeligen.



1 Inledning

Statens medicinsk-etiska rdd diskuterar i denna rapport etiska
aspekter att beakta vid inférande av NIPT (Non-Invasive
Prenatal Test) en ny metod for fosterdiagnostik som flera
landsting fér nirvarande &verviger att borja tillimpa.*

Metoden innebdr att man anvinder foster-DNA (cellfritt
fetalt DNA, cffDNA) i ett blodprov frin den gravida kvinnan for
att diagnostisera vanligt férekommande kromosomférindringar
hos foster dvs. trisomi 13, 18 och 21. I rapporten diskuteras den
nya metodens etiska fér- och nackdelar jimfért med dagens
metoder som  kombinerad ultraljuds- och  biokemisk
undersokning (KUB) och prover pa fostervatten och moderkaka
(sd kallad invasiv provtagning).

En viktig skillnad jimfért med tidigare metoder for
fosterdiagnostik ir att den nya metoden kan utféras redan under
graviditetsvecka 9-10.> Metoden brukar internationellt betecknas
NIPD eller NIPT — Non-Invasive Prenatal Diagnosis or Testing
eller cffDNA - cell-free fetal DNA. I denna rapport anvinds
beteckningen NIPT.

Metoden anvinds redan 1 Sverige, men di inte for
kromosomanalys utan fér analys av RhD-antigen hos foster som
birs av RhD-negativa modrar (ca 15 procent av alla gravida), detta
for att identifiera modrar som kan bli immuniserade under

* Smer har i tidigare arbeten diskuterat etiska aspekterna med fosterdiagnostiken i sig t.ex.
Yttrande om etiska fragor kring fosterdiagnostik, 2006. Denna rapport beror enbart den nya
metoden NIPT f6r analys av trisomierna 13, 18 och 21 inom ramen f{ér den
fosterdiagnostik som idag erbjuds i Sverige. Frigor som berdr évergripande frigor vad
giller fosterdiagnostik sisom: vad man letar efter och varfér, analyseras inte. Hir
analyseras denna nya metod mot bakgrund av de metoder som idag anvinds f6r diagnostik
av samma kromosomavvikelser.

> Metoden gér att anvinda tidigare i graviditeten men med osikrare resultat.



graviditeten eller i samband med férlossningen. RhD-negativa
modrar som bir ett RhD-positivt barn rekommenderas Rh-
profylax. NIPT kan iven anvindas fér kénsbestimning vid
diagnostik av vissa X-kromosombundna sjukdomar.

Denna rapport utgdr frin ridets tidigare analys vad giller
NIPT f{or analys av kromosomavvikelser och baseras pd SBU:s
aktuella vetenskapliga utvirdering om NIPT f{ér trisomierna 13,
18 och 21.¢

Den medicinska mélsittningen med fosterdiagnostik ir att
uppticka sjukdom eller missbildningar hos ett foster under
graviditeten och  andra tillsténd som kan medféra
graviditetskomplikationer. I de flesta fall kan en upptickt skada
inte behandlas, och den gravida kvinnan stills dirmed infér valet
att fullfolja eller avbryta graviditeten.

Nya metoder for att uppticka kromosomavvikelser,
sjukdomar och missbildningar redan pd fosterstadiet utvecklas
kontinuerligt. Frigan ir 1 vilken utstrickning och f6r vilka syften
vi bér anvinda de nya fosterdiagnostiska teknikerna. Vad ir och
vad ir inte etiskt frsvarbart? Diskussionen om dessa frigor bor
foras ur bide ett individ- och samhillsetiskt perspektiv.

¢ Analys av foster-DNA i kvinnans blod: icke invasiv fosterdiagnostik (NIPT) fér trisomi
13,18 och 21. Statens beredning for medicinsk utvirdering, SBU. Juni 2015.



2 Bakgrund

2.1 Allmant om fosterdiagnostik

Under 1970-talet bérjade man anvinda ultraljud fér att tidigt
kunna identifiera tvillinggraviditeter och senare ocksd for att
datera graviditeten och identifiera missbildningar hos fostret.
Ungefir samtidigt borjade man gora fostervattenprov for att
pivisa de vanligaste kromosomavvikelserna bl.a. trisomi 21
(Downs syndrom), trisomi 18 (Edwards syndrom) och trisomi 13
(Pataus syndrom).

Fostervattenprov medfér en risk for missfall pd 0,5-1,0
procent.” Denna missfallsrisk dr en av orsakerna till att man tagit
fram riskfria alternativ dvs. icke invasiv genetisk fosterdiagnostik
sdsom NIPT och andra sannolikhetsbedémningar sdsom KUB.

Trisomi ir en form av kromosomavvikelse som innebir att en
individ har tre kopior av en kromosom istillet f6r som normalt
tva.

Det fods ungefir ett barn med Downs syndrom per 700-800
fodda barn i Sverige.® Sannolikheten att f3 ett barn med Downs
syndrom okar 1 takt med moderns &lder.

Det finns en stor variation vad giller funktionsnedsittning och
forekomst av olika sjukdomstillstind inom gruppen barn som

7 1 litteraturen anges siffror mellan 0.5-1%. Virdguiden 1177 anger fér nirvarande en
risksiffra pa 1%. http://www.1177.se/Stockholm/Fakta-och-
rad/Undersokningar/Fostervattenprov/

8 Socialstyrelsen 2015.
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fods med trisomi 21, vilket gor att det inte gir att beskriva hur
kromosomavvikelsen paverkar det enskilda barnet.

Downs syndrom medfor utdver en varierande grad av kognitiv
funktionsnedsittning till exempel en minskad risk att drabbas av t
ex fasta cancerformer, hjirt- och kirlsjukdomar och
makuladegeneration (gula flicken). Downs syndrom medfor
samtidigt en 6kad risk att drabbas av andra medicinska problem
och sjukdomar s3som medfétt hjirtfel, medfétt stopp i
tarmkanalen, medfédd grd starr, barnleukemi, éverrérliga leder,
muskelslapphet, férstoppning, glutenintolerans,
imnesomsittnings- och hormonrubbningar, synfel, nedsatt
hérsel, 6kad infektionskinslighet, sémnapné och Alzheimer.” De
flesta av tllstdnden ir behandlingsbara. Medellivslingden for
personer med Downs syndrom har under 1900-talet 6kat, frén en
medellivslingd pa bara 2-4 &r vid férra seklets bérjan tll idag en
medianlivslingd pd 55 ir."° Trisomi 13 och 18 ir inte lika vanligt
forekommande som trisomi 21. Det fods firre dn 2 barn per 10
000 med trisomi 18 och 1 per 10 000 f6dda barn med trisomi 13 i
Sverige. Trisomi 18 och 13 dr mycket allvarliga tillstdnd. De flesta
av dessa barn lever endast 10-14 dagar. Enbart 10 procent av
barnen dverlever 1 ett r.

2.2 Vilken typ av fosterdiagnostik erbjuds idag?

2.2.1 Allmant

Samtliga  blivande  forildrar  erbjuds  information om
fosterdiagnostik inom modrahilsovirden. Idag anvinds frimst
foljande metoder for att diagnostisera avvikelser under graviditet:
ultraljudsundersékning 1 graviditetsvecka 16 till 20 samt KUB-
test, fostervattenprov (amniocentes, AMC) samt moderkaksprov
(chorionvillibiopsi, CVB). Vid nigra privata médravirdcentraler
erbjuds sedan ett 4r tillbaka dven NIPT till egenfinansiering.

® Downsféreningen, http://www.svenskadownforeningen.se/om-downs-
syndrom/medicin-och-halsa/ Himtad 2015-02-30.
1 Karlsson B et al. 2006.
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Stockholms lins landsting erbjuder sedan nyligen NIPT till
kvinnor som fitt en sannolikhetssiffra pd 1/200 efter KUB-test.

Ultraljud vecka 16-20
Ultraljudsundersékning mellan vecka 16-20 erbjuds tll alla
gravida kvinnor 1 landet. Ca 98 procent av de gravida kvinnorna
genomgdr ultraljudsunderdkning. Syftet med undersékningen ir
att berikna datum for férlossning genom att bestimma
graviditetslingden samt att avgéra hur minga foster som finns i
livmodern och fostrets livsduglighet. Dessutom granskas fostrets
anatomi for att uppticka allvarligare missbildningar sisom
exempelvis hjirtfel, ryggmirgsbrock eller att fostret saknar
hjirna.

Alla medfédda fosterskador kan dock inte upptickas med
ultraljud.

KUB-test

Fosterdiagnostik for upptickt av kromosomavvikelser kan goras
vid olika tidpunkter 1 graviditeten. Under 90-talet utvecklades
olika metoder for s.k. riskbedémning. De metoderna syftade till
att ge en bittre bedémning av vilka kvinnor som hade en hégre
sannolikhet att bira pd ett barn med avvikelser. Idag erbjuds
framféralle  det  sk. KUB-testet som  grund  for
sannolikhetbedémning. KUB-testet stdr for kombinerat ultraljud
och biokemiskt test. Undersékningen KUB ir ett sitt att ta reda
pa sannolikheten for att ett foster har trisomi 13, 18 eller 21 (samt
ett par andra tillstind)."

KUB ger inte ett klart besked om fostret har de vanligaste
kromosomférindringarna, eftersom undersékningen bara miter
hur stor eller liten sannolikheten ir. Man beriknar att ca.
90 procent av graviditeter med trisomi 21 uppticks genom KUB,
for trisomi 13 och 18 ir siffran ligre. For att {8 veta sikert mdste
man gora ett fostervattenprov eller moderkaksprov. Resultatet

" Detta dr vad som anges i den information som ges till kvinnor infér KUB. Se till
exempel: http://www.vgregion.se/sv/Skaraborgs-sjukhus/Skaraborgs-sjukhus/Hemsidor-
SkaS/Kvinnosjukvarden-/Kvinnosjukvarden-
KSS/Fosterdiagnostik/Undersokningar/KUB-Trippeltest/

http://www.1177.se/Stockholm/Fakta-och-rad/Undersokningar/KUB---kombinerat-
ultraljud-och-blodprov/.
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frdn KUB kan hjilpa de blivande forildrarna att bestimma om de
onskar g8 vidare och gora ett sddant prov.

KUB-undersékningen innebir att man dels limnar ett
blodprov som miter vissa graviditetshormoner, dels genomgar en
sirskild ultraljudsundersdkning. Blodprovet kan limnas efter
graviditetsvecka 9 och undersékningen med ultraljud ska goras i
vecka 11-14.

Med hjilp av blodprovssvaret, ultraljudsundersékningen och
hur gammal man ir gors en berikning fér sannolikheten att
fostret har nigon av de kromosomférindringar som gir att
uppticka med KUB. Kvinnor med en sannolikhetssiffra pd 1/200-
1/250 efter KUB-test erbjuds fostervattenprov.”” KUB-testet kan
utféras  vid en graviditetslingd av 11 ull 14  veckor,
moderkaksprov frin 11 ull 12 veckor och fostervattenprov efter
15 graviditetsveckor.

Man uppticker ca 90 procent av samtliga foster med Downs
syndrom genom KUB."

Aven om sannolikheten foér att barnet har en
kromosomavvikelse 6kar med stigande &lder sd ir 8lder i sig ingen
bra prioriteringsgrund utifrdn ett etiskt perspektiv dd kvinnor
inom alla &ldersgrupper kan féda ett barn med Downs syndrom.
Kvinnans 3lder vid forlossningen har under de senaste
decennierna stigit, av forstfoderskorna dr for nirvarande var
femte kvinna 35 ar eller ildre.

Fostervattenprov och prov pd moderkaka

Idag anvinds frimst tvd olika typer av kromosomanalyser vid
analys av fostervatten och prov pd moderkaka dvs. Kvantitativ
fluorescent  polymeraskedjereaktion  (QF-PCR) och s.k.
fullstindig karyotypering.

Den tidigare vedertagna analysmetoden ir s.k. karyotypering,
som innebir att cellernas fullstindiga kromosomuppsittning
faststills. Denna procedur tar cirka tvd veckor. QF-PCR ir en
metod fér kromosomanalys som introducerades i hilso- och

12 Tdag finns ingen enhetlig sannolikhetssiffra f6r nir man erbjuds invasiv provtagning
efter KUB-test 1 Sverige. Det varierar idag emellan 1/200-1/250 beroende pi var testet
utfors.

