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Remissvar fran Etik-ARG till SFOGs styrelse pa SOSFS om”
fosterdiagnostik och preimplantatorisk genetisk diagnostik” och ”genetiska
undersokningar”

Var utgangspunkt ar det som vi tidigare diskuterat i Etik-ARG och presenterat i
Medlemsbladet nr 1 & 2% 2007 samt de synpunkter vi gav pa utkastet frn SoS i april.

Ang. Socialstyrelsens foreskrifter och allménna rad om fosterdiagnostik och
preimplantatorisk genetisk diagnostik

Vi vill framhalla att fosterdiagnostik och preimplantatorisk diagnostik ska bedrivas med god
kvalité, vara tillganglig pa lika villkor, bygga pa respekt for patientens sjalvbestammande och
integritet och motsvara behovet av kontinuitet och sakerhet (HSL 1982:763), samt att tillgang
pa information ar ett krav for informerat val av diagnostik (HSU:2000). Det primara &r
saledes att "alla gravida skall erbjudas allmén information om fosterdiagnostik” (2 kap
Grundlaggande bestammelser 1 § (SFS 2006:351). Var tolkning ur réttviseaspekt ar att
tillgangen till information ska vara lika oavsett kvinnans alder, utbildning, ekonomi,
boendeort eller kulturell bakgrund.

De medicinska mojligheterna fosterdiagnostik befinner sig i utveckling. Vi har sedan 1970-
talet arbetat utifran kvinnans alder >35 &r som riskkriterium for fosterdiagnostik, detta har nu
forandrats med nya metoder for riskvardering. | detta &r det av storsta vikt att principen om
manniskors lika varde inte hotas. SMER (Etiska fragor kring fosterdiagnostik, 2006)
sammanfattar att sedan introduktionen av fosterdiagnostik i storre omfattning sa har det inte
lett till att ”individer med funktionshinder utsatts for diskriminering och stigmatisering 1
nagon 6kad omfattning”. Risken for indikationsglidning bor dock stdndigt uppmarksammas.
Med utgangspunkt av SBU:s genomgang av kunskapslaget av nu tillgangliga
riskvarderingsmetoder for fosterdiagnostik (Metoder for tidig fosterdiagnostik, 2006) ar var
bedémning ar att de nu evidenshaserade metoder inte kvalitativt skiljer sig fran tidigare
metoder avseende manniskovérdesprincipen.

Utifran godhetsprincipen innebér den metod med hdgsta evidensgradering
(nackuppklaringsundersokning kombinerad med biokemisk undersékning) jamfort med
radande med det fasta kriterier (kvinnans alder), att farre invasiva tester behdver goras (farre
fostervatten-/moderkaksprov per prenatalt upptackt fall med kromosomavvikelse). Detta
innebar farre missfall av barn utan kromosomavvikelse. De nya metoderna for riskvérdering
infor fosterdiagnostik ar dverstdmmande med att alla kvinnor ska erbjudas information for att
kunna gora ett informerat val.

Det informerade valet

Den gravida kvinnans informerade val/samtycke utgdr den ett grundelement for att bedriva
fosterdiagnostik. | detta vill vi framhalla betydelsen av den tva-stegsmodell i information for
fosterdiagnostik i enlighet med SMERs beddmning. Namligen att i forsta steget ar det
kvinnans barnmorska som fragar om information om fosterdiagnostik, vilket definieras ’Den
allméinna informationen bor erbjudas vid den forsta med mddravarden...” (4 kap 1§)”. 1
nuvarande forslag betonas det informerade valet forst i 4 kap 6 § ”Kvinnans beslut att
genomga erbjuden fosterdiagnostik, utredningar och évriga undersokningar skall vara hennes
eget val efter information och betdnketid. Beslutet skall dokumenteras i patientjournalen.”
Denna paragraf som galler kvinnans sjalvbestammande ar central for hela vardprocessen for

