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Fosterdiagnostik

Etisk analys for diagnostik med foster-DNA



Forord

Statens medicinsk-etiska rdd (SMER) éar ett samradsorgan mellan politiska foretrddare och
experter som har till uppgift att belysa medicinsk-etiska frdgor ur ett Overgripande
samhallsperspektiv. Radet yttrar sig over forslag fran utredningar och myndigheter och ska dven
uppmérksamma nya etiska fragestdllningar som aktualiseras inom hélso- och sjukvarden. Det
senare uppdraget har nyligen preciserats i forarbetena till en ny paragraf, 2h, i hélso- och
sjukvardslagen. Innan en behandlingsmetod som kan ha betydelse for méanniskoviarde och
integritet borjar tillampas i hélso- och sjukvarden ska véardgivaren se till att metoden har bedomts
fran individ- och samhillsetiska aspekter. For detta krévs etiska analyser och riskbedémningar.
Bedomer vardgivaren att en fraga behover analyseras ytterligare kan fragan hanskjutas till radet
for en fordjupad etisk analys. Denna rapport ér ett exempel pd en sddan analys.

Rédet har lidnge foljt utvecklingen inom fosterdiagnostiken. I ett yttrande frdn 2007 diskuterades
de fragor som aktualiseras av den s.k. kombinerade metoden (KUB). Nu testas en ny metod som i
internationell litteratur gar under namnet “non-invasive prenatal diagnosis” (NIPD) och som i
denna SMER-rapport ges beteckningen foster-DNA. En genomgang av de erfarenheter som
hittills vunnits av metoden vintas inom kort fran Statens Beredning for Medicinsk Utvérdering
(SBU).

Beslut i drendet har fattats vid radets ordinarie sammantride den 2 september 2011 av
ledamoéterna Daniel Tarschys (ordférande), Sven-Olov Edvinsson, Anders Henriksson, Elina
Linna, Gustav Nilsson och Barbro Westerholm. I behandlingen har ocksé deltagit de sakkunniga
Lars Berge-Kleber, Daniel Brattgdrd, Marianne Granath, Goran Hermerén, Emil Bergschold,
Lena Rehnberg, Lovisa Stromberg och Jan Wahlstrom. Arendet har beretts av de sakkunniga prof.
Nils-Eric Sahlin och prof. Jan Wahlstrom.

Daniel Tarschys, ordférande Statens medicinsk-etiska rad
Stockholm, september 2011
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1 Bakgrund

1.1 Nya metoder kriver nya etiska 6verviganden

Den medicinska malséttningen med fosterdiagnostik &r att uppticka en sjukdom eller skada
hos ett foster under graviditeten. I de flesta fall kan en upptéckt skada inte behandlas, och den
gravida kvinnan stélls ddrmed infor valet att fullfolja eller avbryta graviditeten. Nya metoder
for att upptacka sjukdomar och skador redan pa fosterstadiet utvecklas kontinuerligt. Fragan
ar 1 vilken utstrdckning vi bor anvinda de nya fosterdiagnostiska teknikerna. Vad ar och vad
dar inte etiskt forsvarbart? Diskussionen om dessa fragor bor foras ur bade ett samhélls- och
individetiskt perspektiv.

I denna analys behandlas etiska aspekter pa en ny metod for fosterdiagnostik som innebér att
man anvéinder foster-DNA 1 ett blodprov frdn den gravida kvinnan for att mojliggdra
profylaktisk behandling och diagnostik av sjukdomar och skador hos fostret. En viktig
skillnad jamfort med tidigare metoder for fosterdiagnostik dr att den nya metoden kan utforas
redan under graviditetsvecka 7. Metoden brukar internationellt betecknas NIPD — non-
invasive prenatal diagnosis eller cffDNA — cell-free fetal DNA. I detta yttrande anvinds
beteckningen foster-DNA.

Fyra tillimpningar av metoden diskuteras
bestimning av fostrets RhD-typ med syfte att profylaktiskt behandla en gravid kvinna
for att forhindra Rh -immunisering
diagnostik av autosomalt monogent nedédrvda sjukdomar hos fostret
konsbestamning for X-kromosombundet nedédrvda sjukdomar hos fostret
diagnostik av vanligt forekommande kromosomfordndringar hos fostret

Fosterdiagnostik  foranleder etiska Overvdganden som inkluderar vérderings- och
intressekonflikter. I synnerhet vicks fragor om fosterdiagnostikens betydelse for synen pa och
respekten for minniskovirdet. Virdeetiska perspektiv kan ocksa anldggas pa hur och till vem
fosterdiagnostik bor erbjudas eftersom rittvise- och prioriteringsaspekter samt mojligheten till
sjalvbestimmande berdrs.

Fosterdiagnostik dr en kénslig verksamhet dédr synen pa méanniskovédrde och integritet kan
forskjutas och dir siddana fordndringar relativt l4tt blir synliga. Beddmningen av pd vilka
villkor fosterdiagnostik ska fa ske bygger siledes pa varderingar av olika slag. Till de
avvigningar som maste géras hor beddmningar av hur séker en fosterdiagnostisk metod méste
vara for att det ska vara forsvarbart att introducera och anvdnda den. Viarderingarna och
ddrmed grinserna for vad som anses forsvarbart kan ocksa forskjutas over tiden, bl.a. med
hénsyn till hur synen pé sjukdom fordndras.

Oppenhet ér i detta sammanhang viktigt. Utvecklingen och inférandet av nya teknologier och
metoder forutsétter en bred samhéllelig diskussion. Ett sddant forhallningssétt frimjar ocksa
den medicinska utvecklingens legitimitet.
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1.2 Reglering av fosterdiagnostik

Den rittsliga grunden for fosterdiagnostik har lagts fast av riksdagen, som véiren 2006 antog
lagen (2006:351) om genetisk integritet m.m. Enligt lagen ska alla gravida kvinnor erbjudas
allmin information om fosterdiagnostik. En gravid kvinna med medicinskt konstaterad
forhojd sannolikhet att foda ett barn med en skada ska erbjudas ytterligare information om
genetisk fosterdiagnostik. Lagen slir fast att det dr kvinnan som efter det att hon fétt
informationen, i samrad med ldkaren, bestimmer om hon ska genomga fosterdiagnostik (4

kap. 1 §).

Den gravida kvinnan ska efter fosterdiagnostiken fa all information om fostrets hélsotillstand
som har kommit fram vid undersékningen. Uppgift om fostret som inte ror dess hilsotillstdnd
ska ldmnas ut endast om kvinnan begér det t.ex. fostrets kon. (4 kap. 1 §).

I denna etiska analys berors dterkommande de dvervidganden betriffande provtagning och
behandling/atgarder som den gravida kvinnan och hennes partner gor. Méanga av dessa
Overvidganden gors av paret gemensamt. Det &r dock alltid den gravida kvinnans
overviganden som ar avgorande for beslut om fosterdiagnostik. Mot den bakgrunden anvénds
formuleringen “kvinnan” dven om de stillningstaganden som beskrivs ocksa omfattar hennes
partner.

2 SMER:s tidigare stillningstagande

Minniskovérdesprincipen dr en etisk princip som &dr viktig vid analys av vilken
fosterdiagnostik som ska erbjudas en gravid kvinna. Andra virden eller etiska principer att ta
hinsyn till vid en etisk analys av fosterdiagnostik &r ménniskosyn, integritet, autonomi
(sjalvbestimmande), informerat samtycke, livskvalitet, jamlik vard samt de i den sa kallade
prioriteringsplattformens ingdende behovs- och solidaritetsprinciper och
kostnadseftektivitetsprincipen.

2.1 Fosterdiagnostik och mianniskovéarde

Enligt SMER é&r en forutséttning for att fosterdiagnostik ska kunna erbjudas pa ett etiskt
forsvarbart sitt att respekten for manniskovirdet inte undermineras eller krianks. Centrala
frdgor vid en analys av minniskovirdet i samband med fosterdiagnostik &r nér det befruktade
dgget ska tillskrivas detta virde, vad detta virde innebdr mer bestdmt och hur det forhaller sig
till det befruktade &dggets skyddsvérde. I samhillet radder olika uppfattningar om vilket
skyddsvirde man bor tillméta ett befruktat 4gg. Tre olika héllningar kan urskiljas:

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

2. Tillblivelsen av det ménskliga livet dr en process, dir det befruktade dgget &r ett liv 1
vardande med ett visst skyddsvdrde. Detta skyddsvdrde oOkar gradvis under
utvecklingens gang. Vid den tidpunkt da fostret kan vara livsdugligt utanfér moderns
kropp Overgar fostrets skyddsvirde i ménniskovirde.

3. Det befruktade dgget har utvecklingspotential men i sig sjilvt inget skyddsvirde.



SMER har tidigare behandlat denna fraga, i bl.a. yttrandena " Assisterad befruktning” (1995)
och ”Embryonal stamcellsforskning” (2002) samt i skriften ”Om livets borjan — en
debattskrift” (2000), Etiska vigmarken 10, Statens medicinsk-etiska rdd. Radet har da anslutit
sig till den andra stdndpunkten. Den dr férenlig med nuvarande abortlagstiftning.

2.2 Malséattningar och virden
2.2.1 Malorienterad analys

En utgangspunkt vid introduktionen av nya metoder inom fosterdiagnostiken &r att identifiera
och precisera vilken malséttningen med fosterdiagnostisk verksamhet dr och sedan ta stdllning
till om de nya metoderna kan rymmas inom den accepterade mélséttningen. En sddan analys
bor utgéra underlaget for samhéllets stdllningstagande till om nya metoder kan inkluderas i
samhéllets erbjudande avseende fosterdiagnostik.

Vad dr d& fordelen med en maélorienterad analys av fosterdiagnostik? Om man kommit
Ooverens om vilka mal fosterdiagnostik bor uppfylla finns ocksd medel att utvirdera de
fosterdiagnostiska metoderna. Man kan da fraga sig om en diagnostisk metod lever upp till de
viarden som dessa mal grundar sig pa. Malen kan ocksa ldra oss nagot om hur fosterdiagnostik
bor erbjudas. Mgjligheten att erbjuda fosterdiagnostik péd ett sitt som &r forenligt med de
uppsatta malen anger &dven grinserna for vilken fosterdiagnostik som bor erbjudas.
Svérigheten &r att de etiska dvervdgandena bor ske innan en ny metod introduceras. Det kan
ocksa vara svart att analysera mélen om man inte riktigt vet vilka diagnostiska metoder som
finns och vilka vérden de kan péverka.

2.2.2 Den gravida kvinnans mal

Forutom att fosterdiagnostik inte ska hota méinniskovirdet dr de viktigaste malen med
verksamheten idag att frimja kvinnans autonomi och det viantade barnets hdlsa. Men dven andra
malsdttningar och virden kan identifieras, till exempel avseende att frimja en viss ménniskosyn,
jamlik vard, mangfald, tillgodose livskvalitet och andra hilsorelaterade behov samt att frimja
solidaritet. De senare virdena bor frimjas endast i den mén de inte kommer i konflikt med de
forst ndmnda, mer grundldggande véirdena.