B Nationellt  kvalitetsregister ~ fér  graviditets -  och  fosterdiagnostik.
http://www.medscinet.com/kub/ (himtat 2015-05-20).
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sjukvdrden 1 borjan pd 2000-talet. Fordelen med QF-PCR ir att
svaret kan ges inom tv4 dagar, dvs. cirka 12 dagar snabbare in nir
karyotypering anvinds.

Nya analysmetoder fér fosterdiagnostik sisom mikroarray-
teknik dr nu pd vig att introduceras. Denna metod kan anvindas
for diagnostik av barn med mindre missbildningar och
utvecklingsférseningar. Metoden erbjuds nu 1 vissa landsting 1 fall
dir man hittat en avvikelse hos fostret under en
ultraljudsundersékning.

Med hjilp av mikroarrayanalys kan man uppticka fler
kromosomavvikelser, dven smi avvikelser som kan ge upphov till
utvecklingsstérningar, sjukdomar och missbildningar, in med
konventionell kromosomanalys."

2.2.2 Regionala skillnader

Metoderna for fosterdiagnostik av kromosomférindringar
varierar 1 landet. Den gemensamma principen dr dock att i ett
forsta steg gora en sannolikhetsbedémning antingen baserad
enbart pd kvinnans &lder eller pi en analys av blodprov 1
kombination med ultraljudsundersokning, s.k. KUB. I sillsynta
fall bygger sannolikhetsanalysen pd att den gravida kvinnan har en
irftlig kromosomférindring. Allvarliga férindringar som hittats
vid en  ultraljudsundersékning kan  ocksd foranleda
fostervattenprov.

Erbjudande om KUB-test varierar éver landet. I vissa delar av
landet erbjuds enbart dem med hogre sannolikhet for
kromosomavvikelse. Sex landsting erbjuder alla som s3 énskar att
genomgi testet, dock har Virmlands lins landsting dndrat policy
efter halvdrsskiftet 2014 s att enbart kvinnor &ver 35 &r erbjuds
KUB kostnadsfritt. Fyra landsting" erbjuder inte KUB-test, utan
de erbjuder enbart fostervattenprov eller moderkaksprov till

" SBU tar fornirvarande fram en rapport om Mikroarray teknik och
helgenomsekvensering inom fosterdiagnostik som planeras publiceras under hésten 2015.
http://www.sbu.se/sv/Pagaende-projekt/Mikroarray-teknik-och-helgenomsekvensering-
inom-fosterdiagnostik-/ (Himtad 2015-05-15)

!5 Norrbotten, Sédermanland, Vistmanland och Halland. Killa: Graviditetsregistret 2014,
2015.
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kvinnor 6éver 35 &r. De som idnd3 vill géra KUB fir d& vinda sig
till privata vdrdgivare.

Av de landsting som erbjuder KUB-test endast till vissa
kvinnor har flertalet en dldersgrins pd 35 &r, alternativt 33 &r
(Skdne). I Stockholm har tolkningen av riktlinjerna varit oklara,
en &ldersgrins pd 35 &r har formellt gillt men dven yngre kvinnor
som uttryckt oro har fitt genomga undersékningen. I Uppsala lin
far alla kvinnor betala en avgift for att f8 géra KUB. Avgiften for
kvinnor som dr 35 &r eller dldre ir ligre (300 kr) in fér yngre
kvinnor som far gora KUB-test till sjilvkostnadspris (1 500 kr).

Fostervatten- och moderkaksprov har tidigare generellt sett
erbjudits kvinnor 6ver 35 &r eller om de har en sirskild drftlighet
for  sjukdom, tidigare barn med kromosomavvikelser,
ryggmirgsbrick, imnesomsittningssjukdomar och/eller andra
medicinska anledningar eller kénsbundna irftliga sjukdomar som
ir mojliga att hitta med fostervattenprov.'®

2.2.3 Socioekonomiska skillnader

Graviditetsregistrets senast publicerade rapport redovisar
socioekonomiska skillnader vad giller om man som kvinna
genomgdr KUB-test eller prov pé fostervatten eller moderkaka.

Firre utlandstodda gor KUB-test eller genomgir genetisk
fosterdiagnostik dn kvinnor fédda i Sverige. Detta forhdllande
giller aven kvinnor med ligre utbildning.

'® Graviditetsregistrets drsrapport 2014. Publicerad 2015.
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Bakgrundsfaktorer KUB-test

| Ja (%) Nej (%) Totalt (n)
Paritet
Férstféderskor 37,7 62,3 40 640
Omfoderskor 38,5 61,5 54 898
Alder (ar)
<20 10,9 89,1 1029
20-24 20,6 79,4 12 456
25-29 27,1 72,9 30095
30-34 39,9 60,1 31971
35-39 - 64,8 35,2 16 205
40+ 62,7 373 3782
Utbildningsniva
Grundskola 19,2 80,8 6795
Gymnasium 30,7 69,3 34938
Hogskola/ Universitet 7 48,0 52,0 43 444
Fédelseland
Sverige 40,4 59,6 73488
Ovriga 30,3 69,7 20311

Killa: vaiditetsfegistret/ MHV."”

2.2.4  Avbrytande p.g.a. kromosomavvikelse

De flesta foster med kromosomavvikelser resulterar i missfall
udigt 1 graviditeten.

Socialstyrelsens senaste rapport visar att antalet barn som féds
med Downs syndrom inte har férindrats 6ver &ren, trots att
modradldern 6kar. Detta beror pi att antalet aborter av foster
med trisomi 21 6kat. Alltfler foster med trisomi 21 uppticks och
aborteras dven bland yngre kvinnor."*

17 Graviditetsregistrets drsrapport 2014. Publicerad oktober 2015
'8 Socialstyrelsen 2015.
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2.3 Medicinsk bakgrund

2.3.1 SBU:s utvardering av NIPT for trisomi 13, 18 och 21

SBU:s utvirdering'” har syftat till att besvara féljande frigor:

- Vilken diagnostisk triffsikerhet (accuracy) har NIPT for
trisomi 13, 18 och 21?

- Vilka risker finns for den gravida kvinnan/barnet, frimst
vid falskt positiva eller falskt negativa resultat?

- Vilka etiska/sociala aspekter bor beaktas?

- Vad blir kostnaden foér att anvinda NIPT och ir det
kostnadseffektivt?

SBU har i sin utvirdering samarbetat med Smer kring de etiska
aspekterna.

SBU:s bedomning av kunskapsliget
Behovet av invasiv fosterdiagnostik kan férvintas minska om
NIPT inférs men hur stor minskningen blir beror pd hur ménga
som viljer att genomgd NIPT. NIPT f{ér att uppticka trisomier
har utvecklats mycket snabbt de senaste 4 &ren och erbjuds pd
privata kliniker 1 Europa och 1 andra delar av virlden

Idag genomgdr ungefir 3-5 procent av alla gravida kvinnor
invasiv fosterdiagnostik, det wvill siga ett moderkaks- eller
fostervattenprov. Alla positiva NIPT-resultat bér enligt SBU
verifieras med invasiv provtagning pd grund av att ett visst antal
tester kommer visa att fostret har en trisomi trots att ingen sidan
foreligger (falskt positiva resultat). Ett fital resultat kommer visa
att fostret inte har en trisomi trots att fostret faktiskt har en
trisomi (falskt negativa resultat). Storleken pd& en framtida
mélgrupp kommer att vara beroende av metodens anvindning i
relation till befintliga metoder f6r fosterdiagnostik.

! Statens beredning f6r medicinsk utvirdering, SBU 2015.
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Sammanfattning av SBU:s utvirdering®®

Bland kvinnor med 6kad sannolikhet f6r kromosomavvikelse hos
fostret giller

- {6r trisomi 21: Det finns ett mirtligt starkt vetenskapligt st6d
for att NIPT nistan alltid ger korrekt besked om att det finns
en kromosomavvikelse hos fostret eller kan uteslutas. NIPT-
test 1 den hir populationen ger positivt utfall i cirka 175 fall av
10 000 prover. Av dessa ir 5 falskt positiva®. I samma
population blir knappt 1 provsvar av 9825 falskt negativt™.

- for trisomi 18: Det finns ett mattligt starkt vetenskapligt stéd
fo6r att NIPT nistan alltid ger korrekt besked om att det finns
en kromosomavvikelse hos fostret eller kan uteslutas. NIPT-
test 1 den hir populationen ger positivt utfall i cirka 43 fall av 10
000 prover. Av dessa dr 5 falskt positiva. I samma population
blir 1 provsvar av 9957 falskt negativt.

- fér trisomi 13: Det finns ett begrinsat vetenskapligt underlag
for att NIPT ofta ger korrekt besked om att avvikelsen
foreligger eller kan uteslutas. NIPT-test i den hir populationen
ger positivt utfall i cirka 13 fall av 10 000 prover. Av dessa ir 4
falskt positiva. I samma population blir knappt 1 provsvar av
9987 falskt negativt.

Bland 6vriga kvinnor, det vill siga kvinnor som inte har ékad
sannolikbet (normalpopulation) {6r kromosomavvikelse hos fostret
giller

- For trisomi 21: Det finns ett mittligt starkt vetenskapligt st6d
for att NIPT kan ge korrekt besked om att avvikelsen foreligger
eller kan uteslutas. NIPT-test i den hir populationen ger
positivt utfall 1 cirka 30 fall av 10 000 prover. Av dessa ir 6
falskt positiva. I samma population blir nistan inget provsvar
(0,16 fall) av 9979 falskt negativt.

- Metodens prestanda i friga om trisomi 18 och trisomi 13 i den
hir gruppen kan inte beddémas eftersom det finns alltfor 3 och
sm4 studier.

2 Texten nedan ir inklippt frin SBU:s rapport 2015.

2 Falskt positiv: Felaktigt utfall av ett diagnostiskt test f6r en viss sjukdom eller egenskap.
Falskt positiv betyder att testet utfoll onormalt/positivt trots att individen inte hade
sjukdomen/egenskapen.

22 Falskt negativ: Felaktigt utfall av ett diagnostiskt test for en viss sjukdom eller egenskap.
Falskt negativ betyder att testet utféll normalt/negativt, trots att individen hade
sjukdomen/egenskapen.
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Antal moderkaks- och fostervattenprov férvintas minska vid
anvindning av NIPT istillet f6r de metoder som ir i bruk i
Sverige idag (t.ex. KUB eller kvadruppeltest).

Ett positivt NIPT svar ir inte diagnostiskt utan miste f6ljas
upp med ett prov pd moderkaka eller fostervatten. I SBU:s
material dr andelen falskt positiva mellan 2,7 och 30 procent,
beroende pa vilken diagnos det giller samt vilken typ av test som
anvints. Andelen falskt negativa resultat i SBU:s material ir
mycket liten. For detaljerad information vad giller andelen falskt
positiva respektive negativa fér varje enskild trisomi i SBU:s
rapport.”

2.4 Hédlsoekonomiska berakningar

Hilsoekonomiska berikningar och utvirderingar idr ett
instrument  for  att  bedéma  kostnadseffektivitet  av
resursanvindning inom hilso- och sjukvirden.

Hilsoekonomiska utvirderingar har sin grund i ekonomisk
vilfirdsteori vilket foreskriver att analyser utfors med ett
samhillsperspektiv. Detta innebir att alla relevanta kostnader
(och effekter) ska vigas in 1 analysen, sdvil direkta som indirekta
kostnader.** Hilsoekonomiska berikningar gérs dock pd olika
sitt och med olika syften och olika perspektiv. Kostnader idag
kan dven vara en investering infér framtiden.

2.4.1 SBU:s halsoekonomiska berakningar

I SBU:s rapport ingdr avgrinsade hilsoekonomiska berikningar. I
deras berikningar jim{érs vad olika metoder kostar idag samt vad
kostnaden skulle bli beroende pd olika strategier for erbjudande
av testet.

2 SBU 2015, sid 16.
24 Bernfort L 2009.
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I Sverige finns innu inget fast pris foér att genomféra NIPT.
Internationellt ligger priset pi motsvarande ca. 5 000 kronor och
uppit. Dirmed ir den direkta kostnaden fér NIPT hogre dn for
KUB, men mindre in fér invasiv provtagning genom analys av
fostervattenprov eller prov pd moderkaka.