! Tidig fosterdiagnostik — vad, varfor och hur” — SBU, SoS och SMER konferens 15 december 2006,
kommentarer och reflektioner.
2 Etik-ARG méte om tidig fosterdiagnostik
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fosterdiagnostik. Vi vill framhalla att det avgérande for det informerade valet ar
informationen i forsta steget, d.v.s. kvinnans stallningstagande efter informationen vid forsta
besoket hos barnmorskan pa modravarden. | forsta steget ar det modravarden som
informationsuppdraget. Erbjudandet ska vara utformat sa att det framgar att det ar frivilligt att
ta emot information och frivilligt att vélja. | andra steget ar det den ldkarinformation som ges
vid remissinstans som bedriver fosterdiagnostik.

| nuvarande skrivning av Grundldggande bestammelser 1 § saknas for nérvarande den
Overordning av det informerade valet/samtycket som § 1 SFS 2006:351 stadgar: ” Efter
informationen bestammer kvinnan, i samrad med ldkaren, om hon skall genomga
fosterdiagnostik eller genetisk fosterdiagnostik.” Vi foreslar darfor att:

e 2kap 18 indras till ”Av 4 kap 1 8§ lagen (2006:351) om genetisk integritet m.m.
framgar det att alla gravida kvinnor skall erbjudas allmén information om
fosterdiagnostik. Erbjudandet ska vara utformat sa att det framgar att det ar frivilligt
att ta emot information och frivilligt att efter information i samrad med lakaren metod
for fosterdiagnostik. Kvinnor som har en medicinsk konstaterad forhojd risk att foda
ett skadat barn skall erbjudas ytterligare information om genetisk fosterdiagnostik.”

Vi foreslar ytterligare fortydligande av frivilligheten under foreskrifter for Verksamhetchefens
ansvar 3 kap 6 8§:

e 3 kap 6 8. Att kvinnan och hennes partner uppfattat att man kan tacka nej till
information och att alla fosterdiagnostiska undersokningar ar frivilliga.

3 kap 3 § 7 ...informerats om en missténkt...” bor formuleras om till:

e 3kap 3 8”...informerats om att en missténkt eller konstaterad genetisk avvikelse
foreligger.”

3 kap 3 § Allménna rdd > ...erforderligt st6d” bor formuleras om till:
e 3 kap 3 8 Allmédnna rad ... erforderligt stod”.

Verksamhetschefens ansvar for information anges tydligt i foreskrifter 3 kap 6 8. SBU
framhaller betydelsen av informationen ges individuellt, d.v.s. det som anges under Allménna
rad bor vara en dialog mellan vardgivaren och kvinnan och hennes partner. Emedan i
tvastegsmodellen forsta informationssteget ligger i modravarden ar det viktigt att
modravarden utvecklar informationsmaterial i samrad med omradena for ultraljudsdiagnostik,
provtagning for fosterdiagnostik och klinisk genetik (Allmanna rad 6 §). Vi vill dock
framhalla att kunskapslaget om informationens utformning och betydelsen av professionellas
kunskaper och attityder for kvinnans informerade val &nnu har brister. Metodutveckling och
kunskapsgenerering ar av storsta betydelsen harvidlag. Sarskilt maste beaktas informationen
till gravida kvinnor med utlandsk bakgrund.

3kap 7§ ... att patienternas integritet och virdighet...” och ” ...samt att den genetiska
informationen om patienten inte har...” bor formuleras om till:

e 3kap787”...att patienternas integritet, autonomi och virdighet...” och ”... samt
foretagna undersokningars resultat inte har ...”.

3kap 8 § a) ... ta stillning till vilka medicinska forutséttningar som skall gilla...”, b)
”Ovriga uppgifter...” ¢) ”...om det inte finns en kiind drftlig sjukdom...”, d) ”...ldkaren bor
dock alltid gora en avvdagning” bor formuleras om till:

e 3kap88a)”... tastillning till vilka medicinska villkor som skall gilla”, b) "atgarder
enligt dessa...”, ¢) ... om det inte finns ndgon medicinsk indikation for att en dkad
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risk for utvecklingsrubbning hos fostret skulle foreligga.”, d) ”...lédkaren bor dock
alltid infor ett beslut om fordjupad fosterdiagnostik i samférstand med den gravida
kvinnan goéra en avvégning...”

| 4 kap 1 § ges foreskrifter for tva-stegsmodellen for informationen, dar barnmorskan ger
erbjudandet vid forsta besoket i modravarden, och i andra steget ytterligare information hos
lékare. 4 kap 1 8 bor fortydligas:

e 4Kkap 1 8. ”Den allminna informationen om fosterdiagnostik som skall erbjudas en
gravid kvinna skall ldmnas vid forsta modravardsbesoket.”