Andra medvetna eller omedvetna mél for den gravida kvinnan nér hon viljer att gora
fosterdiagnostik, som radet tagit upp 1 sitt tidigare yttrande, kan vara att minska oron infor
forlossningen eller oron for att fostret ska vara skadat. Fosterdiagnostiken kan pd detta sitt
starka hennes livskvalitet. Oron for den 6kade sannolikheten for missfall (ca 1%) som de
hittills anvinda metoder for provtagning kan leda till kan samtidigt negativt paverka den
gravida kvinnans livskvalitet. Enbart att stilla fragor relaterade till fosterdiagnostik kan dka
den gravida kvinnans oro for att fostret kan ha en skada. Givetvis kan detta leda till att det
uppstar viardekonflikter av olika slag och svarighetsgrad.

Felaktiga, osdkra eller svartolkade resultat av diagnostiken kan paverka den gravida kvinnans
livskvalitet pa ett sddant sitt att diagnostiken inte bor anviandas.

Ger malséttningen att den gravida kvinnans autonomi ska gynnas nagon ledning for
gransdragningen for vilka sjukdomar eller avvikelser sjukvéarden ska fa soka efter? Vad som
ar ointressant for en kvinna kan vara livsavgorande for en annan — det gar inte att
generalisera. Autonomiprincipen hjélper oss dérfor inte med gridnsdragningsproblematiken.



Statens medicinsk-etiska rad, september 2011, dnr 38/11

Déaremot ér det viktigt att notera att om autonomi ses som ett dverordnat viarde kan kvinnans
val hamna 1 direkt konflikt med méinniskovérdesprincipen. Om autonomi innebér att kvinnan
sjalv kan vilja fosterdiagnostik och denna mgjlighet kombineras med réatt till abort ar det
kvinnan som avgor vilket skyddsvirde fostret har. Det blir ddrmed kvinnan som bestimmer
vad som ska eftersokas och dtgdrdas genom medicinsk behandling eller abort.

2.2.3 Milen med information om fosterdiagnostik

For att kunna efterfraga fosterdiagnostik behover den gravida kvinnan kénna till att denna
mojlighet finns. Detta bor hon helst veta innan hon blir gravid. Nér kvinnan sedan blir gravid
ska det vara mojligt for henne att ta stéllning till om hon vill veta mer om fosterdiagnostik
eller avstd frdn den kunskap som fosterdiagnostik kan ge.

Vid det forsta besoket pd modravérdscentralen som oftast sker vid graviditetsvecka 10 — 12
bor darfor barnmorskan stilla fragan till den gravida kvinnan om hon 6nskar fa veta mera om
fosterdiagnostik eller om hon vill avstd fran ytterligare information. Om hon viljer att avsta
ska hon under resterande graviditet endast erbjudas medicinskt motiverade undersékningar,
inklusive ultraljudsundersékning.

Information om fosterdiagnostik bor ges sa tidigt som mojligt under graviditeten for att ge
kvinnan sa mycket tid som mojligt for att ta stillning till de olika fragor som kan uppstd. En
situation ddr den gravida kvinnan funderar pa abort dr kénslig, och det kan krdvas tid for
bearbetning av informationen och ddrmed flera samtal for att kvinnan ska komma fram till ett
val dverlagt beslut.

SMER framhaller 1 sitt yttrande frdn 2006 att det varken é&r etiskt acceptabelt eller fran en
kognitiv utgangspunkt fornuftigt att tvinga pa kvinnan information som hon inte vill ha. Att
patvinga kvinnor information de vill slippa kan innebdra en inskrdnkning i1 deras
sjalvbestimmande och kan leda till att information feltolkas. Vad olika kvinnor vill ha for
information och vilken information de vill slippa varierar. For att den gravida kvinnan inte
ska patvingas information som hon inte vill ha bor det vara kvinnan sjélv som efterfragar mer
information om fosterdiagnostik av sjukvarden. Har finns dock ett problem — det ar svart att
be om information, sérskilt en viss typ av kvalificerad medicinsk information, om man inte
vet att den finns. Informationssdkande krdver ett visst matt av kunskap. Nir det géller
fosterdiagnostik krivs i vissa fall substantiell och tillimplig kunskap for att man ska kunna
stdlla ratt” fragor och for att man ska kunna tillgodogora sig svaren.

De gravida kvinnor som vill veta mera ska fa all relevant information om fosterdiagnostik och
de mojliga alternativ som kan erbjudas som en foljd av resultatet av diagnostiken. Det géller
ocksa information om alla alternativa former som kan erbjudas, sdsom ultraljudsundersokning
och andra typer av provtagningar, t.ex. for att analysera foster-DNA. Av informationen ska
klart framga att hon, om hon sjdlv vill, kan avstd fran fosterdiagnostik. Detta betyder att
informationen maste ges stegvis, att informationen inledningsvis har tillricklig bredd och
substans for att hon ska kunna fatta ett vilinformerat beslut. Hur ska man kunna ta ett beslut
om ndgot om man bara vagt vet vad saken handlar om? Den mer detaljerade kunskapen
erbjuds de kvinnor som véljer att gora fosterdiagnostik och till dem som av andra skil onskar
fa denna.

Detsamma giller mgjliga uppfoljande handlingsvédgar sasom abort eller att foda barnet oavsett
resultatet av undersokningen. Det &r viktigt att inte bara medicinsk information och



medicinska konsekvenser av olika beslut tas upp. Psykosociala faktorer kan vara minst lika
avgorande som rent medicinska faktorer for en kvinnas beslut om att genomgi
fosterdiagnostik. Exempel péd ndgra sadana fragor ar; Hur kan livet som forélder till ett barn
med funktionsnedsittning te sig? Vilka begrdnsningar i livet kommer mitt barn att fa? Hur
fungerar samhallets stod till personer med funktionsnedséttning? Kommer mitt barn att kunna
bilda familj och fi barn? Gar det att teckna forsakringar?

En viktig forutsittning ar att kvinnan informeras om att fosterdiagnostik dr ett erbjudande som
hon inte maste acceptera. Kvinnan méste beredas tillfélle att frivilligt samtycka till eventuell
fosterdiagnostik for att kravet pd autonomt beslutsfattande som utesluter patryckningar ska
vara uppfyllt. Nér det géller autonomifragan dr det inte minst viktigt att man utvecklar
samtalstekniker som undviker att informationen ses som en pétryckning i ena eller andra
riktningen. Forskningen visar att det inte dr helt enkelt att ge information pa ett neutralt sétt.
Det dr latt att genom valet av enstaka ord och sittet att presentera risker och osdkerheter,
medvetet eller omedvetet, paverka beslutet.

Enskilda kvinnors stidllningstaganden dr beroende av vilka utgdngspunkter de har for sina
overvdganden. Den kvinna som har en pliktetisk uppfattning och som darfér kan se det som
sin skyldighet att foda och ta hand om det barn hon véntar, oavsett om det dr skadat eller inte,
kan vélja att avsta fran att ta del av den information om fosterdiagnostik hon erbjuds pa
modravérdscentralen. Den kvinna som handlar utifrén ett konsekvensetiskt perspektiv kan ha
ett annat forhédllningssatt till foljderna av fosterdiagnostik. Ett konsekvensetiskt perspektiv
kan hamna i direkt konflikt med ménniskovérdet som grundlidggande etisk utgangspunkt. Det
maste emellertid betonas att man séllan resonerar utifrdn ett rent pliktetiskt eller
konsekvensetiskt perspektiv. Det handlar hiar om fragor av komplex natur, och den enskilda
kvinnans Overvdganden utgar sannolikt fran olika traditioner och erfarenheter. Avvégningen
av enskilda virdens betydelse varierar ocksd mellan olika gravida kvinnor. Det ar i sista
rummet ingen annan dn kvinnan sjélv som kan avgdra hur viktiga de olika virdena &r for just
henne. Kvinnans sjdlvbestimmande begrdnsas dock av de ramar som samhéllet faststiller.
Dessa regelverk bor givetvis bygga pa en etisk analys av forekommande virdekonflikter
utifrén ett samhillsperspektiv.

2.2.4 Att frimja fostrets livskvalitet: ett mal?

Rédet papekar i sitt tidigare yttrande att frigan om det vintade barnets livskvalitet kan utgora
en malsittning vid fosterdiagnostik &r komplicerad. Finns det en behandling av den
diagnostiserade skadan eller sjukdomen kan fosterdiagnostik vara fordelaktigt for det blivande
barnets hilsa och livskvalitet. For de flesta tillstind som man kan diagnostisera saknas
emellertid idag sddana behandlingsalternativ.

2.2.5 Fosterdiagnostik och abort

Det finns ett samband mellan fosterdiagnostik och abort, eftersom resultatet av en
fosterdiagnostisk undersokning kan stédlla kvinnan infor valet att gora eller inte gora abort.
Abortlagen ger kvinnan rétt att fram till utgdngen av 18:e graviditetsveckan sjdlv besluta om
hon vill avbryta graviditeten. Eftersom abortlagen ger kvinnan denna ritt kan den kvinna som
efter fosterdiagnostik fatt veta att fostret dr sjukt, skadat eller har “odnskade” egenskaper
(t.ex. kon) sjdlv besluta om hon vill géra abort eller inte. Syftet ar att ge den gravida kvinnan
mojlighet att sjdlvstindigt ta stdllning till om hon vill gora abort dérfor att hon med
utgangspunkt i sina vérderingar, sin kunskap och erfarenhet samt sin livssituation inte anser
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sig kunna ta hand om ett barn med den sjukdom eller skada som fosterdiagnostiken visat att
fostret har. Med utvecklingen av nya metoder for fosterdiagnostik finns ocksd storre
mojligheter eller risker att kvinnan viljer att géra abort pa grund av att fostret har en eller
annan “oonskad” egenskap.

I de flesta fall visar undersokningen att fostret &r friskt. Om undersdkningen visar att fostret
har en sjukdom eller skada ar det viktigt for de blivande fordldrarnas beslut vilken sjukdom
eller skada fostret har och hur allvarlig de uppfattar att den ar. Uppfattningen om sjukdomars
allvarlighet ar i grunden en virderingsfraga. En principiell grians for vilka sjukdomar det bor
vara mojligt att gora fosterdiagnostik for kan inte séttas utifran en beddmning av det blivande
barnets mojligheter till ett s bra liv som mojligt. Manga funktionsnedsatta kianner oro for att
fosterdiagnostik initieras for att undvika den funktionsnedséttning som de sjdlva har.
”Mojligheter till ett gott 1iv” beror i minst lika stor utstrackning pa samhéillets utformning av
stod till personer med funktionsnedsittning som pd den sjukes eller skadades
funktionsnedséttning. Darfor ar det nddvéndigt att informationen om fosterdiagnostikens syfte
ar tydlig. Det handlar inte och fir inte handla om en systematisk bortsortering av vissa
kategorier av minniskor. Introduktionen av nya metoder innebér att flera och nya typer av
funktionsnedséttningar kan diagnostiseras. Informationen om fosterdiagnostikens syfte
kommer dérfor att i framtiden vara dnnu viktigare &n idag.