SBU:s Hilsoekonomiska berikningar

SBU:s hilsoekonomiska berikningar visar att NIPT ir
kostnadsbesparande om det anvinds som komplement till KUB
for de kvinnor som har fitt ett provsvar som identifierats positivt
genom KUB (sannolikhet fér trisomi 21 >1:200). Dessutom
leder NIPT till minskat behov av invasiva ingrepp, med firre
missfall som f6ljd. Diremot leder NIPT till 6kade kostnader om
det anvinds som alternativ till KUB (pd kort sikt). Dessa
berikningar giller oavsett om de gravida kvinnornas sannolikhet
att bira ett foster med trisomi dr hég eller genomsnittlig. Det
overensstimmer med de slutsatser som dragits 1 de flesta tidigare
hilsoekonomiska studier.

2.5 Radets tidigare arbete

I flera tidigare skrivelser har ridet behandlat fosterdiagnostik;

- 1991 Socialdepartementet 6éver betinkandet "Den gravida
kvinnan och fostret - tv4 individer" (SOU 1989:51)

- 1996 Socialstyrelsen angdende vissa informationsfrigor 1
samband med fosterdiagnostik

- 2004 Yttrande om inférande av en ny fosterdiagnostisk
metod

- 2006 Etiska frigor kring fosterdiagnostik

- 2007 Yttrande om en ny metod fér riskbedémning vid
fosterdiagnostik

- 2011 Fosterdiagnostik. Etisk analys for diagnostik med
foster-DNA.

Ridet har i samtliga yttranden betonat den gravidas ritt till

sjilvbestimmande och vikten av att de blivande forildrarna
informeras om fosterdiagnostiska metoder pd ett korrekt sitt for
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att tillgodose patientens ritt till sjilvbestimmande och erhilla
informerat samtycke.

2.5.1 Radets dverviaganden angaende NIPT 2011

Ridet analyserade foljande fyra tillimpningar av NIPT 1
rapporten frin 2011:

- bestimning av fostrets RhD-typ med syfte att
profylaktiskt behandla en gravid kvinna for att f6rhindra
RhD-immunisering

- diagnostik av autosomalt monogent nedirvda sjukdomar
hos fostret

- konsbestimning fér X-kromosombundet nedirvda
sjukdomar hos fostret

- diagnostik av vanligt féorekommande
kromosomférindringar hos fostret

Vad  giller  analysen  av  vanligt  férekommande
kromosomférindringar hos fostret lyfte ridet fram foljande
aspekter under forutsittning att den nya metoden for
provtagning och analys introduceras och dirmed ersitter
nuvarande metoder, dvs. prov frdn moderkaka och fostervatten.

- Milsittningen for hilso- och sjukvidrden med den nya
metoden ir densamma som {6r tidigare anvinda metoder.

- Fordelen med att gora provtagning och analys av foster-
DNA vid kromosomférindringar ir att:

- provtagningen ir enkel,

- provtagningen kan utféras tidigt 1 graviditeten
och

- provtagningen innebir inte nigon risk for
missfall.

- Samhillets méilsittning med fosterdiagnostik
paverkas eftersom den nya metoden inte bara
kan uppfattas som ett erbjudande utan som
ett rutinprov som tas i samband med en
graviditet. Utan avsikt introduceras genetisk
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screening. Enkelheten 1 provtagningen kan
skymma de etiska problemen.

Konflikten mellan minniskovirdet och den
gravida kvinnans sjilvbestimmande
accentueras genom den nya enkla och sikrare
provningen tillsammans med
metodutvecklingen av  molekylir-  och
cytogenetisk diagnostik.

Om kromosomanalyser med hjilp av foster-
DNA ska vara etiskt forsvarbara mdste
informationen ges 1 tvd steg och utformas pi
ett sitt som uppfyller de kvalitetskrav som
beskrivs 1 yttrandet.

Kromosomanalyser pi foster-DNA som
utférs som genetisk screening ir inte etiskt
forsvarbar.

Liksom all medicinsk verksamhet ska
provtagning pa foster-DNA for
kromosomanalys  prévas  utifrdn  ett
prioriteringsperspektiv.



3 Géllande regelverk

3.1 Géllande ratt

De grundliggande bestimmelserna om tillimpningen av
fosterdiagnostik finns 1 lagen (2006:351) om genetisk integritet
m.m. Lagen tridde i kraft den 1 juli 2006.

Enligt 4 kap. 1 § 1 lagen ska alla gravida kvinnor erbjudas
allmin information om fosterdiagnostik. En gravid kvinna med
medicinskt konstaterad férhojd risk att féda ett skadat barn ska
erbjudas ytterligare information om genetisk fosterdiagnostik.
Efter att kvinnan fitt informationen, bestimmer hon, 1 samrid
med likaren, om hon ska genomgi fosterdiagnostik.

Efter fosterdiagnostiken ska den gravida kvinnan {3 all
information om fostrets hilsotillstind som har kommit fram vid
undersokningen. Uppgifter om fostret som inte ror dess
hilsotillstind ska limnas ut endast om kvinnan begir det.

Patienten har ritt att f3 och personalen skyldighet att limna
information bl.a. om de metoder som finns fér undersdkning,
vard och behandling (3 kap. 1 och 2 §§ patientlagen [2014:821]
och 6 kap. 6 § patientsikerhetslagen [2010:659]).

Med ”de metoder som finns fér undersdkning, vird och
behandling” avses de virdalternativ som faktiskt finns att tillgs,
antingen direkt vid den virdinrittning dit patienten kommit eller
genom remiss till specialistvdird ndgon annanstans. Den
information personalen har skyldighet att limna om metoder fér
undersokning m.m. omfattar dtgirder som kan goras av andra in
likare, till exempel omvirdnadsdtgirder.

Informationen ska anpassas till mottagarens ilder, mognad,
erfarenhet, sprdkliga bakgrund och andra individuella
forutsittningar. Mottagarens onskan om att avstd frin
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information ska respekteras (3 kap. 6 § patientlagen). Med ”andra
individuella férutsittningar” avses t.ex. funktionsnedsittning,
utbildning, konsidentitet, religion och andra omstindigheter som
kan pdverka hur informationen bér ges.”

Det ir av central betydelse att informationen limnas i former
som stirker patientens delaktighet och sjilvbestimmande. Den
far inte ges slentrianmissigt utan miste anpassas till den aktuella
patientens  forutsittningar  och  behov.  Hilso-  och
sjukvdrdspersonalen ska t.ex., om det behovs, anvinda tolk nir de
informerar.”

Resultatet av en fosterdiagnostisk undersékning kan leda till
ett val att avbryta graviditeten genom abort. Sedan 1975 har
svenska kvinnor sjilva ritt att besluta om abort till och med den
artonde graviditetsveckan. Direfter krivs ett sirskilt tillstdnd frin
Socialstyrelsen. Tillstind fir ges endast om synnerliga skil for
abort foreligger (1 och 3 §§ abortlagen [1974:595]).

Overgripande mal for hilso- och sjukvirden finns i 2 § hilso-
och sjukvirdslagen (1982:763). Hir anges att mélet {6r hilso- och
sjukvirden dr en god hilsa och en vird pd lika villkor for hela
befolkningen. Virden ska ges med respekt for alla minniskors
lika virde och foér den enskilda minniskans virdighet. Den som
har det storsta behovet av hilso- och sjukvird ska ges foretride
till vrden.

Nir det finns flera behandlingsalternativ som éverensstimmer
med vetenskap och beprévad erfarenhet, ska landstinget eller
kommunen l3ta patienten vilja det alternativ som han eller hon
foredrar.

Patienten ska fi den valda behandlingen om det framstir som
befogat med hinsyn till den aktuella sjukdomen eller skadan, och
kostnaderna f6r behandlingen (7 kap. 1 § patientlagen).

Som har framgitt ovan ska hilso- och sjukvérdspersonalen
informera patienten om olika behandlingsalternativ. Den som
limnar informationen méste hjilpa mottagaren att virdera
informationen, ge aktiv vigledning och forsikra sig om att
patienten har ett tillrickligt underlag fér att kunna utdva

2 Patientlag (prop. 2013/14:106) s. 53.
26 Patientlag (prop. 2013/14:106) s. 53.
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delaktighet och sjilvbestimmande.”” Patienten méste ocksi ha
mojlighet att limna 6ver beslutet om behandling till den som ir
medicinskt ansvarig.

3.2 Socialstyrelsens féreskrifter och allmanna rad

Socialstyrelsens foreskrifter och allminna rad (SOSFS 2012:20)
om fosterdiagnostik och preimplantatorisk genetisk diagnostik
beslutades den 28 november 2012 och tridde 1 kraft den 1 mars
2013. Foreskrifterna och de allminna rdden utarbetades efter
samrdd med Statens medicinsk-etiska rdd. Foreskrifter ir
bindande  regler  medan  allminna  rdd  innehdller
rekommendationer om hur en férfattning kan eller bor tillimpas.

Foreskriften om fosterdiagnostik m.m. reglerar bland annat
kvinnans ritt till sjilvbestimmande, formerna fér information om
de undersékningar som finns och innehdllet i informationen samt
erbjudande av olika slag av fosterdiagnostisk undersékning.

Information om fosterdiagnostik ska till exempel limnas 1 flera
steg. Forst ska kvinnan erbjudas allmin information. Hilso- och
sjukvirdspersonalen pd moédravirdscentralen ska i samband med
inskrivningen erbjuda den kvinna eller det par som vintar barn
allmin information om fosterdiagnostik.

Kvinnan eller paret ska upplysas om

1. att det ir frivilligt att ta emot informationen och

2. mojligheten att 8 betinketid innan informationen limnas.

Om kvinnan eller paret accepterar erbjudandet om allmin
information, ska den ges. Den allminna informationen bor
limnas vid ett annat tllfille 4n vid inskrivningen pd
modravirdscentralen.

Kvinnan ska efter att den allminna informationen har limnats
erbjudas en fosterdiagnostisk undersokning och upplysas om

1. att hon sjilv bestimmer om hon vill genomga den erbjudna
undersdkningen och vilka undersékningsresultat hon vill ta del av
och

2. mojligheten att {8 betinketid innan hon bestimmer sig.

% Patientlag (prop. 2013/14:106) s. 53.
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Nir en kvinna har genomgdtt en fosterdiagnostisk
undersékning  ska  den  behandlande  likaren  pi
modravirdscentralen bedéma om det behovs ytterligare
undersdkningar. Om likaren kommer fram ull att ytterligare
undersokningar behovs, ska denne erbjuda kvinnan eller paret
férdjupad information om fosterdiagnostik.

Ett sidant erbjudande ska dven ges till de kvinnor eller de par
som har anlag for att fi ett barn med kromosomavvikelse eller
arftlig sjukdom eller som oroar sig fér detta.

Kvinnan eller paret ska upplysas om mojligheten att f3
betinketid innan informationen limnas.

Socialstyrelsens foreskrifter gor dven virdgivarens ansvar
tydligt. Vardgivaren ska ansvara for att fosterdiagnostik endast
erbjuds om den medicinska nyttan ir storre in de forutsebara
riskerna. Fosterdiagnostik fir inte erbjudas for att ta bilder och
spela in filmer av foster, om det inte finns nigot medicinskt syfte.
Fosterdiagnostik fir heller inte erbjudas 1 syfte att gora
kénsbestimningar av foster, sivida det inte finns en kind irftlig
kénsbunden sjukdom hos en genetisk forilder. Om ett fosters
kén framgdr vid en undersékning, fir uppgiften om konet limnas
ut endast nir den gravida kvinnan begir det i enlighet med 4 kap.
1 § tredje stycket lagen (2006:351) om genetisk integritet m.m.

For mer information om Socialstyrelsens foreskrifter och

allminna r8d (SOSFS 2012:20) om fosterdiagnostik och
preimplantatorisk genetisk diagnostik, se bilaga 1.
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4 Etiska aspekter

4.1 Allméant om etiska aspekter

Fosterdiagnostik féranleder etiska dverviganden som inkluderar
virderings- och intressekonflikter. I synnerhet vicks frigor om
fosterdiagnostikens betydelse fér synen p& och respekten for
minniskovirdet. Virdeetiska perspektiv kan ocksd anliggas pd
hur och till vem fosterdiagnostik bér erbjudas eftersom rittvise-
och prioriteringsaspekter samt méjligheten till sjilvbestimmande
berors.

Fosterdiagnostik ir en kinslig verksamhet dir synen pd
minniskovirde och integritet kan forskjutas och dir sidana
forindringar relativt litt blir synliga. Bedémningen av pd vilka
villkor fosterdiagnostik ska f& ske bygger sdledes pd virderingar
av olika slag. Till de avvigningar som méiste goras hor
bedémningar av hur ullforlitlig och siker (riskfri) en
fosterdiagnostisk metod miste vara foér att det ska vara
férsvarbart att introducera och anvinda den. Virderingarna och
dirmed grinserna for vad som anses forsvarbart kan ocksd
forskjutas over tiden, bl.a. med hinsyn till hur synen pd sjukdom
forandras.