4 kap 2 § ”Av information skall det &ven framga” bor éndras till:
e 4 kap 2 § ”Av informationen skall det framga”.

4 kap 2 § 1 ”..och diagnostisering..” bor dndras till:
e 4kap 2 81 ”och diagnostik...”

4 kap 5 8 Allméanna rad bor kompletteras i enlighet med danska Sundhetsstyrelsens riktlinjer
(2004) med erbjudande om kontakt med patientféreningar for barn med funktionshinder och
information om samhaéllets stoédmajligheter.

Vi vill framhalla att nuvarande foreskrifter om information 4 kap 2 § & 3 § inte utgar fran
aktuellt kunskapslage. Ultraljud ar en undersékningsmetod for faststéllande av avvikelser for
fostret, samt en riskvarderingsmetod som tillsammans med biokemisk undersékning ger den
basta evidensbaserade sannolikheten infor stallningstagande till s.k. invasiv undersékning
med fostervatten-/moderkaksprov. | nuvarande skrivning 4 kap 3 § framhalles “6vriga
riskvarderingsmetoder, som t.ex. amniocentes (fostervattenprov), chorionvillibiopsi
(vévnadsprov frdn moderkakan) med kromosomanalys av fosterceller ...”. Dessa ar
diagnostiska metoder och inte riskvarderingsmetoder.

| kongruens med SBU-rapporten foreslar vi darfor féljande andringar i texten for 4 kap:

e 4 kap 2 8§ tillfogas ytterligare punkt: 5. att ultraljudsundersokning tillsammans med
biokemisk undersokning ger en riskvardering infor stallningstagande till
fosterdiagnostisk undersokning.”

e 4 kap rubriken innan 3 § ”Allmén information om G6vriga riskvarderingsmetoder”
andras till ”Allmén information om 6vriga metoder for fosterdiagnostik™.

e 4 Kkap 3 § 1 stycket dndras till ”Den allménna informationen om 6vriga metoder skall
pa oversiktligt satt beskriva riskvarderingsmetoder, samt diagnostiska metoder som
t.ex. amniocentes (fostervattenprov), chorionvillibiopsi (vavnadsprov fran
moderkakan) med kromosomanalys av fosterceller och missbildningsinriktad
ultraljudsundersokning.”

e 4 Kkap 3 § 2 stycket andras till ”Vid informationstillfdllet skall det betonas att
undersdkningar normalt endast gérs om det foreligger en 6kad risk foreligger att
fostret har en skada som kan upptdckas med fosterdiagnostik”

Kap 4 5 § dr oklart och bor i forsta stycket erséttas med:

e 4 Kkap 5 § ”Den gravida kvinnan skall informeras om att utgdngspunkten vid valet av
undersokningsmetod styrs av vilken typ av riskbkning som foreligger i det enskilda
fallet.”

Kvalitet och patientsékerhet for fosterdiagnostik

Evidensbaserade foreskrifter och allmanna rad ar avgorande for sakrandet av kvaliteten for
fosterdiagnostik. 13 kap 1 § Allminna rad anges > Vardgivaren bor erbjuda en gravid kvinna
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fosterdiagnostik i form av en forsta ultraljudsundersokning fore graviditetsvecka 18.” |
exempelvis Stockholm gors det vanligen runt 18 fullgagna veckor. Vill man absolut ange en
tidpunkt sa bor den ligga senare, vid 19 eller 20 fullgangna veckor. Vi foreslar foljande
skrivning:

e 3kap 18§ Allmdnna rad dndras till ”Vardgivaren bor erbjuda en gravid kvinna
information om och mdjlighet till fosterdiagnostik i tidig graviditet, i forsta hand av en
ultraljudsundersokning”.