Om ett av malen med fosterdiagnostik dr att kvinnans sjdlvbestimmande ska kunna
tillgodoses dr det inte de tillstind som kan upptickas med fosterdiagnostik som ska styra
verksamheten, utan den gravida kvinnans behov av information och végledning sa att hon kan
fatta de beslut som stir 1 6verensstimmelse med hennes egna vérderingar. Mgjligheterna att
kunna ge information pa ett sddant sitt att denna f{Orutsdttning uppfylls maéste vara
tillgodosedda innan en ny metod inf6rs. Detta stiller stora krav pa bade utbildning av personal
och hur verksamheten organiseras. Forskning inom omradet bor dven stddjas.

2.2.6 Samhiillets mal

Fosterdiagnostik &r ett erbjudande. Det forutsatter att den gravida kvinnans sjdlvbestimmande
tillgodoses samtidigt som erbjudandet sker inom de ramar som samhéllet anger.

Utbudet av fosterdiagnostik kan dven paverkas av kommersiella intressen. I praktiken kan det
exempelvis betyda att en modrahdlsovardscentral av kommersiella skil erbjuder
fosterdiagnostik for att ta reda pa egenskaper hos fostret. Resultatet av fosterdiagnostiken kan
sedan anvéndas av den gravida kvinnan ndr hon bestimmer om hon vill avbryta graviditeten.
En fraga blir dd om samhdllet t.ex. genom lagstiftning eller pa annat sitt ska forhindra
fosterdiagnostik som huvudsakligen har en sddan malsittning.

Vid inforandet av nya metoder for fosterdiagnostik ar dven kostnaderna viktiga att ta hinsyn
till. Fosterdiagnostik maste 1 dessa sammanhang prévas utifran ett prioriteringsperspektiv
liksom all annan medicinsk verksamhet. Oavsett hur prioriteringsfrdgan 16ses i1 praktiken, &r
det viktigt att inte enbart ta hdnsyn till ekonomiska kostnader. Om inférandet av en ny metod
innebér att minniskovirdet hotas betyder det dven en kostnad utifrén ett etiskt perspektiv,
vilket kan innebdra att metoden bor forbjudas. Ett exempel pa detta dr det som kallas for
indikationsglidning, vilket ofta dven medfor negativa konsekvenser ur etisk synvinkel for
samhadllet. Det blir darfor viktigt att ta stdllning till vilka vdarden som kan forverkligas genom
inférandet av en ny metod.



2.3 Mal- och virdekonflikter

De olika malséttningarna och virdena som ar aktuella vid fosterdiagnostik kan komma i
konflikt med varandra. Om sé sker méste de rangordnas och vid analysen far man ta stillning
till vilka mal eller virden som &r viktigast. De malséttningar och véirden som ar vigledande i
detta dokument &r:

— att mojliggora en beddmning av fostrets hélsotillstand:

— att forhindra individuellt lidande genom att behandla en upptickt skada eller sjukdom hos
fostret;

— att gora det mojligt for fordldrar att inom de ramar samhéllet anger gora informerade val
betrdffande hur och nér de vill ha barn (reproduktion);

— att gora det mojligt for den gravida kvinnan att gora ett informerat val betrdffande huruvida
hon ska fullfolja graviditeten och

— att forhindra individuellt lidande genom att forhindra fodseln av ett barn med allvarlig
funktionsnedséttning.

Enskilda individer kan ha skilda uppfattningar i dessa frigor beroende pé t.ex. bakgrund,
forvantningar, kunskap, erfarenhet och familjesituation.

2.3.1 Exempel pa virdekonflikter

Den viktigaste konflikten som &r avgdrande for om en fosterdiagnostisk metod etiskt kan
accepteras av samhillet dr den mellan minniskoviarde och kvinnans autonomi. Oinskrankt
autonomi kan inte bara detronisera manniskovérdesprincipen som Overgripande medicinsk-
etisk princip utan ocksid gora den obsolet. A andra sidan kan en stelbent tolkad
ménniskovirdesprincip allvarligt inskrédnka kvinnans sjélvbestaimmande.

Andra konflikter som kan bli aktuella &r t.ex. livskvalitetsmalet for den gravida kvinnan, som
kan komma 1 konflikt med autonomimélet eftersom erbjudandet om fosterdiagnostik, trots
dess végledande funktion, kan skapa mer oro &n det minskar. Konflikter mellan barnets
forviantade livsldngd och/eller livskvalitet och kvinnans forviantade livskvalitet 4r en annan
tankbar konflikt. Kvinnan kan t.ex. avstd frdn abort vid pdvisad skada, trots att abort av de
flesta utomstiende skulle bedomas vara gynnsamt for henne. En kvinna kan ocksa vilja abort
pa grundval av fosterdiagnostik trots att barnet med storsta sannolikhet skulle ha levt ett gott
och sannolikt friskt liv om inte graviditeten avslutats.

En annan tinkbar konflikt 4r om det foreligger oenighet mellan den gravida kvinnan och
hennes partner. Eftersom eventuella unders6kningar och ingrepp sker pé den gravida kvinnans
kropp, ér det svart att ifragasitta hennes rétt att bestimma i dessa frdgor. Samhillet kan vid en
konflikt endast understryka vikten av att dven partnern informeras och om mdjligt deltar 1
beslutet. Grundregeln dr att kvinnan har ritten att fatta de slutgiltiga besluten, dven om
partnern motsétter sig dessa.

En ytterligare konflikt kan foreligga mellan médnniskosyn och autonomi. Virderingen att alla
manniskor har lika virde kommer t.ex. i konflikt med fosterdiagnostik som anvénds for att
bestimma egenskaper, t.ex. kon. Hir finns skal till etisk vaksamhet och att man redan idag,
innan teknikerna &r fullt utvecklade, for en bred och 6ppen etisk diskussion.
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En fraga som véllat mycket diskussion &r om det finns en skillnad mellan de aborter som
huvudsakligen motiveras av sociala skidl och de aborter som sker som ett resultat av
fosterdiagnostik. Bevekelsegrunderna for att gora abort av sd kallade sociala skidl och pa
grund av en fosterdiagnostisk undersokning har likheter. I bigge fallen vill kvinnan undvika
en livssituation som hon anser att hon har svart att kunna hantera. Skillnaden ligger i att
kvinnans uppfattning i det senare fallet grundar sig pé att fostret har en sjukdom eller skada.
Motiven i de olika situationerna &r emellertid inte entydiga. Kvinnan kan ocksd enligt
abortlagen fatta sina beslut utan att behdva redogéra for dem. Det skulle ocksd kunna
uppfattas som ologiskt om vérden bejakar patientens sjdlvbestimmande i andra
vardsituationer men ifragasittes nir det giller fosterdiagnostik. Det finns en risk att detta
leder till s.k. indikationsglidning dvs. ett inte avsett utvidgat anvdndningsomrade av
fosterdiagnostik. De som dr bdst ldmpade att fatta beslut av denna karaktdr ar de gravida
kvinnorna, under forutsittning att de far information som ger dem kunskap.

Inom den offentliga varden prioriteras generellt allvarligare tillstdnd framfér mindre allvarliga
1 enlighet med behovsprincipen. Denna princip kommer dock i1 konflikt med en konsekvent
tilldimpning av autonomimalet, enligt vilket den gravida kvinnans behov av information och
vigledning bor styra verksamheten.

2.4 Genetisk screening

Radet anser 1 sitt yttrande fran 2006 att det finns skél att avstd frdn genetiska screening-
program for fosterdiagnostik nir behandling for den eftersdkta sjukdomen saknas. I enlighet
med autonomimadlet bor allmén, léttfattlig och relevant information om mdjligheten till
fosterdiagnostik ges alla gravida kvinnor, medan beslutet i dvrigt bor 1dmnas till kvinnan.

2.5 Sammanfattning

Har samhéllet genom ett demokratiskt fattat beslut kommit fram till vilka méal fosterdiagnostik
bor uppfylla finns ockséd medel att utvdrdera de fosterdiagnostiska metoderna, bdde de som
redan &r etablerade och de nya dir beslut ska fattas om huruvida de ska introduceras i varden
eller inte. Denna sammanstillning av SMERs tidigare yttrande utgér grunden for den fortsatta
analysen av fyra tilldimpningar for fosterdiagnostik som den nya metoden kan anvéndas till.

3 Analys av foster-DNA i blodprov frin den gravida kvinnan

Genom att ta ett blodprov frdn den gravida kvinnan kan man, som ndmnts tidigare, analysera
om fostret bar pa anlag for en érftlig sjukdom. Metoden dr under utveckling och kliniska
forsok pagar for att utvirdera hur anvindbar metoden ar.

I avsnitt 3.1 behandlas hur metoden kan anvéndas i samband med RhD-immuniseringar. I
avsnitt 3.2 analyseras hur metoden kan anvindas for diagnostik for monogent nedirvda
sjukdomar inklusive konsbestimningar, och 1 avsnitt 3.3 analyseras vad metoden betyder for
bestimning av fostrets kromosomuppséttning.

3.1 Den nya provtagningen och RhD-immunisering.

Redan i dag finns kunskap fOor att anvinda metoden for att bestimma fostrets RhD-
uppsittning hos gravida kvinnor som redan dr immuniserade. Fér nidrvarande provas virdet
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och tillforlitligheten av att i sjukvérden bestimma fostrets RhD-status hos gravida kvinnor
som dr RhD-negativa.

3.1.1 Om RhD-immunisering

De flesta méanniskor dr RhD-positiva. De har ett protein som kallas D-antigen pa utsidan av
sina roda blodkroppar. Ménniskor som inte har D-antigenen kallas RhD-negativa. RhD-
faktorn ar av betydelse ndr en RhD-negativ kvinna bér pa ett RhD-positivt foster. Om en
mindre mingd av fostrets blod kommer in i kvinnans blodomlopp kan hennes immunférsvar
reagera pa D-antigenen i fostrets blod och borja producera antikroppar mot det. Detta kallas
RhD-immunisering och orsakar vanligtvis inga problem under den forsta graviditeten. Men
om kvinnan vid en foljande graviditet ater bar ett RhD-positivt foster kan kvinnans
antikroppar angripa fostrets blod. Detta kan leda till att fostret utvecklar blodbrist som i
allvarliga fall kan leda till hydrops, vilket innebér att blodbristen blir sa allvarlig att vétska
samlas 1 olika organ. Utan behandling kan detta ge bestdende funktionsnedséttning och i
vérsta fall innebéra att fostret dor. En person kan édven i séllsynta fall bli immuniserad for
andra blodgrupper dn RhD.