Oppenhet ir iven i detta sammanhang viktigt. Utvecklingen
och inférandet av nya teknologier och metoder férutsitter en
bred samhillelig diskussion. Ett sidant f6érhillningssitt frimjar
ocksd den medicinska utvecklingens legitimitet.
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Nya metoder 1 hilso- och sjukvirden som kan ha betydelse for
minniskovirde och integritet ska beddémas utifrdn ett etiskt
perspektiv innan den boérjar tillimpas 1 virden. NIPT ir en sidan
metod.

Fosterdiagnostik aktualiserar alltsd etiska frigor om behov,
informerat samtycke, integritet, resursanvindning, livskvalitet,
minniskovirde,  minniskosyn,  jimlikhet, rittvisa  och
sjilvbestimmande.

4.2 Vardekonflikter

Virderings- och intressekonflikter

Det grundliggande etiska problemet med fosterdiagnostik ir
konflikten mellan & ena sidan férildrarnas intresse av att f3
information om fostret, 8 andra sidan kravet pd respekt for
minniskovirdet och en oro for de samhilleliga konsekvenser
anvindningen av tekniken pd sikt skulle kunna skapa.

Exempel pd virdekonflikter:

- Kvinnans/parets mojlighet till fosterdiagnostik kan std i
konflikt med fostrets skyddsvirde.

- Kvinnan/parets méjlighet till reproduktiva val kan std i
konflikt med det blivande barnets hilsa och livskvalitet.

- Principen om allas lika virde kan komma i konflikt med
att ett erbjudande om fosterdiagnostik i forlingningen
leder till utsortering av foster med vissa egenskaper.

- Vardpersonalens skyldighet att ge god information om
vad fosterdiagnostik innebir kan komma i konflikt med
patientens ritt att avstd frn information.

Fosterdiagnostik och NIPT vicker #ven rittvise- och
prioriteringsetiska frigor sisom: Vem ska erbjudas metoden?
Och hur bér kostnaden fér fosterdiagnostiska insatser vigas mot
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andra interventioner och 6vriga insatser inom hilso- och
sjukvdrden och socialtjinsten?

4.3 Argument

NIPT har flera foérdelar jimfort med idag anvinda
fosterdiagnostiska metoder. Provet kan utféras tidigare 1
graviditeten, ir enkelt, medicinskt riskfritt och ger ett tillforlitligt
svar.”® Kvinnan fir ett tillforlitligare underlag in vid KUB.
Fostervattenprov kan undvikas, vilket innebir minskad risk for
missfall och minskat obehag f6r kvinnan.

Enkelheten och ullforlitligheten i provtagningen kan dock
innebira nackdelar utifrén etisk synvinkel. Om provet uppfattas
som en rutindtgird finns det en risk att den gravida kvinnan gor
provet utan att reflektera 6ver och forstd vad provet kan ge svar
pa och vad det inte kan ge svar pd. Att sjilva provet ir enkelt att
ta, att det ger ett tllforlitligt svar och inte innebir nigon
missfallsrisk eller obehag, kan innebira att den gravida
kvinnan/paret upplever en férvintan frdn omgivningen (eller sig
sjilva) att genomgd provtagning. Detta kan 1 sin tur leda till att de
kvinnor som avstdr frdn provtagning ifrigasitts och dirmed finns
en risk for stigmatisering av personer som fods med
kromosomavvikelse och den grupp kvinnor som viljer att avstd
frdin  provtagning och sedan foder ett barn  med
kromosomavvikelse.

Provets tillférlitlighet kommer sannolikt att innebira att det
fods firre barn med kromosomavvikelser. Detta kan ses bdde som
en for- och nackdel beroende pd vilken kromosomavvikelse det
giller, vilka virderingar man har och kunskap om vad avvikelsen
innebir for det blivande barnet.

Vid en etisk analys identifieras vilka som pd olika sitt ir
berdrda av metoden. Till de berdrda hor i férsta hand den gravida
kvinnan, fostret, den gravida kvinnans partner och syskon till det
vintade barnet. Andra berérda idr personer som bir pi en
kromosomavvikelse och deras nirstdende. Viktiga aktorer idr dven

28 Ett positivt svar rekommenderas idag att verifieras genom invasiv provtagning
p.g.a. att det finns en liten risk for ett falskt positivt svar.
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hilso- och sjukvirdspersonal som ger information och tar prov
for fosterdiagnostik, de ansvariga for modrahilsovirden, de
provtagande sjukvirdsenheterna, de genetiska laboratorier som
utfér NIPT-analysen samt landstingens beslutsfattare. Nedan
listas argument som kan anféras f6r och emot NIPT utifrdn olika
aktorers perspektiv.

Argument som kan anfdras for NIPT

Provet idr icke invasivt och innebir siledes ingen risk for
missfall.”’

Genom NIPT undviks det psykiska eller fysiska obehag
som nu anvinda invasiva metoder (fostervattenprov och
prov pi moderkaka) kan ge upphov till.”

Kvinnan fir efter provtagning ett mycket tillforlitligt svar.
Antalet falskt negativa prov ir f3. Andelen falskt positiva
ir avsevirt mindre jimf{ért med KUB.

Att provet ir riskfritt och tllforlitligt ger
barnmorskan/genetiska vigledaren/likaren mer tid (in
vid till exempel information infér KUB och
fostervattenprov) att fokusera pd information om vad ett
eventuellt prov innebir och kan ge {or resultat, samt
eventuella konsekvenser och val kvinnan kan stillas infér.
Metoden kommer p4 sikt att vara mer kostnadseffektiv
jimfort med de metoder f6r sannolikhetsbedémning och
genetisk fosterdiagnostik som anvinds idag.

En storre andel av de kvinnor som bir pd ett barn med
kromosomavvikelserna 13, 18 och 21 kommer att

identifieras.

? Idag rekommenderas dock ett invasivt prov om provsvaret ir positivt for att sikerstilla

resultatet,

mot bakgrund av andelen falskt positiva resultat.

30 T dagsliget rekommenderas dock invasiv provtagning for att verifiera ett positivt utfall

av provet.
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- Tidigare 6vervakning ger mojlighet till eventuella
fostermedicinska insatser och ger kvinnan och hennes
nirstdende mer tid att ta till sig diagnosen och {4 st6d
infor forlossningen.

- Att provet kan utféras tidigt under graviditeten ger
kvinnan bittre forutsittningar att ta ett vilgrundat beslut
vid eventuell trisomidiagnos.

- Fostrets skyddsvirde ir enligt ridets tidigare
stillningstaganden svagare under tidig graviditet.

Argument som kan anforas mot NIPT

- Om provet uppfattas som rutinmissigt finns en risk att
man genomgdr provet oreflekterat utan att fullt ut f6rstd
vad provresultaten kan visa och vilken information man
kan behéva ta stillning till.

- Svirt for den gravida kvinnan att tacka nej till ett ofarligt
test, vilket kan innebira att hennes valméjligheter indirekt
ir begrinsade.

- Det finns en fara att gravida kvinnor som avstir frdn en
riskfri genetisk fosterdiagnostik, kan bli ifrgasatta.

- Att fler foster med kromosomforindringar uppticks
tidigt 1 graviditeten kommer sannolikt att leda till fler
aborter av dessa foster.

- De sammantagna effekterna av en ny effektivare
fosterdiagnostisk metod kan bli att det kommer att fédas
firre barn med kromosomférindring. Detta kan innebira
att var syn pd minniskovirdet radikalt férindras och det
finns dven en risk att vi bidrar till att acceptansen fér
minsklig mingfald begrinsas allt mer. Frin bland annat
handikapprorelsen pipekas att fosterdiagnostiken som
sddan ir diskriminerande i sig och riskerar att medféra en
okad stigmatisering av funktionshindrade i samhillet.
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4.4 Diskussion, 6vervaganden och
stadllningstaganden

4.4.1 Manniskovadrde och likabehandling

Begreppet minniskovirde anvinds ofta i1 den etiska diskussionen.
Rédet har i tidigare skrifter anfort att:

- mianniskoviardet ir knutet till existensen, inte till
funktioner eller egenskaper,

- minniskovirdet ir ett axiom, som inte kan bevisas genom
empirisk underékning eller prévning,

- minniskovirdet innebdr att alla minniskor har vissa
fundamentala rittigheter som ska respekteras och att i
dessa avseenden ir ingen férmer dr nigon annan,

- minniskovirdet utesluter inte mojligheten att virdera
minniskors egenskaper, limplighet eller kvalifikationer 1
ett visst bestimt sammanhang fér till exempel ett bestimt
uppdrag.’!

Den grundliggande utgingspunkten att alla minniskor har lika
virde, med samma ritt att {3 sina rittigheter tillgodosedda, ir en
forutsittning for rddets diskussion. Liknande utgingspunkter
finns 1 flera internationella deklarationer fr&n FN och
Europaridet.

Begreppet minniskovirde kan tolkas pd flera olika sitt, sisom
framgdr av  rddets debattskrift om det svirfingade
minniskovirdet.”

Den tolkning rddet anvinder av minniskovirdet hir har ridet
kallat "likarittstolkningen” vilken innebir att alla minniskor har
samma virde och samma rittigheter, oberoende av social och
ekonomisk stillning 1 samhillet.

Ridet utgdr frin uppfattningen att tillblivelsen av det
minskliga livet ir en process, dir det befruktade dgget dr ett liv 1
vardande med ett visst skyddsvirde. Detta skyddsvirde okar

31 Statens medicinsk-etiska rid 2012.

32 1bid.
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gradvis under utvecklingens gdng. Vid den tidpunkt d& fostret kan
vara livsdugligt utanfér moderns kropp Overgdr fostrets
skyddsvirde 1 mianniskovirde.

Frigan om minniskovirde lyfts ofta fram i diskussionen om
fosterdiagnostik. Kritiker pdpekar att verksamheten i sig indirekt
strider mot idén om att alla har samma virde och samma
rittigheter. Paralleller dras ofta till historiska exempel pd
diskriminering mot personer med funktionsnedsittning samt
rashygieniska idéer som florerade under forsta hilften av 1900-
talet.

Svenska Downféreningen och intresseorganisationen FUB har
reagerat pd att man inom den fosterdiagnostiska verksamheten
pekar ut Downs syndrom som maélet for fosterdiagnostiken.
Detta kan enligt dem férstirka férdomar och stigmatisera
personer med Downs syndrom. De reagerar dven starkt pd hur
fosterdiagnostiken tillimpas, presenteras och lanseras, med
bristfillig och onyanserad information till blivande férildrar.”

For att den fosterdiagnostiska verksamheten inom hilso- och
sjukvdrden ska tillimpas pd ett etiskt godtagbart sitt ir det viktigt
att mdilet med verksamheten och sjilva erbjudande om
fosterdiagnostik utformas pd ett sitt som inte kan verka
utpekande, diskriminerande och i sin tur stigmatiserande. Vidare
har ridet tidigare pdpekat att en forutsittning for att
fosterdiagnostiken ska vara etiskt godtagbar ir att erbjudande och
information om fosterdiagnostik ska vara icke-direktivt.
Fosterdiagnostik ska vara nigot som kvinnan sjilv har att ta
stillning will.

Att fler foster med kromosomférindringar uppticks tidigt 1
graviditeten kan leda tll fler aborter av foster med
kromosomférindring. Férestillningen om att en tidig abort ir
mindre medicinskt riskfylld och mindre problematiskt ur etisk
synvinkel kan méjligen leda till en fr8n omgivningen dkad press
pa kvinnan att abortera ett foster med kromosomférindringar.

De sammantagna effekterna av en ny tllférlitligare
fosterdiagnostisk metod kan dirfér innebira att det kommer att
fodas f38 barn med kromosomférindringar. Det ir dirfor av

3 http://www.svenskadownforeningen.se/pressmedia/fosterdiagnostik/ (Himtad 2015-
05-15).
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synnerligen stor betydelse att det finns ett bra samhilleligt stod
for personer med funktionsnedsittning. En stindigt pigiende
samhillelig diskussion om minniskors lika virde ir viktig. Radets
diskussion har dven berért frigan om att olikheter bland individer
i en population kan ha positiva effekter utifrdn ett
utvecklingsperspektiv.