Vi vill ocksa framhalla att foreskrifterna for verksamhetschefens ansvar i kompetens och
kvalitet for vardgivare som erbjuder fosterdiagnostik (3 kap 5 § och 6 8), och hélso- och
sjukvardspersonalens ansvar 3 kap 8 8) kan behdva samordning inom landsting, regioner och
i landet.

Vi ser foreskrifterna och raden for att tillforsékra kvalitet och patientsékerhet (3 kap) som
mycket angelagna: a) att det ar vardgivarens ansvar att sakerstalla kompetens; b) att det finns
objektivt och pedagogiskt utformad information; c) att det finns i organisationen finns
beredskap for att mota krisreaktioner; d) att det finns vél faststallda rutiner och
dokumentation. Vi vill podngtera att ur ett rattviseperspektiv ar detta ett ansvar for
vardgivaren som bor samordnas regionalt och nationellt. Fér denna verksamhet vill vi
framhalla betydelsen av vardregister for uppfoljning, utvardering och kvalitetsséakring.

Tyvarr medger svensk lagstiftning inte internationell standard avseende registrering i
vardregister. Enligt SFS 2001:707 rensas patientregistret fran fullstandiga personnummer for
alla kvinnor som avbrutit graviditeten. Det innebar bristfallig mojlighet till uppféljning av
fosterdiagnostik, som inte aterfinns i andra skandinaviska lander. Vi foreslar darfor att
Socialstyrelsen gor ett fortydligande av det nationella ansvaret for uppratthallande 3 kapitlets
foreskrifter. Detta bor ske med uppréattandet av ett nationellt kvalitetsregister for
fosterdiagnostik med urvalet kvinnor som valjer fosterdiagnostik dér féorutom medicinska data
(med lankning till Missbildningsregistret och Cytogenetiska centralregistret), ocksa
patienternas erfarenheter och upplevelser dokumenteras.

Avseende Konsekvensbeskrivningen (51-2748/2007) vi framhalla att det torde bli véasentligt
okade kostnader for information bl.a. sprakproblematiken samt for remittering av patienter.
Dessutom bor beaktas att for “enskilda och smé véardgivare” innebér forslagen ekonomiska
och administrativa bordor.

Premiplantatorisk genetisk diagnostik

Avseende 5 kap Preimplantatorisk genetisk diagnostik vill vi framhalla att foreskrifter och rad
ar i val dverensstammelse SFS 2006:351 och att vi endast foljande tillagg under 5 kap 2 § 1:

e Skap?2§ 1. ”motiv till att begdra diagnostiken, sérskilt om man avser fa ett barn med
en sadan genuppsattning att barnet kan bli donator av blodstamsceller till ett svart
sjukt syskon.

Ang Sociastyrelsens foreskrifter och allmanna rad om genetiska undersokningar i
hélso- och sjukvarden.

2 kap 1 §: Ordet "neonataler” bor bytas ut med nyfodda barn”.

3 kap 5 §: Det dr mycket bra att det foreskrives kompetens for att kunna “bemota etiska och
andra genetiska fragestallningar som en patient kan komma att ha i samband med en genetisk
undersokning”. Vi vill dock framhalla att detta forutsétter resurstillskott.
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3 kap Allmanna rad 6 §: Stycket under Allménna rad bor goras till foreskrift i 6 §, dvs
stycket bor flyttas upp som en punkt 4 i foregdende paragaf. 4. Informationen bor utformas
pa ett sadant satt att den enskildes uppfattar sin ratt att samtycka till eller avbéja erbjudandet
om genetisk undersokning”

3 kap 7 §: Om den foreskrivna kontrollen att ”genetisk information™ inte ldmnats ut till
obehdriga &r det oklart om detta &ven galler férsakringsbolag och arbetsgivare.

4 kap 6 §: Tveksamt om “gode mén och forvaltare” ska blandas in i denna kénsliga situation.
De har ju enligt nuvarande lag fr.a. tillsyn om ekonomiska fragor men har inte mandat att ta
medicinska beslut. Denna paragraf bor beakta eventuella nya lagforslag fran Brommeés
utredning (SOU 2004:112) och tilldggsutredningen ”dementa etc”.

4 kap 7 8: tillracklig alder” bor definieras till 18 ar.