Man kan behandla fostret genom att under graviditeten ge det blodtransfusion. Detta ar
emellertid ett ingrepp som medfor viss sannolikhet (cirka 2 %) for allvarliga komplikationer. I
forsta hand vill man dirfoér forhindra att en RhD-negativ gravid kvinna blir immuniserad. For
att forhindra immunisering kan anti-RhD immunoglobulin ges till kvinnan som profylax. Om
en kvinna redan blivit immuniserad finns det idag ingen behandling for att hiva
immuniseringen. Behandlingen med anti-RhD immunoglobulin gors preventivt. En kvinna
som dr RhD-negativ bor fd profylaxbehandling i1 situationer ddr hon l6per risk att bli
immuniserad.

Under graviditeten och sérskilt under forlossningen dr sannolikheten fér immunisering hog.
For att den profylaktiska behandlingen ska ge full effekt bor den ges i1 nidra samband med det
tillfalle ndr immuniseringen kan forvintas ha skett, t.ex. vid en abort, ett missfall, vid
provtagning pa moderkaka eller fostervatten, vid vindingsforsok av fostret infor forlossning
och vid forlossningen for den aktuella graviditeten. Idag ges vanligen profylaxbehandling vid
dessa tillfdllen darfor att sannolikheten f6r immunisering dr storst, men cirka 30 % av Rh-
immuniseringarna sker dock under graviditeten utan provokation. Sannolikheten for att
immuniseras utan provokation &dr storst under senare delen av graviditeten. Man kan dven
tanka sig att ge profylax till alla RhD-negativa gravida kvinnor oavsett om kvinnan &r
immuniserad eller inte. Nagon sadan rutinméssig s.k. antenatal profylax ges inte i Sverige.

3.1.2 Analys av foster-DNA for att bestimma fostrets RhD-uppséittning

Analys av foster-DNA hos kvinnor som redan dr immuniserade

Analys av foster-DNA kan alltsd goras for att ta reda pa fostrets RhD uppséttning hos gravida
kvinnor som redan dr RhD-immuniserade. Endast de kvinnor vars foster 4r RhD-positiva
behover sdrskilt dvervakas och eventuellt &ven behandlas. I sjukvarden bestdms idag fostrets
RhD-uppsittning genom prov pa foster-DNA. Tidigare utfordes analysen pa ett
fostervattenprov. Denna fordndring betyder att de RhD-negativa fostren kan identifieras utan
att utsdttas for de risker som den senare provtagningen innebdr. Metoden &r i detta avseende
etiskt okontroversiell.
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Analys av foster-DNA for kvinnor som riskerar RhD-immunisering

Den nuvarande metoden bestar i att den gravida kvinnans blodgrupper bestims och att en
antikroppsundersokning gors vid det forsta besdket pd mddravardscentralen. Det dr denna
metod som den nya metoden ska jamforas med. Antikroppsundersdkningen upprepas sedan
hos de RhD-negativa kvinnorna i graviditetsvecka 25 och 35. Profylax ges till alla RhD-
negativa kvinnor vid provtagning pa moderkaka eller fostervatten och andra interventioner
som innebar risk for immunisering. Av dessa kvinnor har ca 40 % ett RhD-negativt foster och
behandlingen ir i dessa fall onddig.

Det ar alltsd modern och inte fostret som behandlas for att forhindra skador hos foster framfor
allt i pafoljande graviditeter. Eftersom behandlingen med anti-RhD immunoglobulin bestér av
en blodprodukt frdn ménniska finns det en liten risk for att produkten dr kontaminerad med
t.ex. virus och att den kan ge upphov till lokala eller generella allergiska reaktioner. I den mén
komplikationer uppstér drabbar de i forsta hand den gravida kvinnan, men om de ér allvarliga
kan de i séllsynta fall paverka fostrets hdlsa. Eftersom alla RhD-negativa gravida kvinnor i
dag behandlas, oavsett om fostret d&r RhD-positivt eller RhD-negativt, kan salunda
komplikationer av behandlingen drabba foster som inte forvéntas ha nagon fordel av att den
blivande modern behandlas under graviditeten.

Den nya metoden innebér att man anvinder foster-DNA f6r bestimning av fostrets RhD-
uppsittning. Undersokningen behdver endast goras ndr den gravida kvinnan dr RhD-negativ.
Om fostret ar RhD-positivt finns risk for att den gravida kvinnan blir immuniserad och hon
bor da fi profylaxbehandling pa det sdtt som beskrivs ovan. Om fostret 4r RhD-negativt
behover hon inte behandlas eftersom det inte finns ndgon risk for immunisering.

3.1.3 Etisk analys

Allmdnna overviganden

Ett av syftena med den nya metoden ir att pd ett enkelt sitt géra en bedomning av fostrets
riskprofil och att om mdjligt forhindra att foster framfor allt i paféljande graviditeter blir sjuka
dérfor att den gravida kvinnan blir immuniserad. Metoden anvinds hér i behandlingssyfte och
det betyder att ménniskovérdet inte hotas pa samma sétt som vid annan fosterdiagnostik.

Om den nya metoden skulle erbjudas alla gravida kvinnor skulle vinsten vara att RhD-
negativa kvinnor som vintar ett RhD-negativt barn inte skulle behdva utséttas for de risker for
komplikationer som profylaxbehandling med anti-RhD-immunoglobuliner innebér. Att de
skulle slippa en behandling de inte har behov av kan sdgas stirka dessa kvinnors livskvalitet.

Andra risker att sdrskilt beakta vid anvindning av foster DNA

Ett fatal kvinnor (ca 0,2 %) anges l0pa risk att fa ett falskt negativt resultat med den nya
metoden. Det finns dé en viss liten sannolikhet att de immuniseras och att fostret till foljd av
detta far blodbrist som 1 allvarliga fall kan ge hydrops. Detta géller framfor allt foster i
pafdljande graviditeter.

De langsiktiga riskerna med att behandla med anti-RhD-immunoglobuliner &r &nnu okénda.
En dnnu okédnd risk &r att i framtiden vaccinationer och andra behandlingar som innehéller for
individen frimmande globuliner kommer att 6ka. Vilka komplikationer detta kan medfora &r
svart att forutse men varje sddan behandling bor noggrant dvervégas for att minska eventuella
langsiktiga risker, och onddig anvdndning bor som alltid undvikas.
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Jamlik vard

Den nya metoden kan antingen introduceras pa en och samma gang i hela landet eller
successivt genom att metoden forst provas i ett eller nadgra enskilda landsting for att sedan
inforas 1 hela landet. Om det huvudsakliga malet &r att uppnd en jimlik vard bor metoden
introduceras relativt samtidigt i hela landet. En nackdel med likformighet av detta slag ar
dock att genomforandet kan ta ldngre tid och att varje ny metod i en viss mening blir ett
fullskaleexperiment. Prévar man istillet nya metoder i ett enskilt landsting gar det att vinna
virdefulla erfarenheter som kan ge ledning at andra. Nackdelen med ett sddant stegvist
inforande &r att kvinnors tillgang till metoden under en 6vergiangsperiod kommer att variera
med bostadsorten. Att regionalt sjidlvstyre kan ha ett virde ar sjélvklart men den regionala
beslutanderitten kan leda till brist pa jimlikhet och att man hamnar i konflikt med Hélso- och
sjukvardslagen.

3.1.4 Nagra ytterligare fragor som kriver etisk reflektion

Anvdndning av kontroller

I samband med analysen av foster-DNA anvinds olika typer av kontroller for att ta reda pa
om analysen har fungerat. Detta &r sdrskilt viktigt eftersom en RhD-negativ person
identifieras genom att det vid analysen saknas en positiv signal for RhD. For att sidkert veta att
analysen har fungerat anvénds signalen frdn en annan gen som kontroll. En i de vetenskapliga
studierna ofta anviand kontroll & SRY-genen, som ir beldgen pd Y-kromosomen och som
bestimmer individens kon. Om man i analysen bdde finner signaler frdn en SRY-gen och
saknar genen for RhD innebér det att provet kommer fran en pojke som &r RhD-negativ.
Eftersom SRY-genen endast kan anvindas nér fostret &r en pojke méste andra kontroller
véljas nér ett flickfoster analyseras.

Valet av kontroller kan saledes innebéra att resultaten av analysen kan komma att anvéndas pé
ett ur etisk synpunkt tveksamt sitt. Det skulle t.ex. kunna anvédndas for att vilja att avbryta
graviditeten for att fostret har fel kon”. Det kan dérfor finnas skal att som kontroller anvénda
andra gener som inte innehéller klinisk information.

Faderskapsbestimningar

Oavsett tillvigagangssitt kan det ibland vara av virde att bestimma RhD-uppséttningen hos
fadern till fostret. 1 dessa sammanhang kan det finnas risk for oavsiktliga
faderskapsbestdmningar, vilket bor beaktas. Infor en analys av denna karaktir bor den gravida
kvinnan fa information om vad analysresultatet kan avsldja och sjdlv fa avgéra om hon onskar
genomfora analysen.

Begrdnsad tillgang pa immunoglobulin

Anti-RhD-immunoglobulinet framstélls av plasma frdn blodgivare, vilket betyder att
tillgdngen dr begrdnsad. Utifran ett globalt solidaritetsperspektiv finns det dérfor skél att
anvinda behandlingen endast ndr den kan antas ha effekt, dvs. inte i1 fall da vi vet att den ar
verkningslos.

Kommersiella intressen

En viktig malséttning for involverade kommersiella aktorer dr att i forsta hand tillgodose
dgarnas intressen av att verksamheten gér med vinst. Nar det géller foster-DNA finns tva
omraden dir kommersiella aktérer verkar: utveckling av nya tester med anvindning av det
foster-DNA och produktion av anti-RhD immunoglobulin for behandling. Tillgdngen pa tester
paverkas om patentstridigheter. Internationella erfarenheter visar att patentkonflikter fordrojer
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och ibland forhindrar introduktionen av #ndamalsenliga tester. A andra sidan kan anvindarna
gynnas genom att det finns flera konkurrerande aktdrer som producerar anti-RhD
immunoglobulin vilket pressar priserna.

3.1.5 Sammanfattning

Inga grundlidggande etiska vérden hotas om det foster-DNA som finns i den gravida kvinnans
plasma analyseras for RhD-bestdmning.

Den etiska analysen visar att den gravida kvinnans livskvalitet stirks. Aven fostrets
livskvalitet stiarks genom att risken for skador minskar.

Det finns dock skil att vélja kontroller som inte innehaller klinisk information om exempelvis
kon och som av den anledningen skulle kunna missbrukas.

Det finns ocksa goda skil att bevaka de kommersiella intressenas roll vid introduktionen av
metoden.

Om metoden ska introduceras kan det for att tillgodose jamlik vérd vara en fordel om
introduktionen samordnas dver landet. Den bor blir tillgédnglig for alla RhD-negativa gravida
kvinnor i hela landet och relativt samtidigt.