4.4.2 Informerade val

Hur information och erbjudande om fosterdiagnostik utformas ir
centralt 1 den etiska diskussionen om NIPT. For att
verksamheten och erbjudande om NIPT ska vara etiskt godtagbar
mdste kvinnan kunna gora ett sjilvstindigt informerat val. NIPT
fr inte uppfattas som ett rutinmissigt prov.

Om den nya metoden erbjuds samtliga gravida kvinnor oavsett
&lder och sannolikhet att bira ett barn med kromosomavvikelse ir
det mojligt att den kan komma att uppfattas som en rutinmissig
undersdkning dvs. en form av screening. Fér att undvika att
provtagningen uppfattas pd detta sitt bor tydliga krav stillas pd
hur sjilva erbjudandet utformas.

Av informationen som ges 1 samband med provtagningen
miste det framgd att NIPT inte dr en rutinmissig undersdkning
utan en mojlighet f6r kvinnan att {3 mer information om fostret,
nigot som kvinnan sjilv har att ta stillning till om hon vill eller
inte vill ha. Informationen bér tydliggéra vad som kan upptickas
genom provet, provets begrinsningar samt en beskrivning av vad
en trisomidiagnos kan innebira fér det blivande barnet. Det ir
vidare angelidget att man genom samtal sikerstiller att kvinnan far
den information hon wvill ha och att hon forstitt innehdllet 1
informationen i enlighet med gillande regelverk. Den nya
patientlagen siger att personalen ska forsikra sig om att patienten
har ett tillrickligt underlag f6r att kunna utova sitt
sjilvbestimmande.

Om NIPT visar hog sannolikhet f6r kromosomférindring bor
informationen innefatta inte bara mojligheten till abort. Lika
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viktigt dr att kvinnan och hennes partner informeras om vilka
stodmojligheter samhillet erbjuder.

Information kring fosterdiagnostik bor kvalitetsgranskas pd
motsvarande sitt som de biomedicinska metoderna granskas.

4.4.3 Det sluttande planet

Ett inférande av NIPT {ér analys av trisomi 13, 18 och 21 inom
hilso- och sjukvirden fir inte leda till att man utan férnyad
nationell medicinsk och etisk bedémning erbjuder provet for fler
avvikelser och sjukdomstillstdnd in dessa.

Vad kan ett tillitande av denna teknik innebira? Argumentet om
det sluttande planet innebdr att om man Sppnar upp for en
tillimpning av en viss metod, si kommer detta innebira en
glidning mot tillitande av andra metoder som ej ir skarpt
avgrinsade frin den férsta. Detta kan pd sikt leda wll en
utveckling som ir svdr att 6verblicka och som inte ir 6nskvird.
Argumentet anvinds ibland f6r att siga att man inte bér tilldta A
(som 1 sig inte behdver vara fel) for att det troligen kommer att
leda till B som inte dr 6nskvirt.

Man kan tala om det sluttande planet ur olika perspektiv. Att
en metod tillits kan medféra bide en s.k. indikationsglidning och
en s.k. acceptansglidning. Man kan diskutera om tillitandet av
denna metod Sppnar f6r andra nirliggande tillimpningar. Om en
ny metod f6r behandling eller diagnostik ir effektiv vidgar man
girna anvindningsomrddet. Metoden kan siledes komma att
anvindas for diagnostik av fler sjukdomar eller egenskaper. Detta
kallas indikationsglidning. NIPT ir en sddan metod, en metod
med  stor utvecklingspotential och en metod dir
anvindningsomridet med stor sannolikhet snabbt kommer att
vidgas.

Ridet har tdigare diskuterat vikten av férnyad etisk och
medicinsk bedémning innan anvindning av samma teknik for
andra sjukdomsanlag eller tillstdnd. Det ir ocksd angeliget att
féra en diskussion om kommande steg. I detta sammanhang ir
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mojligheten till helgenomsekvensering och att forildrarna
efterfrigar fullstindig information om det blivande barnets
arvsmassa en reell mojlighet som vicker flera svdra etiska frigor
inte minst om det blivande barnets genetiska integritet.’*

Den andra delen av sluttande planet argumentationen
handlar om huruvida denna teknik &ppnar upp fér en
acceptansglidning som pa sikt innebir att samhillets virderingar
(dvs. virdeforskjutningar 1 samhilleliga normer), angdende
mojligheten att pd ett enkelt sitt ta reda pd allt mer om det
blivande barnets genetiska uppsittning, forskjuts. Kan detta leda
till en mer omfattande utsortering av foster, utifrin en allt lingre
lista 6ver vad som uppfattas som “icke onskvirda” egenskaper
och tillstdind? Denna friga ir forknippad med hur synen pd
minniskan kan komma att férindras.

Ett inférande av NIPT for analys av trisomi 13, 18 och 21
inom hilso- och sjukvirden far inte leda till att man utan férnyad
medicinsk och etisk bedomning pd nationell nivd erbjuder provet
for fler avvikelser och sjukdomstillstdnd in dessa.

4.4.4  Rattviseaspekter

Det finns skillnader i anvindning av fosterdiagnostik relaterat till
socioekonomi och hirkomst. Det ir angeliget att ta reda pd
varfér dessa skillnader féreligger och komma till ritta med
omotiverade skillnader.

De stora regionala skillnaderna 1 erbjudande av fosterdiagnostiska
metoder innebdr rittviseproblem. En diskussion mellan
landstingen, eventuellt under SKL:s paraply, kring gemensamma
strategier vid introduktion av NIPT i hilso- och sjukvirden vore
onskvird.

3 For en diskussion om risker med en vidare anvindning av NIPT av blivande férildrar se
t ex Deans et al. 2015 och Hermerén 2015.
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Jamlik vird

Att komma till ritta med ojimna villkor f6r hilsa och sjukvdrd ir
idag en prioriterad friga. Flera initiativ och satsningar har gjorts
de senaste dren for att alla ska ha samma tillgdng till vird oavsett
bostadsort och social och ekonomisk status.

Det finns skillnader i anvindning av fosterdiagnostik relaterat
till socioekonomi och hirkomst.” Det ir angeliget att ta reda pd
varfor dessa skillnader féreligger och komma till ritta med de
brister som eventuellt beror pd ojimlika villkor. Ridet har wll
exempel fitt indikationer pd att det finns brister vad giller
information och erbjudande om fosterdiagnostik till gravida
kvinnor som inte talar och forstdr svenska, eller har begrinsade
kunskaper 1 svenska spriket. Att limna information om
erbjudande av fosterdiagnostik genom tolk innebir en sirskild
utmaning nir det giller introduktionen av NIPT inom
modravirden. Det finns en risk att socioekonomisk status,
utbildningsbakgrund, sprdkkunskaper eller kulturell bakgrund
styr vilken undersékning individen erbjuds - virden blir 1 s§ fall
ojimlik.

Hur kan man forklara de skillnader i fosterdiagnostik mellan
kvinnor fodda i respektive utanfér Sverige som redovisas i
graviditetsregistret? Har man frin hilso- och sjukvirdens sida
misslyckats med  informationen om  erbjudande om
fosterdiagnostik och/eller tackar utlandstédda kvinnor nej till
fosterdiagnostik? Behovs det utdkade resurser vad giller
tolkverksamhet inom mdodravirden? Finns det  skriftlig
information om fosterdiagnostik tillginglig pd flera olika sprik?
Detta dr ndgra exempel pd frigor som bér undersokas.

Regionala skillnader

Idag foreligger det stora regionala skillnader vad giller erbjudande
om fosterdiagnostik. I vissa landsting erbjuds enbart KUB till
kvinnor éver en viss &lder, i nigra landsting erbjuds inte KUB. I

»Ses. 16.
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nigot landsting kan man till en avgift f3 olika former av
fosterdiagnostik  inom landstinget, i andra miste man
egenfinansiera vissa typer av fosterdiagnostik vid privatklinik.

Var en individ bor bér inte vara avgérande f6r om den gravida
kvinnan ska fi den metod som anses bist eller inte. Idag finns
utrymme att s6ka vird 1 olika landsting och dirmed en méjlighet
for individen att vilja en metod som inte hemlandstinget
erbjuder. Detta forutsitter dock att individen dels har kunskap
om var 6nskad undersdkning erbjuds, dels att hon har ekonomi
till resa och eventuell tjinstledighet utan lon/bortfall av
ersittning frin a-kassa. Det finns idag dven mojlighet att sjilv
betala f6r NIPT. Bida dessa situationer aktualiserar frigan om
jamlik vird.

Introduktion i hela landet eller stegvis. For- och nackdelar

Den nya metoden kan antingen introduceras pd en och samma
gdng 1 hela landet eller successivt genom att metoden forst provas
1 ett eller nigra enskilda landsting fér att sedan inféras i hela
landet. Om det huvudsakliga méilet 4r att uppnd en jimlik vird
bér metoden introduceras relativt samtidigt 1 hela landet. En
nackdel med likformighet av detta slag ir dock att genomférandet
kan ta lingre tid och att varje ny metod i en viss mening blir ett
fullskaleexperiment.

Provar man istillet nya metoder i ett enskilt landsting gir det
att vinna virdefulla erfarenheter som kan ge ledning 4t andra.
Nackdelen med ett sidant stegvist inférande dr att kvinnors
tillgdng till metoden under en &vergdngsperiod kommer att
variera med bostadsorten. Att regionalt sjilvstyre kan ha ett virde
ir sjilvklart, men den regionala beslutanderitten kan leda till brist
pd jimlikhet och att man hamnar i konflikt med hilso- och
sjukvdrdslagen.

De stora regionala skillnaderna 1 erbjudande av
fosterdiagnostiska  metoder innebir rittviseproblem. En
diskussion kring gemensamma strategier vid introduktion av
NIPT i hilso- och sjukvirden vore 6nskvird, eventuellt under
SKL:s paraply.
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Vem bor erbjudas metoden?

Frigan om ”Vem som ska erbjudas metoden?” vicker en rad
etiska frigor. Flera olika virden och éverviganden kan ligga till
grund for beslut. Det finns ett antal méjligheter, samtliga innebir

fordelar och nackdelar. Man kan till exempel urskilja féljande:*

- Alla kvinnor erbjuds testet.
Motiv: rittvisa och jimlikhet.
Dilemma: screening/stigma/eugenik/kostnader

- Alla kvinnor som efterfrigar provet erbjuds testet.
Motiv: rittvisa, jimlikhet, respekt for den gravida
kvinnans ritt att inte informeras/respekt for informerade
val.
Dilemma: socioekonomiskt svaga grupper kan komma att
missgynnas.

- Alla kvinnor som kan komma att ha fordelar av provet
erbjuds provet.
Motiv: behov/fordelar, kostnadseffektivitet.
Dilemma: svirt att avgora vilka kvinnor som kan ha
fordelar av provet.

- Alla kvinnor som har 6kad sannolikhet att bira pd ett
barn med kromosomavvikelser erbjuds provet.
Motiv: behov, kostnadseffektivitet.
Dilemma: svirt att avgora vilka dessa kvinnor ir. Ett prov
som erbjuds till en grupp kvinnor med hogre sannolikhet
att 8 ett barn med t.ex. trisomi 21 kan verka utpekande,
leda will stigmatisering och diskriminering.

Infér beslut om strategi f6r inférande bér frigorna ovan beaktas.
Man bér vara medveten om vilka virden som stdr pd spel och

vilken avvigning mellan olika virden som man gor.

Sarskilt om dlder som urvalsmetod

% Exemplen ir delvis frin Hermerén 2015. Andra som problematiserat kring olika etiska
aspekter kring olika modeller f6r inférande 1 hilso- och sjukvirden ir Deans och Newson
2012.
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P4 flera hall i Sverige erbjuds som tidigare beskrivits enbart
kvinnor 6ver 33-35 &r utdkad/genetisk fosterdiagnostik. Ett
erbjudande till denna grupp kvinnor har motiverats av att kvinnor
dver 35 &r statistiskt sett har en hogre sannolikhet att {3 ett barn
med kromosomavvikelse. Genom att utféra provtagning pi
moderkaka eller fostervatten pd alla gravida kvinnor éver 35 &rs
dlder (ungefir 18 procent) har det beriknats att man kan
identifiera maximalt 40 procent av kromosomavvikelserna.”

Alder som indikation fér vilka som bér genomgi invasivt test
under graviditet ir inte en bra prioriteringsgrund. Tidigare
behévde man gora ett stort antal invasiva prov for att uppticka ett
fall av kromosomavvikelse. Samtidigt kan komplikationer av
invasiva prov leda till missfall.”®

Individuell sannolikhetsbedéomning med en kombination av
ultraljudsundersékning och biokemiskt test har hitintills varit en
bittre urvalsmetod dn 8lder f6r vilka som ska genomgd genetisk
fosterdiagnostik med férdelar sivil fér yngre kvinnor med 6kad
sensitivitet som for dldre kvinnor dir de testpositiva utfallen blir
firre.

Eftersom NIPT inte innebir nigon risk fér missfall eller
obehag fér kvinnan kvarstdr inte lingre “riskargumentet™ for att
begrinsa erbjudandet om genetisk fosterdiagnostik till kvinnor
med en 6kad sannolikhet f6r kromosomférindringar hos fostret.
For att den nya metoden ska uppfylla kravet pd vird pd lika
villkor bor sdledes samtliga gravida kvinnor erbjudas metoden.

Ett erbjudande av NIPT som enbart riktas till en grupp
kvinnor som av lder beriknas ha en 6kad sannolikhet att bira pd
ett barn med trisomi 21 kan 1 sig verka utpekande och
diskriminerande f6r individer som har trisomi 21. Att frin hilso-
och sjukvardens sida utforma ett erbjudande till en specifik grupp
kvinnor, 1 detta fall de som har en 6kad sannolikhet att bira pi ett
barn med kromosomavvikelse, kan indirekt indikera ett annat mal
med fosterdiagnostiken, dn att kvinnan har mojlighet att 3

37 Persson P-H et al. 2003.

%% Connor P et al. 2006.

% Invasiv provtagning ir férknippad med risk fér missfall. Med utgdngspunkt i en
risk/nytta analys ir det inte motiverat att erbjuda denna provtagning till kvinnor som inte
har en statistisk férhéjd sannolikhet att bira pd ett foster med kromosomavvikelse eller
annan genetisk sjukdom. Detta argument kvarstr inte med NIPT.
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information om det foster hon bir pd. Ett erbjudande enbart
riktat till en specifik grupp kvinnor kan i sig uppfattas som mer
direktivt an om det varit ett 6ppet erbjudande till samtliga gravida
kvinnor.

En &ldersgrins innebir att sambhillet finner fler
kromosomavvikelser per krona, vilket i sig kan indikera att
samhillet har ett underliggande syfte med erbjudande om NIPT.
Det pekar siledes pd att hilso- och sjukvirden finner det
angeliget att just denna grupp kvinnor genomgdr NIPT f{ér att de
har en stérre sannolikhet att bira pd ett barn med trisomi.

Har kvinnor éver 35 &r ett stérre behov av kunskap om sin
graviditet eller inte? Att hivda att kvinnor med en storre
sannolikhet att bira pd ett barn med avvikelse har ett stérre behov
aktualiserar frigan om mélet med fosterdiagnostiken. Kan man
frdn hilso- och sjukvirdens sida pd ett etiskt godtagbart sitt
argumentera for att just dessa kvinnor har ett storre behov att nd
kunskap dn andra gravida kvinnor? Kan detta riktade erbjudande
sitta storre press pd kvinnor éver 35 4r att genomga provtagning?

Det ir etiskt diskutabelt att argumentera f6r att dessa kvinnor
har ett stérre “behov” av metoden in andra gravida kvinnor,
samtidigt som mélet med fosterdiagnostik ska vara ett Oppet
erbjudande tll kvinnan att f8 mer kunskap om sitt fosters
hilsotillstind.

Erbjudande om fosterdiagnostik skiljer sig fr&n andra
erbjudanden om diagnostik eller medicinsk behandling inom
hilso- och sjukvirden, mot bakgrund av att verksamheten kan
anvindas for att identifiera och i ett andra steg sortera ut foster.
Det ir dirfér det ir angeliget att vara varsam kring hur
erbjudande och information om fosterdiagnostik ges frin
vérdgivarens sida.

Den 1 januari 2013 indrades diskrimineringslagen och skyddet
mot diskriminering p.g.a. dlder utvidgades till att omfatta fler
samhillsomrdden, diribland hilso- och sjukvirden.* Vad denna
utvidgning kan innebira 1 samband med erbjudande om
fosterdiagnostik ir oklart.

* Férbudet mot diskriminering som har samband med &lder hindrar inte tillimpning av
bestimmelser i lag som féreskriver viss dlder eller annan sirbehandling pd grund av lder
om den har ett berittigat syfte och de medel som anvinds ir limpliga och nédvindiga for
att uppnd syftet (13 b).
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Alder ir inte en bra urvalsmetod fér avgéranden om vilka som

bor erbjudas NIPT.

Genetisk fosterdiagnostik som screening?

Ett erbjudande av NIPT tll samtliga gravida kvinnor vicker
frigan om screening. Om NIPT erbjuds till alla gravida kvinnor
kan det innebira en form av screening. Metoden ska d3 enligt 3
kap. 1 § lagen (2006:351) om genetisk integritet m.m. sirskilt
provas av Socialstyrelsen innan den inférs i rutinsjukvird. Den
enskilda gravida kvinnan behéver inte efterfriga diagnostiken
utan sambhillet frigar alla gravida kvinnor, dven de som av olika
skil inte dr intresserade. Ett sidant agerande kan uppfattas som
att sambhillet aktivt vill piverka den gravida kvinnan att gora
fosterdiagnostik och att det inte dr friga om ett erbjudande som
den gravida kvinnan sjilv ska ta stillning tll.

I yttrandena fr&n 2006 och 2011 pekade Smer pd att WHO for
screening 1 nyfoddhetsperioden stillt upp tio kriterier som kan
vara viktiga dven for screening i samband med fosterdiagnostik. I
dessa kriterier ingdr bland annat krav pd att en upptickt sjukdom
ska  kunna behandlas. Genetiska screening-program  for
fosterdiagnostik kan motiveras bara om en effektiv behandling
finns f6r den aktuella drftliga sjukdomen. Smer:s slutsats 2006 var
“att genetisk fosterdiagnostik 1 form av screening som inte leder
till behandling bor inte inféras”.

Socialstyrelsen har tagit fram en modell f6r myndigheten att
bedéma, féra in och félja upp screeningprogram. Modellen ir
utvecklad for att kunna tillimpas oavsett vilket tillstdnd ett
screeningprogram avser uppticka och 3tgirda. Socialstyrelsens
modell innehdller 15 kriterier fér att systematiskt bedéma
screeningprogram. Grundtanken ir att samtliga kriterier ska vara
uppfyllda fér att ett screeningprogram ska rekommenderas pd
nationell nivd. Ett av kriterierna 1 modellen ir att screening
programmet ska vara godtagbart ur ett etiskt perspektiv, oavsett
om det bedéms ha hilsovinster som 6verviger de negativa
effekterna, vara accepterat av befolkningen och ha en rimlig
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kostnadseffektivitet* (NIPT i form av screeningprogram kan av
etiska skil vara svart att bedoma enligt denna modell).

Forutsittningar for att NIPT ska vara etiskt forsvarbar
For att NIPT ska kunna uppfylla krav pd bide jimlik vird och att
minska sannolikheten att den uppfattas som screening bor
informationen om fosterdiagnostik ges i1 tvd steg som ridet
tidigare beskrivit i yttranden 2006 och 2011. Denna ordning
framgar dven av Socialstyrelsens foreskrifter och allminna rid om
fosterdiagnostik frin 2013.%

NIPT fir enbart erbjudas d8 man kan foérsikra sig om att
kvinnan haft mojlighet att gora ett informerat val som tidigare
beskrivits 1 avsnitt 4.2.2.

4.4.5  Prioriteringar, hdlsoekonomi och etiska varden

Vilka former av fosterdiagnostiska undersékningar bor
virdgivarna erbjuda? Idag ser erbjudandet om fosterdiagnostik
olika ut 1 Sverige. Att vi har skillnader beror till exempel p& hur
olika verksamhetsansvariga viljer att prioritera inom tilldelade
resurser samt pd regionala politiska beslut om resurser till
mdodrahilsovirden samt andra 6verviganden.

Enligt Socialstyrelsens foreskrifter och allminna rdd har
vardgivaren ansvaret for att det med utgdngspunkt i vetenskap
och beprovad erfarenhet faststills vilka undersékningsmetoder
for fosterdiagnostik som ska anvindas i1 verksamheten. Om
faststillda metoder blir inaktuella ska de utménstras.*

Vid ett ordnat inférande av NIPT inom ramen f6r den
offentligt finansierade virden ser dessutom férutsittningarna
olika ut i de olika landstingen. Det innebir att det finns ménga
variabler att beakta.

Vi kan urskilja olika strategier av inférande av NIPT.** Olika
strategier for erbjudande har sina respektive for- och nackdelar.

# Socialstyrelsen 2014.

2 SOFS 2012:20.

* SOFS 2012:20.

# NIPT som ett forsta- eller andra linjens prov diskuteras dven i den internationella
litteraturen se till exempel Dondrop et al. 2015 med flera.
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Vi kan skilja pd NIPT som ett prov som erbjuds som ett andra
steg respektive som ett forsta steg.

NIPT i ett andra steg exempel pd olika varianter:*

KUB — NIPT om sannolikhet >1:200 genom KUB —
invasivt ingrepp om f6rhojd sannolikhet genom NIPT
KUB — NIPT om bedémningen av sannolikheten ir
1:51-1:1000 — invasivt ingrepp om f6érhojd sannolikhet
genom NIPT.

KUB — direkt invasivt ingrepp om beddémningen av
sannolikheten dr >1:50

NIPT som ett test som erbjuds i ett forsta steg exempel pd olika
varianter:

NIPT — invasivt ingrepp vid f6rhéjd sannolikhet genom
NIPT

NIPT och ultraljud som ett férsta steg — invasivt ingrepp
vid f6rhojd sannolikhet

NIPT och ultraljud som ett forsta steg + invasivt ingrepp
vid f6rhojd sannolikhet

Nir dessa strategier jimférs, bor tvd frigor vara vigledande:

(2)
(b)

Vilka - och vems - virden stir pd spel? Vem vinner och
vem forlorar vad?

Vad kostar de olika alternativen? Vilken ir kostnaden 1
relation till effekten? Identifiera vad vi ska prioritera
emellan.

Nedan lyfts och diskuteras éversiktligt olika for- och nackdelar
med att introducera NIPT som ett andra eller forsta steg 1 hilso-
och sjukvérden.

# T detta avsnitt ges exempel pd olika varianter for att identifiera att oavsett vilken strategi
man viljer aktualiseras virdekonflikter beroende pi de underliggande virden som
remieras beroende pd strategi. Aven de sk. ”cut-off siffrorna” déljer i sig olika virde-
P P g ) g
stillningstaganden och ev. konflikter. Detta problematiseras inte i denna 6vergripande
gstag p grip

text.
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Strategi 1. NIPT som ett prov i ett andra steg, dvs. om sannolikbet
> 1:200 genom KUB

En variant vad giller inférande av NIPT vore att erbjuda testet
som ett andra steg efter sannolikhetsbedémning efter KUB for
att minska antalet invasiva prov.

Eftersom NIPT idag kostar mer in KUB men mindre in ett
invasivt prov kan man utifrdn resonemang om kostnader relaterat
till effekt kunna bedéma att erbjudandet av NIPT bér begrinsas.
Till exempel genom att enbart erbjuda testet till kvinnor som
efter KUB har en okad sannolikhet for ett foster med
kromosomavvikelse.

Fordelar

- Kan enkelt inféras 1 den nuvarande organisationen fér
fosterdiagnostik (i de landsting dir KUB redan erbjuds).

- Firre invasiva prov jimfért med dagens procedur.

- Att fosterdiagnostiken gors i flera steg kan eventuellt ge
utdkat utrymme f6r kvinnan att reflektera éver om hon
vill genomga genetisk fosterdiagnostik.

- Kan sannolikt inféras utan extra kostnader.

Nackdelar

- Enbart ca. 90% av kromosomavvikelserna uppticks, flera
kvinnor fir ett falskt negativt svar.

- Fler kvinnor fir ett falskt positivt svar, vilket kan ha
negativa konsekvenser f6r kvinnan 1 form av oro och till
och med ett avstdndstagande tll den pigdende
graviditeten.*

- Kvinnor gir miste om férdelen av att f3 ett sikert svar
tidigare 1 graviditeten (som de skulle f8tt om de erbjudits
NIPT i1 ett forsta steg).