Liksom all medicinsk verksamhet ska provtagning pa foster-DNA for RhD-immunisering
provas frén ett prioriteringsperspektiv.

3.2 Analys av foster-DNA for monogent nedirvda sjukdomar

Den nya metoden med analys av foster-DNA kommer sannolikt att anvindas for diagnostik
av monogent neddrvda sjukdomar. Virdet och tillforlitligheten av att anvidnda denna
analysmetod i kliniskt bruk provas for nidrvarande i samband med kdnsbestdmning.

3.2.1 Monogen nedirvning och konsbestimning som stod vid fosterdiagnostik

Vid monogent nedidrvda sjukdomar beror sjukdomen pé en mutation i en gen beldgen i ett
bestimt kromosompar. Det vanligaste dr att genen finns i ett av de 22 kromosompar
(autosomerna) som inte direkt har med konsutvecklingen att géra. Anlag for sjukdomar i
autosomerna finns i dubbel uppsittning. Sjukdomar kan nedérvas dominant, vilket innebér att
mutationen for sjukdomen endast behdver finnas 1 det ena anlaget for att individen ska bli
sjuk eller recessivt, vilket innebédr att anlagen i bdgge kromosomerna samtidigt har en
sjukdomsframkallande mutation. For sjukdomar vars gener finns i en av konskromosomerna,
vanligtvis X-kromosomen, kan individens kon anvéndas som stdd vid fosterdiagnostik nir
anlag for en viss sjukdom soks 1 denna kromosom.

Minniskan har tvd typer av konskromosomer: X-kromosomen, som innehaller minst 700
karaktériserade gener och finns i dubbel uppsittning hos kvinnor och Y-kromosomen, som
innehaller mindre dn 50 karaktariserade gener och finns tillsammans med en X-kromosom hos
man.
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Konsbestdmning av ett foster kan anvédndas vid diagnostik av sjukdomar som dr X-bundet
recessivt nedidrvda. Den gravida kvinnan har 1 dessa fall ett anlag for en sddan sjukdom i en av
sina tvd X-kromosomer. Hon blir inte sjuk, eftersom hon i den andra av sina tva X-
kromosomer har ett normalfungerande anlag. En man som har anlaget for en sddan sjukdom i
sin enda X-kromosom blir sjuk dérfor att hans Y-kromosom saknar motsvarande normalt
fungerande anlag.

Barn till en kvinna som bér pa anlaget till en X-bundet nedérvd sjukdom har 50 % sannolikhet
att drva anlaget. Flickor som drver den X-kromosom som har anlaget blir pa samma sétt som
modern anlagsbirare men utvecklar ingen sjukdom. Pojkar som &rver den X-kromosom som
innehaller anlaget for sjukdomen kommer att bli sjuka medan pojkar som drver den X-
kromosom som har normalfungerande anlag inte blir sjuka.

3.2.2 Foster-DNA jamfort med prov fran fostervatten eller moderkaka vid monogen
nedirvning

I dag gors fosterdiagnostik pa tva sitt, antingen genom provtagning pad moderkakan, vanligen
1 11:e graviditetsveckan, eller genom fostervattensprov, vanligen i 15:e graviditetsveckan.
Bédda dessa metoder innebér en sannolikhet for missfall som é&r i storleksordningen 0,5-1 %.
Provet analyseras med avseende pa gener som direkt bestimmer individens kon. Dessa finns
vanligen pd Y-kromosomen. Alternativet dr att det gors en kromosomanalys dir antalet X-
och Y-kromosomer och dirigenom dven konet bestims. Detta ger en siker konsbestimning.
Mindre tillforlitliga konsbestamningar kan goras med hjélp av ultraljudsundersdkning fran
graviditetsvecka 12.

Om den sjukdomsframkallande genen pd X-kromosomen dr karaktdriserad kan sjukdomen
diagnostiseras direkt genom en analys av denna gen i material frin i forsta hand ett prov pa
moderkakan. En sddan analys kan utforas oavsett vilket kon fostret har och utférs pa samma
sdtt ndr genen finns 1 ndgon av autosomerna.

I stéllet for att analysera prov pé fostervatten eller moderkaka kan foster-DNA analyseras i ett
blodprov fran den gravida kvinnan. Ett blodprov innebér ingen 6kad sannolikhet f6r missfall.

Redan idag kan metoden till exempel anvéindas for diagnostik av dominant nedirvda
sjukdomar fran fostrets far. Om anlaget for den sjukdom den blivande fadern har finns i ett
blodprov frdn den gravida kvinnan beror det pd att anlaget finns i den del av provet som
bestar av foster-DNA, vilket betyder att fostret kommer att bli sjukt.

Denna nya metod kan dven anvédndas pa ett delvis nytt sitt i tva steg. Om diagnostiken avser
en X-bundet nedidrvd sjukdom, som alltsd endast drabbar pojkar, gor man 1 ett forsta steg en
konsbestdmning genom att analysera foster-DNA. Visar det sig d4 att fostret &r en pojke kan
man i ett andra steg genom provtagning pa moderkakan sdkerstidlla om fostret verkligen har
anlaget for den X-bundet neddrvda sjukdom som é&r aktuell for diagnostik. En fordel med
detta tillvigagangssatt &r att flickfoster inte behover utsittas for de risker som provtagning pa
moderkakan medfor. Denna metod &r ju ocksd en fordel for kvinnan eftersom sannolikheten
for missfall vid denna typ av provtagning anges till 0,5 - 1 %.

Alternativet att kunna diagnostisera alla monogent neddrvda sjukdomar direkt i foster-DNA

héller pé att utvecklas. Metoden anvénds for vetenskapliga studier men dr idag inte tillginglig
1 rutinsjukvard.
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3.2.3 Etisk analys

Allmdnna overviganden

Malsidttningen eller syftet med att analysera foster-DNA nir det anvinds for diagnostik av
monogent neddrvda sjukdomar dr densamma som for de tidigare anvinda metoderna (se
avsnitt 2.2)

Det ér viktigt bdde for det blivande barnet och de blivande fordldrarna att en bedomning av
fostrets hédlsa mojliggors. Det dr ocksé viktigt for kvinnan att hon kan gora ett informerat val
av huruvida paret vill fortsatta graviditeten eller inte.

Sambhillets malséttning med fosterdiagnostik dr densamma oberoende av vilken av de aktuella
metoderna som anvinds. Fosterdiagnostik ska alltsd erbjudas till gravida kvinnor inom vissa
ramar och pa ett saddant sitt att kvinnans sjilvbestimmande sd langt det &r mojligt kan
tillgodoses.

Konflikter mellan olika principer och virden

De etiska virden och principer som aktualiseras i denna etiska analys handlar om
manniskovirde, manniskosyn, integritet, autonomi (sjalvbestimmande), informerat samtycke,
livskvalitet, rittvisa samt behovs- och solidaritetsprincipen och kostnadseffektivitetsprincipen
som bada ingar i den sé kallade prioriteringsplattformen..

I den etiska analysen fOrutsitts att diagnostiken av monogent neddrvda sjukdomar i foster-
DNA kommer att vara kliniskt anvindbar inom en snar framtid. Konflikten mellan
manniskovirdet och den gravida kvinnans sjdlvbestimmande accentueras nér alla monogent
nedirvda tillstdnd och sjukdomar som idag gér att diagnostisera med molekyldrgenetiska
metoder i framtiden ockséd kommer att kunna analyseras 1 foster-DNA. Vilka av alla genetiska
avvikelser som paverkar en individs utveckling spdras genom fosterdiagnostik? De nya
metoderna kommer att ge oss en avsevirt béttre upplosning, vi kommer att ”’se” sd mycket
mer.

En fOrutsdttning for att analys av foster-DNA ska kunna inforas dr att kvinnan har fatt sa
mycket information om olika alternativ och konsekvenser att hon har forutsittningar att
utifrdn sina utgangspunkter reflektera over de etiskt frigorna som aktualiseras. Om vi vill
stodja en god form av sjélvbestimmande méste kvinnan erbjudas kunskap samt ges mdjlighet
att dra nytta av sina erfarenheter. och reflektera over sitt beslut.

De synpunkter som tidigare framforts under RhD-immunisering betrdffande jadmlik vard och
anvindning av kontroller giller for analys med foster DNA dven for monogent nedédrvda
sjukdomar (avsnitt 3.1.4).

3.2.4 Nagra ytterligare fragor som kriver etisk reflektion

Forutsdttningarna for den gravida kvinnan att fatta ett sjilvstindigt beslut

Det &r alltid viktigt att ha tillrdcklig information och kunskap for att kunna fatta ett
sjalvstandigt beslut. Ofta dr det léttare for kvinnan att ta till sig och forstd den information och
kunskap hon behover for att fatta beslut om fosterdiagnostik som géller monogent nedirvda
sjukdomar én vid annan fosterdiagnostik. Detta beror pa att de blivande fordldrarna ofta har
egna erfarenheter om vad den aktuella sjukdomen kan innebdra for individen och familjen.
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Denna kunskap om sjukdomen kan (rdtt anvénd) vara till stor hjdlp for kvinnan nér hon ska
fatta beslut om att avstd fran eller gora fosterdiagnostik.

Att provtagningen &r enkel att utfora innebér uppenbara fordelar. Provet kommer sannolikt att
kunna goras redan i 7:e graviditetsveckan. Jimfort med nuvarande metoder ger det den
gravida kvinnan mer tid att avgéra om hon vill fortsdtta graviditeten eller avbryta den.
Provtagningen innebér inte heller ndgon forhdjd sannolikhet f6r missfall och den kan utforas
praktiskt taget var som helst. Detta faktum kan vara férledande for den gravida kvinnan nér
hon ska fatta sitt beslut. Hon upplever kanske inga starka skél att stanna upp och fundera 6ver
eventuella konsekvenser av att gora fosterdiagnostik. Analys av foster-DNA kan dirfor
passera utan att kvinnan fullt ut har tagit till sig vad resultatet av fosterdiagnostik innebér och
vilka konsekvenser det kan ha f6r henne och hennes partner.

En fordel med att analysera fostrets DNA é&r att detta kan ske tidigt 1 graviditeten och att det
da finns utrymme att géra en tidig abort om man finner en sjukdom hos fostret. Om aborten
sker fore utgadngen av den 12:e graviditetsveckan, nir den dnnu kan goéras som en sd kallad
skrapning, behover fostret inte fodas fram. Att sjélva abortingreppet blir enklare innebér
emellertid samtidigt att beslutet att avbryta graviditeten i samband med fosterdiagnostik kan
fattas mer oreflekterat.