* Flera studier visar pd negativa konsekvenser fér gravida kvinnor som fir ett falskt
positivt svar efter NUPP/KUB om _att barnet har en forhojd sannolikhet for
kromosomavvikelse. Se t.ex. Georgsson Oman et al. 2006.
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- En omstindlig procedur kring information om
erbjudande om fosterdiagnostik. Det kan vara svirt att
motivera varfor inte samtliga kan fi tillgdng till det
pilitligare testet pd en ging.

Strategi 2. NIPT som ett andra steg men med ett generdsare
erbjudande. KUB — NIPT om bediomningen av sannolikbeten dr
1:51-1:1000 — invasivt ingrepp om forhdjd sannolikbet genom
NIPT. KUB — direkt invasivt ingrepp om bedomningen av
sannolikheten dr >1:50.

Denna strategi gir ut pd att NIPT erbjuds 1 ett andra steg istillet
for invasiv provtagning och foregds av ett ultraljud inom ramen
for KUB for att utrona om kvinnan bér erbjudas utékad genetisk
fosterdiagnostik. Vid en KUB-sannolikhet 1/50 erbjuds invasiv
fosterdiagnostik med fullstindig karyotyp eller microarray. I
denna grupp identifieras majoriteten av  trisomier och
kromosomavvikelser av klinisk betydelse som inte detekteras med
NIPT-testet 1 dag.

Denna strategi diskuteras av professionen i Sverige och
kommer sannolikt att rekommenderas av SFOG 1 deras
kommande rekommendationer vad giller inférande av NIPT.

Fordelar

- Kan enkelt inféras i den nuvarande organisationen for
fosterdiagnostik (i de landsting dir KUB redan erbjuds).

- Firre invasiva prov jimfért med dagens procedur (men
sannolikt fler invasiva prov jmf. med strategi 1. ovan.)

- Att fosterdiagnostiken goérs 1 flera steg kan eventuellt ge
utdkat utrymme for kvinnan att reflektera 6ver om hon
vill genomg3 genetisk fosterdiagnostik.

- Fler sillsynta kromosomavvikelser kan sannolikt
upptickas jimfort med strategin idag och ovan samt om

NIPT erbj6ds i ett forsta steg.

Nackdelar

- Firre av de vanligaste kromosomavvikelserna uppticks in
om NIPT skulle erbjudits i ett férsta steg. Fler kvinnor
far ett falskt negativt svar.
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Fler kvinnor fir ett falskt positivt svar, vilket kan ha
negativa konsekvenser f6r kvinnan i form av oro och till
och med ett avstindstagande tll den pdgdende
graviditeten.”

Kvinnor gir miste om férdelen av att f3 ett sikert svar
tidigare 1 graviditeten (som de skulle fitt om de erbjudits
NIPT i ett forsta steg).

En omstindlig procedur kring information om ett
komplext erbjudande om fosterdiagnostik.

Kostar mer dn dagens strategi och strategi 1.

Strategi 3. NIPT som ett forsta steg. NIPT — invasivt ingrepp vid
forhéjd sannolikbet genom NIPT

Fordelar:

Fler kromosomavvikelser kommer att upptickas.

I stort sett inga falskt negativa svar. I stort sitt sd
kommer inga kvinnor att invaggas 1 falsk trygghet.

Firre kvinnor kommer att {3 ett falskt positivt svar.

Fler kvinnor kan fi ett sikert besked tidigare 1
graviditeten (provet kan utféras 1 v. 9-10), vilket ger
henne och hennes partner mer tid att fundera 6ver vad ett
positivt provsvar skulle kunna innebira.

Eventuellt enklare f6r médravirden att informera om vad
testet dr och eventuellt enklare f6r kvinnan att f6rstd vad
testet innebir och vilka frigor hon kan komma att stillas
infor.

Nackdelar:

Om provet uppfattas som rutinmissigt finns det en risk
att kvinnor genomgdr provet oreflekterat utan att fullt ut
forstd vad provresultaten kan visa och vilka konsekvenser

det kan f4.

¥ Flera studier visar pd negativa konsekvenser fér gravida kvinnor som fir ett falskt
positivt svar efter NUPP/KUB om att barnet har en forhéjd sannolikhet for
kromosomavvikelse. Se t.ex. Georgsson Oman et al. 2006.
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- Gors provet 1 v. 9-10 dr det mojligt att man detekterar
kromosomavvikelser som idndi skulle ha lett tll en
spontan abort.

- Att enbart eftersoka 13, 18 och 21, kan leda till att andra
avvikelser och missbildningar missas.

- S8 gott som alla kromosomavvikelser av 13, 18 och 21
kommer att hittas, det kan uppfattas som negativt om
positiva svar alltid leder till abort.

- I dagsliget en kostsam strategi.

Strategi 4. NIPT som ett forsta steg men kompletterat med ett extra
tidigt ultraljud.

Ultraliud + NIPT — invasivt ingrepp vid forhojd sannolikbet
genom NIPT, invasiv provtagning direkt vid forekomst av
missbildning pa fostret vid ultraljudet.

Samma argument som ovan med skillnaden att dven ovanliga
avvikelser och tillstind sannolikt kan hittas tidigare 1 graviditetet
genom ett extra tidigt ultraljud. Denna strategi skulle dock vara
kostsam.

Rddets diskussion

Frin en etisk utgdngspunkt kan man siga att NIPT har klara
fordelar jaimfort med de metoder som anvinds idag. Dirav foljer
inte att metoden ska introduceras 1 virden. Ett sddant beslut ir en
prioriteringsfrdga och kriver en bredare analys. Ovan har ridet
lyft etiska aspekter att beakta infér en sddan prioriteringsanalys.

Utifrdn det underlag som foreligger anser r3det att det finns
overvigande etiska argument som talar for att NIPT ir en metod
som pd sikt bor erbjudas alla gravida kvinnor 1 ett férsta steg
tidigt 1 graviditeten.

Utifrdn den gravida kvinnan och hennes partners perspektiv
har NIPT tydliga fordelar jimfért med de metoder som idag
erbjuds. Hon ges mojlighet att {3 tillférlitlig kunskap tidigt i sin
graviditet.

Idag ir det framfor allt organisatoriska och kostnadsargument
som talar for att provet infors som ett andra steg (efter KUB) 1
fosterdiagnostiken. Radet ser dock férdelar med att stegvis infora
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provet i hilso- och sjukvirden, varfér en introduktion 1 ett andra
steg kan vara motiverat utifrin framfér allt argument om
kvalitetssikring och fér att begrinsa kostnaderna.

Att introducera NIPT som ett fosterdiagnostiskt test 1 forsta
linjen kriver dock pd sikt en omorganisering av den
fosterdiagnostiska delen inom médravirden, en anpassning av hur
information om fosterdiagnostik ges och hur erbjudandet
utformas. Ett sikerstillande av kvinnans informerade val ir en
grundférutsittning  for att  verksamheten ska vara etiskt
godtagbar. Genetisk fosterdiagnostik som screening ir inte
onskvirt sisom beskrivits tidigare 1 avsnitt 5.4.2.2.

Olika aspekter av att erbjuda KUB innan NIPT

Det bor betonas att nir man tittar pid de hilsoekonomiska
effekterna inte enbart jimféra mellan KUB, utan att valet stdr
mellan ett biokemiskt prov, ultraljud, genetisk provtagning genom
NIPT, och eller invasiv provtagning. Dessa kan kombineras pd
olika sitt. Till exempel NIPT kombinerat med ultraljud.

Att sjukvdrden forst tar ett hormonprov fér att senare ta ett
genetiskt prov med avsevirt hogre tillforlitlighet kan motiveras av
kostnadsskil. Utifrdn patientperspektiv kan denna ordning dock
te sig svirbegriplig och den kan skapa oro. Denna ordning kan
dven leda till orittvisa och ojimlikhet. Vissa socioekonomiska
grupper kan missgynnas. Kvinnor med kunskap och ekonomi kan
till exempel om de inte blir erbjudna NIPT att egenfinansiera
provtagning, eller kriva ett NIPT framfér KUB direkt.

I vissa landsting idag erbjuds inte KUB. I dessa framstér valet
att inféra NIPT som ett forsta prov som en rimlig strategi for den
grupp som idag erbjuds invasiv provtagning. En tredje variant kan
vara inférande av ett tidigt ultraljud i kombination med NIPT och
rutinultraljudet 1 v. 18.

Att inféra NIPT stegvis inom ramen f6r den organisation fér
fosterdiagnostik som finns idag har fordelar. Dessa fordelar idr i
dagsliget framfor allt organisatoriska och hilsoekonomiska. De
hilsoekonomiska analyser ~som gjorts utifrdn  dagens
prisuppskattningar ir temporira. S3 fort priset gir ner, ir det
svart att motivera att man gor en sannolikhetsbedémning for att
utrona vilka som ska erbjudas NIPT. Ménga kvinnor gir miste
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om ett tidigt sikert besked och fir istillet g genom en procedur i
flera steg.
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5 Framtida utveckling

Redan idag kan det DNA frin fostret som finns i den gravida
kvinnans blod ge information om fostrets hela DNA-
uppsittning. Detta kan 1 forlingningen leda till en tidig och
kanske omfattande selektion av foster. Dessutom vicker genetisk
diagnostik av ett fosters hela DN A-uppsittning frégor om det
blivande barnets genetiska integritet.

Framtidens fosterdiagnostik kommer att priglas av flera
utvecklingslinjer.*® Analyserna kommer att utféras nigot tidigare
under graviditeten, behovet av biologiskt material (blod eller
vivnad) for analysen kommer att minska och upplésningen av
detaljer i analysen kommer att oka. Epigenetiska férindringar
kommer att ingd som en del i resultatet vid analyser av foster-
DNA. Det finns dven anledning att férmoda att analyser av den
genetiska uppsittningen 1 en cell kommer att kunna utféras utan
att skada cellens funktion.

I den niraliggande framtiden kommer det DNA frén fostret,
som finns 1 den gravida kvinnans blod, att ge information om
fostrets hela DNA-uppsittning, s.k. helgenomsekvensering.
Detta ir redan idag mojligt, men steget till klinisk anvindning
kommer att ta tid. Den genetiska delen av orsaken till kanske alla
sjukdomar och egenskaper kommer att vara tillginglig fér analys.
Foresprdkarna for molekylirgenetiska kartliggningar tror att vi
dirmed kommer att ta steget frdn en reaktiv sjukvird till en

8 Se dven Statens medicinsk-etiska rid 2011.
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proaktiv sjukvird. De anser att molekylirbiologin ger méjlighet
till prediktiv, preventiv och individbaserad medicin som kommer
att forindra vdrden i grunden. Det kan samtidigt vara virt att
pidminna om att mycket av dagens kunskaper om hur sjukdomar
kan férebyggas inte alls utnyttjas till fullo.

Okad kunskap om genomet kommer bland annat att férindra
vart sitt att se pd egenskaper och sjukdomar, idag till synes
tydliga grinser kommer att luckras upp eller helt suddas ut.
Framtidens fosterdiagnostik kan dirfér leda till en tidig och
kanske omfattande selektion av foster. Foster med sjukdomsanlag
for vilka det inte finns medicinsk behandling aborteras. Ett icke
helt onskvirt scenario, givet vissa moraliska 6vertygelser. Men
faktum ir att selektionsmetoder som nistan unisont moraliskt
forkastas pa detta sitt kan smyga sig in bakvigen. Milet ir inte att
foridla och forbittra, méilet ir att genom ett tidigt urval gora gott,
undvika livslingt lidande och svdra handikapp, men slutresultatet
av de bida selektionsmetoderna kan bli mycket lika. Om det ir
vdra handlingars konsekvenser som riknas, tycks handlingarna
moraliskt likvirdiga. Om avsikterna spelar en avgérande roll blir
moralfrdgan mer komplicerad.

Sekvensering av det blivande barnets hela DNA-uppsittning
vicker etiska frigor om det blivande barnets genetiska integritet.
Rédet har tidigare uttryckt att forildrar inte ska f3 efterforska
egenskaper hos barn utan att detta ir medicinskt motiverat.” Det
kan starkt ifrigasittas att blivande férildrar kan lita utféra
helgenomsekvensering pd foster, utifrin fodda barns rice wll
genetisk integritet. NIPT erbjuds redan idag utanfér hilso- och
sjukvirden. Kommersiella NIPT utanfér hilso- och sjukvirden
kan snabbt komma att erbjuda provtagning f6ér information som
inte ir medicinskt motiverad Det finns behov av utredning och
diskussion kring en utékad reglering kring genetiska
undersékningar och kommersiella genetiska test riktade till
undersdkning av foster och barn.

Smer har vid upprepade tillfillen pdtalat behovet av utférlig
information och genetisk vigledning i samband med genetiska
undersékningar, vare sig de utfors inom eller utanfér sjukvarden.
Inom stora delar av sjukvirden ir kunskapen for nirvarande inte

# Statens medicinsk-etiska rid 2013.
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tillricklig for att kunna ge kvalificerad genetisk vigledning.
Sjukvirden kan behova rustas infér det vixande behovet av
kompetens inom genetik och genetisk vigledning. Genetiska
undersdkningar utanfér sjukvirden &terfoljs inte alltd av
erbjudande om genetisk vigledning, trots att sddan information
kan framkomma som pékallar ett behov av detta.

Utvecklingen pd det fosterdiagnostiska omridet kan iven
pdverka vart forsikringssystem. Vem vill férsikra ndgon som vi
med mycket hég sannolikhet vet kommer att bli allvarligt sjuk?
Vem har rdd att betala premien? Och hur gor vi med framtida
generationer? Har vi testat forildrarna vet vi en hel del om barnen
och barnbarnen. Férsikringsbolagens riskvilja dr och ska vara
begrinsad.

Den nya generationens fosterdiagnostiska test sdsom NIPT
vicker frigor om tydliga grinsdragningar om vilken form av
erbjudande om fosterdiagnostik som ska rymmas inom den
offentligt finansierade virden. Vad ska eftersékas och varfor?®
Bor man begrinsa forildrars mojlighet att eftersoka genetisk
information om sina foster och barn som inte ir medicinskt
motiverad?

% Fér en diskussion om framtida fosterdiagnostik med anledning av utékade méjligheter
genom NIPT se till exempel Géran Hermerén 2015 och Christian Munthe 2015.
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Sammanstallning av
stallningstaganden

Nedan redogors for riddets slutsatser och stillningstaganden 1
denna rapport.

Ridet anser att
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NIPT har etiska och medicinska fordelar jimfért med 1
dag anvinda fosterdiagnostiska metoder.

For att NIPT ska vara etiskt godtagbart att introducera
inom hilso- och sjukvirden maiste det sikerstillas att
informationen om och erbjudandet av denna form av
fosterdiagnostik utformas pd ett sitt som sikerstiller att
den gravida kvinnan och hennes partner kan fatta ett
sjilvstindigt beslut. Det fir inte uppfattas som en
rutinmissig dtgird.

Alder ir inte en bra urvalsmetod {6r avgéranden om vilka

som bér erbjudas NIPT.

Utifrén ett etiskt perspektiv ir NIPT som metod att
foredra framfér bdde KUB och invasiv provtagning.
Testet bor sdledes pd sikt introduceras som ett forsta
linjens prov givet att kostnaderna ir rimliga 1 forhillande
till effekt och andra behov inom hilso- och sjukvarden.
Rédet finner dock att det kan vara etiskt godtagbart att
inféra NIPT som ett andra linjens prov vid introduktion
av metoden 1 hilso- och sjukvirden. Detta férfarande



medger mojligheter till att kvalitetssikra metoder f6r hur
information ska ges om NIPT f{or att sikerstilla att ett
informerat val kan goras av den gravida kvinnan/paret.
Denna strategi ger siledes utrymme for att pd ett ordnat
sitt introducera metoden.

- Av informationen infér NIPT bor det tydligt framgd vad
som kan wupptickas genom provet och vilka
konsekvenserna ir for det blivande barnets hilsa.  Det
mdste vara tydligt att det rér sig om ett erbjudande, som
man kan avstd ifrdn.

- Av vikt dr att utvirdera och sikerstilla hur information
ska ges och hur erbjudandet ska utformas infor ett
inférande av NIPT 1 férsta linjen. Information kring
fosterdiagnostik bor kvalitetsgranskas p8 motsvarande
sitt som de biomedicinska metoderna granskas.

- Ett inférande av NIPT {6r analys av trisomierna 21, 18
och 13 inom hilso- och sjukvdrden fir inte leda till att
man utan férnyad nationell medicinsk och etisk
bedémning erbjuder provet foér fler avvikelser och
sjukdomstillstind 4n dessa.

Ovriga frigor som ridet uppmirksammat inom ramen fér
beredningen av denna rapport:

- De stora regionala skillnaderna 1 erbjudande av
fosterdiagnostiska metoder innebir rittviseproblem. En
diskussion mellan landstingen, eventuellt under SKL:s
paraply, kring gemensamma strategier vid introduktion av
NIPT i hilso- och sjukvirden vore dnskvirt.

- Det finns skillnader 1 anvindning av fosterdiagnostik

relaterat till socioekonomi och hirkomst. Det ir angeliget
att ta reda pd varfor dessa skillnader féreligger och
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komma till ritta med de brister som eventuellt beror pd
ojimlika villkor.

Det behovs utbildningsinsatser riktade till médravirden 1
samband med inférande av NIPT. Det finns iven ett
behov av fler genetiska vigledare.

Det idr angeliget att undersoka vilket genomslag
Socialstyrelsens foreskrifter och allminna rdd vad giller
fosterdiagnostik har haft, inte minst med fokus pd hur
erbjudande om fosterdiagnostik utformas och hur
information ges. Om de inte efterfdljs dr det viktigt att ta
reda pd varfor detta inte sker, och skapa forutsittningar
for att komma till ritta med detta. En uppféljning och
diskussion om effekten av féreskrifterna och de allminna
riden ir sdledes angeligen.
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Bilaga 1 Utdrag fran Socialstyrelsens
foreskrifter och allméanna rad om
fosterdiagnostik och
preimplantatorisk genetisk diagnostik

Det foljande dr valda utdrag frin féreskrifterna som giller
fosterdiagnostik.

1 kap. Tillimpningsomride och definitioner

1 § Dessa foreskrifter ska tillimpas i sddan verksamhet som
erbjuder och utfor fosterdiagnostik och preimplantatorisk
genetisk diagnostik enligt 4 kap. lagen (2006:351) om genetisk
integritet m.m.

2 § I dessa foreskrifter och allminna rdd avses med:

fosterdiagnostik undersdkning av foster genom berikning
av graviditetslingd, konstaterande av
flerbord samt bedémning av morfologi for
att virdera sannolikheten att det fods ett
barn med kromosomavvikelse

3 kap. Gemensamma bestimmelser for fosterdiagnostik och
preimplantatorisk genetisk diagnostik
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Fosterdiagnostik — medicinsk nytta

3 § Vardgivaren ska ansvara for att fosterdiagnostik endast
erbjuds om den medicinska nyttan ir storre dn de forutsebara
riskerna.

Fosterdiagnostik far inte erbjudas for att ta bilder och spela in
filmer av foster, om det inte finns nigot medicinskt syfte.

Fosterdiagnostik fir heller inte erbjudas i syfte att géra
kénsbestimningar av foster, sivida det inte finns en kiind irftlig
kénsbunden sjukdom hos en genetisk férilder. Om ett fosters
kon framgdr vid en undersékning, fir uppgiften om konet limnas
ut endast nir den gravida kvinnan begir det i enlighet med 4 kap.
1 § tredje stycket lagen (2006:351) om genetisk integritet m.m.

Informationsmaterial

4 § Virdgivaren ska ansvara {or att det utarbetas
informationsmaterial om fosterdiagnostik och preimplantatorisk
genetisk diagnostik.

Materialet ska finnas tillgingligt i verksamheten och vara aktuellt.
Informationsmaterialet bér utarbetas

— i samarbete med likare och barnmorskor inom verksamheterna
modrahilsovard, ultraljudsundersékning, provtagning fér
fosterdiagnostik och klinisk genetik och

— 1 samrdd med specialistféreningar, patientféreningar och
intresseorganisationer for personer med funktionsnedsittning.

4 kap. Fosterdiagnostik

Erbjudande om allmdén information
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1 § Hilso- och sjukvirdspersonalen pd médravirdscentralen ska 1
samband med inskrivningen erbjuda den kvinna eller det par som
vintar barn allmin information om fosterdiagnostik.

Kvinnan eller paret ska upplysas om
1. att det ir frivilligt att ta emot informationen och
2. mojligheten att f betinketid innan informationen limnas.

2 § Om kvinnan eller paret accepterar erbjudandet om allmin
information, ska den ges av hilso- och sjukvardspersonalen pd
mdodravardscentralen.

Allménna rdad

Den allminna informationen bor limnas vid ett annat tillfille in
vid inskrivningen pd médravardscentralen.

Den allménna informationens innebdll
3 § Av den allminna informationen ska det framg3

1. att syftet med fosterdiagnostik ir att berikna graviditetslingd,
konstatera flerbérd samt bedéma ett fosters morfologi och

2. att sannolikheten att ett barn f6ds med kromosomavvikelse,
missbildning eller genetisk sjukdom kan bedémas genom
fosterdiagnostik.

4 § Den allminna informationen ska beskriva
1. olika undersokningsmetoder pd ett évergripande sitt,

2. hur olika undersékningsmetoder kan kombineras fér att bilda
underlag for en virdering av sannolikheten att ett barn féds med
kromosomavvikelse, missbildning eller genetisk sjukdom,

3. hur olika undersokningar gir till och

4. att en provtagning som innebir att ett instrument fors in 1
kroppen, invasiv fosterdiagnostik, normalt endast gérs om
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sannolikheten ir stor att ett foster har en skada som kan
upptickas genom en sddan provtagning.

Allménna rdd

Informationen bér dven behandla etiska frigor som kan
uppkomma i samband med fosterdiagnostik.

Informationen bér anpassas till kvinnans eller parets individuella

behov.
Fosterdiagnostisk undersékning efter allmdn information

5 § Kvinnan ska efter att den allminna informationen har limnats
erbjudas en fosterdiagnostisk undersékning och upplysas om

1. att hon sjilv bestimmer om hon vill genomga den erbjudna
undersdkningen

och vilka undersékningsresultat hon vill ta del av och
2. mojligheten att £ betinketid innan hon bestimmer sig.
Erbjudande om fordjupad information

6 § Nir en kvinna har genomggtt en fosterdiagnostisk
undersdkning ska den behandlande likaren pa
mddravirdscentralen bedéma om det behovs ytterligare
undersékningar. Om likaren kommer fram till att ytterligare
undersdkningar behdvs, ska denne erbjuda kvinnan eller paret
férdjupad information om fosterdiagnostik.

Ett sddant erbjudande ska dven ges till de kvinnor eller de par som
har anlag for att {4 ett barn med kromosomavvikelse eller irftlig
sjukdom eller som oroar sig f6r detta.

Kvinnan eller paret ska upplysas om mojligheten att {3 betinketid
innan informationen limnas.
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7 § Om kvinnan eller paret accepterar erbjudandet om férdjupad
information, ska den ges av den behandlande likaren pd
modravirdscentralen.

Allmdnna rdd

Den fordjupade informationen bor inte limnas vid samma tillfille
som den erbjuds.

Den likare som ger férdjupad information om fosterdiagnostik
bor vara specialist 1 antingen gynekologi och obstetrik eller i
klinisk genetik.

Den fordjupade informationens innebdll
8 § Den fordjupade informationen ska beskriva

1. de kromosomavvikelser, missbildningar eller genetiska
sjukdomar som ett foster kan ha,

2. vilken eller vilka undersékningsmetoder som kan vara relevanta
med utgingspunkt i vad som har kommit fram genom den
fosterdiagnostiska undersékningen eller genom de uppgifter som
kvinnan eller paret har limnat och

3. riskerna med invasiv fosterdiagnostik.
Allménna rdad

Den férdjupade informationen bér dven beskriva
— hur det dr att leva med en funktionsnedsittning,

— medicinska, psykologiska och sociala konsekvenser av en
kromosomavvikelse, missbildning eller genetisk sjukdom,

— vilka méjligheter till stéd som samhillet kan ge och
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— hur man kan fi kontakt med patientféreningar eller
intresseorganisationer for barn med kromosomavvikelse,
missbildning eller genetisk sjukdom.

Fosterdiagnostisk undersikning efter fordjupad information

9 § Kvinnan ska efter att den férdjupade informationen har
limnats erbjudas en fosterdiagnostisk undersékning och upplysas
om

1. att hon sjilv bestimmer om hon vill genomga den erbjudna
undersdkningen och vilka undersékningsresultat hon vill ta del av

och

2. mojligheten att f8 betinketid innan hon bestimmer sig.
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