De hittills gdngse metoderna med provtagning pa moderkaka eller fostervatten dr invasiva
metoder, och krdver provtagning fran den gravida kvinnans livmoder. For detta kriavs viss
utrustning och personal med erfarenhet av séddana ingrepp. Ingreppet medfor dven viss
sannolikhet for missfall. Eftersom provtagningen utfors relativt sent i graviditeten har kvinnan
och hennes partner hunnit bli mera medvetna om och upplever starkare att de véntar barn.
Detta bidrar sannolikt till att provtagningen ocksa forknippas med fosterdiagnostik. Dessa
omstandigheter kan gora det lattare for den gravida kvinnan att forstd den speciella karaktér
som fosterdiagnostik har. Det blir littare att sjélvstindigt reflektera 6ver om hon vill avsta
fran eller gora fosterdiagnostik.

En forutsittning for att den nya metoden ska kunna inforas &r att den gravida kvinnans
sjalvbestimmande kan tillgodoses — autonomikravet maste vara uppfyllt. I annat fall bor
samhéllet Overvdga att begrdnsa denna typ av fosterdiagnostik. En sddan begransning skulle
dock vara mycket svér att genomfora bl.a. dirfor att provtagningen ar enkel att gora och att
proverna litt kan séndas till laboratorier som erbjuder sina tjinster via internet (se dven avsnitt
kommersiellt utférda analyser 1 detta avsnitt).

Val mellan fosterdiagnostik och behandling

I framtiden kan man rdkna med att flera av de sjukdomar som man kan diagnostisera under
fosterlivet och som kan leda till abort kommer att kunna behandlas senare 1 livet.
Behandlingen kommer i manga fall inte att leda till full hédlsa utan endast till
symptomlindring. I vilken grad behandlingen leder till forbéttrad hélsa kan vara svart att
forutséga. Det dr den gravida kvinnan som ska besluta om hon vill avbryta graviditeten eller
om hon vill anvinda sig av framtida mgjligheter till behandling. Det &r mycket svart att i en
sadan situation ge information pa ett virdeneutralt sétt. Svarigheterna for de blivande
fordldrarna att ta till sig informationen och ta stillning till denna fraga 4r om mgjligt &nnu
storre. Man kan fraga sig om det dverhuvudtaget dr mojligt for kvinnan och hennes partner att
fatta ett vil avvagt beslut i denna situation.
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Redan idag finns exempelvis behandling av blodarsjuka som anses vara effektiv.
Malséttningen for fordldrar att vilja gora fosterdiagnostik for denna sjukdom varierar.
Foréldrarna kan vilja ha mojlighet att gora abort for att undvika att barnet ska utséttas for den
pafrestning som den livsldnga behandlingen innebr.

En friga som kan ha betydelse for hur fosterdiagnostik kommer att anvéndas dr de blivande
fordldrarnas bedomning av i vilken utstrickning de kan pérdkna hjilp fradn samhéllet. Detta
géller dven for det barn som f6ds med en behandlingsbar sjukdom eller skada. Behandling for
monogent neddrvda sjukdomar kan exempelvis av flera olika skédl forvintas bli dyr.
Kostnaderna for att utveckla nya ldkemedel dr mycket stora. De foretag som utvecklar
lakemedel for sdllsynta genetiska sjukdomar kan forvédntas &tminstone vilja ha tillbaka de
utvecklingskostnader foretaget lagt ner. Helst vill de givetvis gora en vinst. Eftersom
sjukdomen i frdga ar séllsynt finns fa patienter som ska behandlas, vilket gor att priset for
varje behandling blir relativt hogt. I vissa fall kommer behandlingen att behdvas under
individens hela liv. Om samhéllets ekonomiska stod for behandling av dessa sjukdomar
sviktar eller kdnns osdkert dr sannolikheten stor for att enskilda gravida kvinnor viljer
fosterdiagnostik och abort framfor en kostsam osdker framtida behandling. Enbart
diskussionen om vem som ska std for de framtida sjukvardskostnaderna kan i dessa avseenden
vara avgorande for gravida kvinnors stillningstagande att gora fosterdiagnostik och abort.

Detta dr i och for sig ingen ny fragestéllning. Motsvarande diskussion har tidigare forts men
da 1 forsta hand varit inriktad péd brister 1 socialt och psykologiskt stod frdn samhdllet till
familjer med barn som har monogent eller kromosomalt betingade sjukdomar.

Utveckling av nya behandlingsmetoder

Ett speciellt problem handlar om det faktum att de monogent nedidrvda sjukdomarna &ar
sdllsynta. De metoder som anvédnds kan av detta skl inte kliniskt provas pé ett vetenskapligt
vedertaget sitt, vilket skulle innebédra att man jamfor behandling mellan en grupp som inte far
behandling eller far den géngse behandlingen med en grupp som far en ny behandling. For
monogent nedirvda sjukdomar blir de olika grupperna sa sma att det i de flesta fall inte blir
mojligt att med statistiska metoder sdkerstdlla eventuella effekter. Konsekvenserna av detta
enkla faktum dr svara att overblicka. Men det finns en risk att forskare och likemedelsforetag
helt enkelt avstar frdn att utveckla nodvindiga ldkemedel. 1 ett sddant ldge kan
fosterdiagnostik och abort komma att ses som den enda utvégen.

Kommersiellt utférda analyser

Provtagningen med den nya analysmetoden &r, som tidigare sagts, enkel eftersom det endast
ar fraga om ett blodprov. De volymer som krdvs for analysen dr sma och det kommer
sannolikt att ricka med att den gravida kvinnan droppar ut lite blod pé ett laskpapper och
skickar det till ett laboratorium som gor analysen.

Som framgatt av detta yttrande ar forutséttningen for att fosterdiagnostik ska vara etiskt
forsvarbar att beslutet om att gora undersokningen eller att avstd fran den bygger pad ett
sjalvstandigt beslut fattat av den gravida kvinnan. Detta forutsétter att hon far saklig och
tillracklig information och ges den kunskap som krdvs for beslutet. I den offentliga
sjukvéarden kan detta lattare tillgodoses medan andra aktorer som inte har direktkontakt med
den gravida kvinnan kan ha svarigheter att tillgodose dessa krav.

Enligt svensk lag behdver den gravida kvinnan inte redovisa motiven till varfor hon 6nskar en
abort om den sker fore utgdngen av den 18:e graviditetsveckan (1 § Abortlagen (1974:595).
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Detta innebdr att hon skulle kunna anvénda sig av information om fostret som hon kopt via en
internettjdnst och sedan vinda sig till sjukvérden for att fa en abort darfor att hon anser att
fostret har till exempel “fel kon” eller “fel egenskaper”. Hiar skulle nagon form av
internationell certifiering behévas. Om en sadan certifiering fanns skulle laboratorier som
uppfyller vissa kriterier, bland annat vad det géller informationsplikt och
informationskompetens, kunna redovisa detta i sin marknadsféring. De kvinnor som skulle
vilja gora fosterdiagnostik genom att anlita ett privat laboratorium skulle pa detta sitt kunna
fa veta vilka laboratorier som uppfyller de internationellt 6verenskomna kvalitetskraven.

Konsbestimning av icke-medicinska skdl

Som just sagts lampar sig den nya metoden vél for att enkelt och sdkert gora konsbestimning
av ett foster. Det kan finnas flera och varierande skil till att fordldrarna pa forhand vill veta
det vintade barnets kon. I merparten av fallen innebdr det inte att kvinnan beslutar att
graviditeten ska avbrytas dérfor att fostret har en for dem oonskad egenskap. Diagnostik av en
X-bundet nedidrvd sjukdom &r ett exempel som anses vara etiskt okontroversiell. Om
konsbestdamning ddremot skulle ingd som en del i familjeplaneringen blir frigan etiskt
kontroversiell. Om en abort motiveras av att fostret har ”fel kon” kan det etiskt ifragasittas
eftersom kon inte dr en sjukdom och knappast ska vara ett skl till abort.

Grundldggande varden som ménniskosyn och manniskoviarde hotas om metoden anvénds pa
detta sétt.

Faderskapsbestaimningar

Den nya metoden gor det dven praktiskt mojligt att utfora faderskapsbestimningar mycket
tidigt under graviditeten. Det forutsétter emellertid att man har ett prov bade frdn den gravida
kvinnan och ténkbara fader. Virdet av sadana bestimningar kan vara stort, bade for den
gravida kvinnan och de potentiella faderna, nédr det rader osidkerhet om vem som é&r biologisk
far till det véntade barnet. Analysen avser emellertid en egenskap hos fostret och inte en
sjukdom och fosterdiagnostik har i dessa sammanhang tidigare uppfattats vara etiskt
kontroversiellt.

3.2.5 Tidig konsbestimning vid behandling under graviditet

For vissa sjukdomstillstind skulle det kunna vara vérdefullt att inleda behandlingen redan
under graviditeten. Behandlingen ges da till den gravida kvinnan och den har effekt pé fostret
tack vare att ldkemedlet passerar via moderkakan till fostret. En sddan sjukdom é&r kongentil
arftlig binjurebarkshyperplasi. Sjukdomen leder till virilisering av flickfoster, vilket kan
undvikas eller mildras genom behandling med kortison redan 1 fosterlivet. Behandling bor
starta sa tidigt som mojligt.

Om den nya metoden anvénds for diagnostik skulle behandling kunna pébdrjas redan fran 7:e
graviditetsveckan. Fordelen dr att en sdker konsdiagnostik kan goras tidigare 1 graviditeten
och utan de risker som provtagning pd moderkaka eller fostervatten innebér. Att i onddan
behandla den gravida kvinnan med kortison, med de biverkningar det medfor, paverkar
kvinnans livskvalitet &ven om det endast sker under drygt en manad. Behandlingen av fostret
med kortison har framfor allt betydelse for konskaraktirernas utveckling. De risker for
komplikationer av behandlingen som bade fostret och den gravida kvinnan utsétts for &r dnnu
inte helt klarlagda. Om metoden inte medfor allvarliga biverkningar innebdar den okad
livskvalitet for det blivande barnet och indirekt dven for det blivande barnets forildrar.
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Detta exempel visar att det redan nu finns mgjligheter att paboérja en behandling under
pagdende graviditet. Man kan forvinta sig att behandling under fosterstadiet kommer att bli
vanligare i1 framtiden. Sadana behandlingar vécker flera fragor av komplicerade béde
medicinsk och etisk natur.

3.2.6 Sammanfattning

Malséttningen med den nya metoden dér analys gors av foster-DNA dr densamma som f{or
tidigare anvanda metoder (se avsnitt 2.2).

Fordelen med att gora provtagning och analys av foster-DNA for konsbestdmning och
diagnostik av monogent neddrvda sjukdomar &r:

- att provtagningen &r enkel;

- att provtagningen kan utforas tidigt i graviditeten och

- att provtagningen inte innebér ndgon risk for missfall.

Den nya metoden stirker den gravida kvinnans och fostrets livskvalitet i forhallande till de
tidigare anvinda metoderna som innebér en viss sannolikhet for missfall.

Konflikten mellan méanniskovérdet och den gravida kvinnans sjdlvbestimmande accentueras
genom att de flesta monogent neddrvda tillstand, och inte bara sjukdomar, kan diagnostiseras
samtidigt som provtagningen och analysen med denna typ av fosterdiagnostik dr mycket enkel
att utfora. Det bor dérfor stéllas stora krav pa informationen och den kunskap som férmedlas
till den gravida kvinnan infor hennes beslut i samband med erbjudandet att gora
fosterdiagnostik.

Fosterdiagnostik for att ta reda pa det blivande barnets kon med avsikten att géra abort &r inte
etiskt acceptabelt.

Fosterdiagnostik som mojliggor att tidig ldkemedelsbehandling kan séttas in for att forbattra
fostrets hélsa ar etiskt forsvarbar. Biverkningar maste som vid all sddan behandling beaktas
sdrskilt med hansyn till att behandlingen avser fostret medan biverkningarna kan drabba bade
fostret och den gravida kvinnan.

Mojligheten att behandla monogenetiskt neddrvda sjukdomar Okar. Valet mellan att gora
fosterdiagnostik for att diarefter ha mojlighet att géra abort eller att avstd fran fosterdiagnostik
och dérmed kanske fa acceptera en livslang behandling av det sjuka barnet kommer att stélla
sdrskilda krav pd informationen infor beslut om fosterdiagnostik.

Liksom all medicinsk verksamhet ska provtagning pa foster-DNA for analys av monogent
nedirvda sjukdomar provas utifrén ett prioriteringsperspektiv.

Négra obesvarade fragor:
Leder utvecklingen av fosterdiagnostik till att intresset for att utveckla effektiva

behandlingsmetoder for vissa sjukdomstyper kommer att minska?

Hur tillgodoses behovet av kunskap hos den gravida kvinnan och hennes partner nir proverna
kan saluforas pa internet och skickas over hela varlden?
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3.3 Analys av foster-DNA vid kromosomforiandring

Det finns dnnu inte tillrackligt vetenskapligt underlag for att anvinda metoden med analys av
foster-DNA 1 kliniskt bruk for att diagnostisera sjukdomar och skador hos fostret som beror
pa forandringar i kromosomuppséttningen.

3.3.1 Hittills anvinda metoder jamfort med analys av foster-DNA

Metoderna for fosterdiagnostik av kromosomforédndringar varierar i landet. Den gemensamma
principen dr dock att i ett fOrsta steg gora en riskbeddmning antingen baserad enbart pé
kvinnans alder eller pa en analys av blodprov, ofta i kombination med analyser av specifika
mindre fOrdndringar 1 ultraljudsbilden, s& kallade nackveck. I sillsynta fall bygger
riskanalysen pa att den gravida kvinnan har en drftlig kromosomforindring.
Kromosomanalyser kan dven vara ett hjdlpmedel vid diagnostiken av allvarliga férdndringar
som hittats vid en ultraljudsundersokning.

I delar av landet innebér den forsta delen av undersokningen att gravida kvinnor som ar 35 ér
eller dldre (&ldersindikation) erbjuds att genomgé fosterdiagnostik. Dessa kvinnor far
erbjudandet dérfor att sannolikheten att fa ett barn med en kromosomforandring dr beroende
av kvinnans alder, med hogre sannolikhet ju dldre kvinnan ar.

I andra delar av landet bestar den fOrsta delen av undersdkningen i ett erbjudande om
blodprov och analys av ultraljudsbilden for att faststdlla sannolikheten for att fa ett barn med
en kromosomforindring (kombinerat test eller KUB). Endast de gravida kvinnor som har stor
sannolikhet far att fa ett barn med en kromosomforandring far i ett andra steg erbjudande om
att gora provtagning pa moderkakan eller fostervattnet for ta reda pd om fostret verkligen har
en kromosomforiandring.

3.3.2 Etisk analys av nigra tinkbara scenarier nir foster-DNA skulle kunna anviindas
for diagnostik av kromosomforindringar

Att diagnostisera kromosomforéndringar hos ett foster via ett blodprov fran den gravida
kvinnan dr dnnu inte en fardigutvecklad metod. For niarvarande pagér kliniska forsok for att
utvirdera hur anvidndbar metoden dr. Om den vetenskapliga utvdrderingen skulle visa att
resultaten av den nya metoden dr en si osdker metod att den inte ska introduceras i rutin
sjukvérd ar det inte aktuellt att diskutera etiska aspekter.

Tva mojliga framtida scenarier ér:

1. Den vetenskapliga utvdrderingen visar att den nya metoden dr osidker men att den dnda
ger en béttre riskbedomning dn hittills anvinda metoder och dirfér kan komplettera
eller ersétta kombinerat test (KUB).

2. Den vetenskapliga utvédrderingen visar att den nya metoden &r lika tillforlitlig som
prov pd moderkaka eller fostervatten och att den kan ersétta dessa.

a. Metoden erbjuds till de kvinnor som efterfragar den
b. Metoden erbjuds under screeningliknande former till alla gravida kvinnor
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Allmdénna overvdiganden

Malséttningen och syftet med att anvdnda analys av foster-DNA for diagnostik av
kromosomforiandringar Overensstimmer med vad man vill uppnd nir provtagning pa
moderkaka och fostervatten anvéandes (se avsnitt 2.2).

Konflikter mellan olika principer och virden

De olika principer och védrden som aktualiseras hiar handlar som tidigare om ménniskovirde,
manniskosyn, integritet, autonomi (sjalvbestimmande), informerat samtycke, livskvalitet,
jamlik vard, rittvisa samt de i den sé kallade prioriteringsplattformens ingdende behovs- och
solidaritetsprincipen och kostnadseffektivitetsprincipen.

Om det blir mdjligt att gora fosterdiagnostik for kromosomforidndringar med ett enkelt
blodprov blir de etiska avvéigningarna delvis annorlunda av samma skil som redovisats for de
monogent neddrvda sjukdomarna. Problemkomplexet dr inte nytt utan dr en grundldggande
fraga for all fosterdiagnostik som kan leda till abort. Det dr kombinationen av forfinad
molekyldrgenetisk och cytogenetisk diagnostik tillsammans med den forenklade 1 stort sett
riskfria provtagningen som stéller de redan tidigare aktuella fragorna pa sin spets.

Betydelsen av att den nya provtagningen dr enklare att utfora

Det &r skillnad pa om fosterdiagnostik erbjuds till fordldrar med erfarenhet av t.ex. en
monogent neddrvd sjukdom eller en érftlig kromosomfordndring, eller om fosterdiagnostik
erbjuds till fordldrar som screening for att finna icke drftliga kromosomfordandringar. 1 de
forsta tvd fallen har fordldrarna en viss erfarenhet av vad det innebir att ta hand om ett barn
med just den sjukdom som fosterdiagnostiken dr inriktad pé att finna. Denna kunskap kan
som tidigare papekats underlétta for den gravida kvinnan att ta stillning till de medicinska och
etiska problem hon stélls infor (tidigare beskrivet 1 avsnitt 3.2.3). I det senare fallet erbjuds
kvinnan en diagnostik av en kromosomforiandring vars konsekvenser hon i de flesta fall har
liten eller ingen erfarenhet av.

Fordelarna med provtagning och analys av foster-DNA &r, som tidigare nimnts, att provet ar
enkelt att ta, att det kan tas tidigt under graviditeten (vilket ger mer beténketid) och slutligen
att det inte innebdr nagon risk for missfall. En eventuell abort kan dven vara nagot mindre
psykiskt belastande eftersom den kan goras tidigare i graviditeten. Nackdelarna &r att det finns
farre faktorer som gor att den gravida kvinnan stannar upp och reflekterar 6ver betydelsen av
att gora fosterdiagnostik (jfr dven avsnitt 3.2.3 och 3.2.4 resonemanget om monogent
nedérvda sjukdomar)

Etiska aspekter om analys av foster-DNA ersdtter kombinerat test (KUB)

Om utfallet av den vetenskapliga utvirderingen blir 1 enlighet med alternativ 1, dvs. att den
nya metoden dr osdker men dndd ger en béttre riskbedomning, kan den komplettera eller
ibland ersitta tidigare anvdanda metoder. De etiska problemen med att anvdnda kombinerad
test (KUB) for att gora fosterdiagnostik har analyserats av SMER 2007 och redovisats i
yttrandet ”Om en ny metod for riskbedomning vid fosterdiagnostik”. Rédets dvervidganden
ledde till slutsatsen att “kombinerat test dr att foredra framfor aldersindikation”.

SMER anser inte att kombinerade test utgdér nagot hot mot minniskoviardet om vérden

organiseras pad ett sddant sétt att det dar tydligt att sdvil detta test som den genetiska
fosterdiagnostiken dr erbjudanden som kvinnan sjidlv ska ta stéllning till. Hur denna
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information kommuniceras till kvinnan &r av avgdrande betydelse. Formerna for detta
diskuteras 1 yttrandet som ndmnts ovan.

Att erbjuda en ny metod for riskbeddmning som ger samma eller storre tillforlitlighet &n den
kombinerade testen fOrdndrar inte den beddmning som SMER gjorde 2007 under
forutsittning att forhallandena for de kombinerade testen i vrigt inte har &ndrats.

Om den vetenskapliga utvidrderingen visar att analys av foster-DNA kan ersétta prov pa
moderkaka eller prov pad fostervatten (alt.2) vicker det delvis nya och for metodens
anviandning betydelsefulla etiska fragor.

Etiska aspekter ndr analys av foster-DNA erbjuds till de som efterfrdgar undersokningen

Om den nya metoden enbart erbjuds de kvinnor som efterfragar den (alt 2a) betyder det att
undersdkningen i1 forsta hand kommer att efterfrdgas av de som dr vilinformerade och pa
forhand kénner till den nya provtagningen. Tillgangen till internet och den revolution det har
inneburit for att fi information har skapat mojligheter for de flesta att skaffa sig den kunskap
om fosterdiagnostik som de sjélva onskar och darmed gett dem mdjligheter att efterfraga en
viss undersokning. Trots detta kommer det att finnas en grupp gravida kvinnor som av olika
skél inte far kunskap om den nya metoden for fosterdiagnostik och dédrmed inte heller har
mojlighet att efterfrdga den. Det innebér att erbjudandet inte blir jimlikt och att den senare
gruppen loper risk att negativt sirbehandlas.

Etiska aspekter ndr analys av foster-DNA anvinds som screening

I alternativ 2b erbjuds den nya metoden till alla gravida kvinnor vilket innebdr en form av
screening. Metoden ska da enligt 3 kap. 1 § lagen (2006:351) om genetisk integritet m.m.
sarskilt provas av Socialstyrelsen innan den infors 1 rutin sjukvéard. Den enskilda gravida
kvinnan behover inte efterfriga diagnostiken utan samhéllet fragar alla gravida kvinnor, dven
de som av olika skél inte dr intresserade. Ett sddant agerande kan uppfattas som att samhéllet
aktivt vill paverka den gravida kvinnan att gora fosterdiagnostik och att det inte ar frdga om
ett erbjudande som den gravida kvinnan sjdlv ska ta stillning till. De ménniskor som redan
har ndgon av de sjukdomar som nu kan diagnostiseras genom metoden kan genom samhéllets
stillningstagande ocksa kdnna sitt minniskovirde mera ifrdgasatt &n av tidigare anvidnda
metoder.

I yttrandet frdn 2006 pekade SMER dven pd att WHO for screening i nyfoddhetsperioden
stillt upp tio kriterier som kan vara viktiga dven for screening i1 samband med
fosterdiagnostik. I dessa kriterier ingér bland annat krav pa att en upptickt sjukdom ska kunna
behandlas. Genetiska screening-program for fosterdiagnostik kan motiveras bara om en
effektiv behandling finns for den aktuella drftliga sjukdomen.

SMER:s slutsats 2006 var “att genetisk fosterdiagnostik i form av screening som inte leder till
behandling bor inte inforas™.

Forutsdttningar for att metoden foster-DNA for kromosomfordindringar ska bli etiskt
forsvarbar

For att den nya metoden ska kunna uppfylla krav pa bade jamlik vard och att minska risken
att den uppfattas som screening bor informationen om fosterdiagnostik ges i tvd steg som
tidigare beskrivits 1 sektion 2.2.3. Vid det forsta besoket pa modravardscentralen bor
barnmorskan frdga den gravida kvinnan om hon 6nskar {4 veta mera om fosterdiagnostik eller
om hon vill avsta frdn ytterligare information. Om hon viljer att avstd ska hon under
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resterande graviditet endast erbjudas medicinskt motiverade undersokningar, inklusive
ultraljudsundersokning. De gravida kvinnor som vill veta mera ska 3 all relevant information
om fosterdiagnostik och de mdjliga alternativ som kan erbjudas som en f6ljd av resultatet av
diagnostiken. Det giller ocksé information om alla alternativa former som kan erbjudas,
sdsom ultraljudsundersdkning och andra typer av provtagningar, t.ex. for att analysera foster-
DNA.

Ett problem i sammanhanget &r att informationen om mojligheten att gora fosterdiagnostik
maste ge relevant kunskap om analysmetoderna. Men denna enkla inledande information &r
oundvikligen virdeimpregnerad. Bara det faktum att samhéllet har accepterat metoden och
lagt forskningsresurser pa att utveckla tekniken kan ge intrycket att samhillet foresprakar
denna typ av diagnostik.

Kommersiellt utforda analyser

De overviaganden som tidigare beskrivits i samband med monogen nedidrvning (avsnitt 3.2.4)
géller dven for kromosomfordndringar. For kromosomanalyser finns emellertid d&nnu inga
kommersiella laboratorier som erbjuder sig att gora sddana analyser.

Jamlik vard och anvindning av kontroller

Om ndgon av de tre 1 denna delanalys utvirderade anvéndningarna av foster-DNA kommer att
introduceras 1 svensk sjukvard bor de aspekter som anforts under RhD-immuniseringar
(avsnitt 3.1.4) betraffande jamlik vard och anviandning av kontroller 4ven beaktas.

3.3.3 Sammanfattning

Hiar tas endast upp de etiska fragestéllningar som uppstir om den nya metoden for
provtagning och analys introduceras och ddrmed ersétter nuvarande metoder, dvs. prov fran
moderkaka och fostervatten.

Malsidttningen for hélso- och sjukvirden med den nya metoden &r densamma som for de
tidigare anvdnda metoderna.

Fordelen med att gora provtagning och analys av foster-DNA vid kromosomforandringar ar
desamma som vid konsbestimning och diagnostik av monogent nedédrvda sjukdomar
ndmligen att:

- provtagningen dr enkel;

- provtagningen kan utforas tidigt i graviditeten och

- provtagningen innebdr inte nagon risk for missfall.

Samhéllets mélséttning med fosterdiagnostik péverkas eftersom den nya metoden inte bara
kan uppfattas som ett erbjudande utan som ett rutin blodprov som tas i samband med en
graviditet. Utan avsikt introduceras genetisk screening. Enkelheten i provtagningen kan
skymma de etiska problemen.

Konflikten mellan minniskovéardet och den gravida kvinnans sjdlvbestimmande accentueras
genom den nya enkla och sdkrare provningen tillsammans med metodutvecklingen av
molekylér- och cytogenetisk diagnostik.

Om kromosomanalyser med hjélp av foster-DNA ska vara etiskt forsvarbara maste

informationen ges i1 tvd steg och utformas pa ett sitt som uppfyller de kvalitetskrav som
beskrivs 1 detta yttrande.
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Kromosomanalyser pd foster-DNA som utférs som genetisk screening dr inte etiskt
forsvarbar.

Liksom all medicinsk verksamhet ska provtagning pd foster-DNA f{or kromosomanalys
provas utifran ett prioriteringsperspektiv.

4 Nagra fragor infor framtiden

Framtidens fosterdiagnostik kommer att priglas av flera utvecklingslinjer. Analyserna
kommer att utforas nigot tidigare under graviditeten, behovet av biologiskt material (blod
eller vdvnad) for analysen kommer att minska och uppldosningen av detaljer i analysen
kommer att oka. Epigenetiska fordndringar kommer att ingd som en del i resultatet vid
analyser av foster-DNA. Det finns dven anledning att formoda att analyser av den genetiska
uppséttningen i en cell kommer att kunna utforas utan att skada cellens funktion.

I den néraliggande framtiden kommer det DNA fran fostret, som finns i den gravida kvinnans
blod, att ge information om fostrets hela DNA-uppsittning. Detta dr 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 tillgdnglig for analys. Vi kommer att ta steget
fran en reaktiv sjukvard till en proaktiv sjukvard. Prediktiv, preventiv och individbaserad
medicin kommer att féréndra vérden.

Okad kunskap om genomet kommer bland annat att foréindra vért sitt att se pa egenskaper och
sjukdomar, idag till synes tydliga grinser kommer att luckras upp eller helt suddas ut.
Framtidens fosterdiagnostik kan dirfor leda till en tidig och kanske omfattande selektion av
foster. Foster med sjukdomsanlag for vilka det inte finns en personbaserad medicinsk
behandling aborteras. Ett icke helt 6nskvért scenario, givet vissa moraliska dvertygelser. Men
faktum &r att selektionsmetoder som ndstan unisont moraliskt forkastas pa detta sétt kan
smyga sig in bakvidgen. Mélet ar inte att forddla och forbittra, malet dr att genom ett tidigt
urval gora gott, undvika livslangt lidande och svéra handikapp, men slutresultatet av de bada
selektionsmetoderna kan bli mycket lika. Om det dr vara handlingars konsekvenser som
riknas tycks handlingarna moraliskt likvérdiga, spelar avsikterna en avgdrande roll blir
moralfridgan mer komplicerad.

Det bor ndmnas att utvecklingen pd det fosterdiagnostiska omrddet ocksa kan paverka vart
forsakringssystem. Vem vill forsdkra ndgon som vi med mycket hdg sannolikhet vet kommer
att bli allvarligt sjuk? Vem har rad att betala premien? Och hur gor vi med framtida
generationer? Har vi testat fordldrarna vet vi en hel del om barnen och barnbarnen.
Forsdkringsbolagens riskvilja dr och ska vara begrinsad.

Vi vet inte hur vart liv kommer att gestalta sig, vem eller vad vi kommer att bli. Vi kan bli
fattiga eller rika, vi kan drabbas av sjukdom och lidande men ocksé ga genom livet torrskodda
med léttare aldersrelaterade krdmpor, vi kan frin starten bara med oss de ”goda” generna men
ocksé de ”onda”. Eftersom vi pa forhand inte vet vem vi blir, hur vill vi da att det samhélle vi
fods in 1 ska vara konstruerat? Genom sjukvérdssystemet kan vi solidariskt avsitta medel for
dem som 1 livets lotteri har oturen att dra, inte nitlotten, men en lott med kdnnbar forlust.
Prioriteringsplattformens behovs- och solidaritetsprincip finns dédr av en anledning.
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Men argumentet forutsitter utbytbarhet. Sjukdom kan drabba dig likavil som mig, i denna
mening dr vi utbytbara. Var kunskap racker inte for att forutsdga en enskild individs framtid.
Under ovetskap dr maximin en bra beslutsprincip — att vélja den handling som maximerar den
minsta nyttan. Men de nya diagnostiska redskapen ger oss substantiell kunskap — de ger oss
de instrument vi behover for att forutsdga och forutsdga med allt storre precision. Darmed ar
lotterna inte ldngre oidentifierbara. De ér tydligt méirkta med personnummer och sjukdom(ar),
t.ex. “cancer”, “diabetes”, “’schizofreni” osv. Argumentet forlorar ddrmed avsevért i styrka.
Om du tillhor den percentil vi vet kommer att drabbas av obotlig sjukdom, vill du d& vara med
och betala lika mycket som alla andra till ett system som inte kan ge dig ndgot tillbaka? Om
du vet att du har en gen som skyddar dig, vilket incitament har du dé att ekonomiskt bidra till
systemet? Argumentet bygger pa att vi alla saknar kunskap. Men om kunskapen finns, finns
vil all anledning att helt rationellt maximera forvéntat virde. Maste vi da forlita oss pd dygder
som generositet och oegennytta?

En annan utvecklingslinje som mgjligtvis ligger i ett ldngre perspektiv kan innebéra att
preimplantatorisk diagnostik kan goéras pd enstaka celler utan att skada cellens funktion.
Minskliga dgg kan befruktas och utvecklas utanfor kroppen. Genom provtagning pa
dggstockar kan ett stort antal dgg fran en kvinna som vill ha barn utvecklas samtidigt.
Genomet fran varje befruktat dgg kan detaljstuderas, och med hinsyn till att antalet
befruktade dgg ar sé stort kan det befruktade dgg som har 6nskade egenskaper och minsta risk
for sjukdomar viljas ut och bli en vuxen individ medan resterande del av de befruktade dggen
kan kasseras. Om det utvalda befruktade dgget inte dr perfekt kan detta dven kompenseras
genom behandling av sjukdomen eller genom “enhancement” d.v.s. att lyfta fram eller
forbittra den 6nskade egenskapen. Atgirder som kan inledas redan under fosterstadiet. Dessa
nya tekniker och mdjligheter skulle kunna leda till ett ifrdgasittande av
manniskovirdesprincipen. Det dr svart att hdvda att alla ménniskor har samma vérde oavsett
egenskaper och samtidigt med hjilp av genetisk screening soka och sortera bort foster med
vissa egenskaper. P4 samma gang kommer de nya tekniska mojligheterna att sitta fokus pa
fragor som sjélvbestimmande och val av genetisk profil.

Finns det anledning for samhéllet, dvs. for oss alla, att begransa en sddan utveckling? Kan den
bromsas eller stoppas?
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