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Resumé:

Praeesymptomatiske diagnostiske undersggelser af arvelige sygdomme er nu indfart i det danske sundhedsvasen og
er et tilbud til dem, som har en risiko for at have et gen for en alvorlig arvelig sygdom. Ligesom diagnostiske
fosterundersggelser er dette resultatet af den teknologiske udvikling, der er sket gennem de seneste artier, navnlig
inden for genetikken. Man kan nu forudsige sygdomme hos det enkelte individ: hos foster, barn eller voksen.

Men denne udvikling har en pris, idet den setter personen, foraeldreparret og familien i en situation, hvor der skal
foretages et valg blandt de mange handlemuligheder, der ofte foreligger. Disse handlemuligheder kan veere modsat
rettede og veere i strid med individets gnsker og behov pa den ene side, og hans etiske indstilling pa den anden
side, hvorved vedkommende seattes i et dilemma. Da det omhandler arveanlag, er valget af handling ikke privat i
den forstand, at det kun vedkommer den enkelte selv, men vil i mange tilfelde involvere nare slegtninge:
sgskende, bgrn eller andre, som vedkommende kan fgle en forpligtelse til at tage hensyn til.

Omfanget af den praeesymptomatiske diagnostik er endnu begraenset og omfatter naesten udelukkende relativt
sjeeldne sygdomme, hvorfor det kun er forholdsvis fa personer, som bliver konfronteret med de problemer,
undersggelser af denne art indebzrer. Men vi ved, at om fa ar vil hele menneskets arvemasse vare kendt, og vi kan
se, at de teknikker, der anvendes til at undersgge gener, bliver stadig nemmere, hurtigere og billigere. | fremtiden
vil vi kunne fa viden om, hvilke sjeeldne savel som hyppigt forekommende sygdomme vi er disponerede for, det vil
sige, hvilke sygdomme vi vil fa - eller maske fa - pa et eller andet tidspunkt i vores tilvarelse. De samme
problemer, der gealder for de sjeeldne sygdomme, vil ogsa gere sig geldende for de hyppige sygdomme. Hertil
kommer den usikkerhed, der hersker om betydningen af andre faktorer end de genetiske, som spiller en rolle for
opstaelsen af sygdom. @nsker vi at kende vores genetiske profil, hvis vi ikke er i stand til at forsta, hvad den
betyder? Og selv om vi ved, hvad det indebarer? Hvordan vil det pavirke vores menneskeopfattelse? Og vores
relationer og falelser over for de slegtninge med hvem vi har feelles gener? Dette er nogle af de centrale
spgrgsmal, der dreftes i radets redegarelse.
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Kolofon
Til forsiden

Forord

Det Etiske Rad offentligger hermed en redeggrelse om praeesymptomatisk genetisk testning. Preesymptomatisk
genetisk testning er en undersggelse af personer med risiko for genetisk betinget sygdom eller sygdomsdisposition,
som foretages, inden denne sygdom har manifesteret sig med symptomer. Formalet med redeggrelsen er at sxtte
fokus pa de etiske spargsmal, der knytter sig til brugen af preesymptomatisk genetisk testning, og dermed at
stimulere en bred offentlig debat om emnet.

Redegerelsen er behandlet pa Det Etiske Rads plenarmgder efter oplaeg fra radets arbejdsgruppe om
preesymptomatisk genetisk testning. Arbejdsgruppen bestod af Sven Asger Serensen (formand), Lene Koch, Pelse
Helms Kaae, Frederik Christensen, Asger Dirksen og Sigurd Olesen. Lene Koch og Sigurd Olesen udtradte af Det
Etiske Rad og dermed af arbejdsgruppen pr. 31. december 2000, og Mette Hartlev, Lene Gammelgaard og Erling
Tiedemann indtradte i arbejdsgruppen 1. februar 2000.

Arbejdsgruppen har draget stor fordel af en reekke sagkyndige, som ved mgder med gruppen har stillet deres
ekspertise til radighed. For denne veardifulde indsats takkes overleege Axel Kok-Jensen, Lungemedicinsk Klinik pa
Rigshospitalet; afdelingslaege Lone Sunde, Klinisk Genetisk afdeling p& Arhus Kommunehospital; leege Marie
Luise Sgs Bisgaard, Klinisk Biokemisk afdeling pa Rigshospitalet; overleege Mogens Lytken Larsen, Medicinsk
kardiologisk afdeling pa Arhus Amtssygehus; lektor, lic.jur. Mette Hartlev, Det Retsvidenskabelige Institut pa
Kgbenhavns Universitet.

Det skal for god ordens skyld navnes, at ingen af de sagkyndige er ansvarlige for denne redegarelses indhold.

Redegerelsen er udarbejdet af cand.mag. Anna Skyggebjerg, Det Etiske Rads sekretariat, pa baggrund af draftelser
i arbejdsgruppen og i radet, og endeligt tiltradt af radet i august 2000.

August 2000

Erling Tiedemann Nina Schultz-Lorentzen
Formand Sekretariatschef
Fremtiden

For livets mening
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Livet sgrger
Precis sa lenge
indtil vi spgrger

Piet Hein.

Praesymptomatiske diagnostiske undersggelser af arvelige sygdomme er nu indfgrt og er et tilbud til dem, som har
en risiko for at have et gen for en alvorlig arvelig sygdom. Ligesom diagnostiske fosterundersggelser er dette
resultatet af den teknologiske udvikling, der er sket gennem de seneste artier, farst og fremmest betinget af
udviklingen inden for genetikken. Med disse redskaber kan man nu forudsige sygdomme hos det enkelte individ,
det veere sig et foster, et barn eller en voksen.

Men denne udvikling har en pris, idet den satter personen, foreeldreparret og familien i en situation, hvor der skal
foretages et valg blandt de mange handlemuligheder, der ofte foreligger. Disse valgmuligheder kan veere
modsatrettede og veere i strid med individets gnsker og behov pa den ene side og hans etiske indstilling pa den
anden side, hvorved han seettes i et dilemma. Da det omhandler arveanleg, er valget af handling ikke privat i den
forstand, at det kun vedkommer ham selv, men vil i mange tilfeelde involvere nere slaegtninge: sgskende, barn eller
andre, som han kan fgle en forpligtelse til at tage hensyn til.

Omfanget af den preesymptomatiske diagnostik er endnu begraenset og omfatter naesten udelukkende relativt
sjeeldne sygdomme, hvorfor det kun er forholdsvis fa personer, som bliver konfronteret med de problemer,
undersggelser af denne art indebzerer.

Men dette vil snart @ndre sig radikalt og vil kunne komme til at bergre os alle. Vi ved, at om fa ar vil hele
menneskets arvemasse vere kendt, og vi kan se, at de teknikker, der anvendes til at undersgge gener, bliver stadig
nemmere, hurtigere og billigere. Den avancerede chipsteknologi, der gar det muligt at undersgge tusinde af gener i
lgbet af fa timer, er nu en realitet og vil snart kunne tages i rutinemassig anvendelse. Vi vil kunne fa viden om,
hvilke sygdomme vi er disponerede for, det vil sige, hvilke sygdomme vi vil fa - eller maske fa - pa et eller andet
tidspunkt i vores tilvaerelse. Vi er fra befrugtningsgjeblikket forprogrammerede med gener, som i vaesentlig grad vil
bestemme vores udvikling og liv. Og dette program vil man kunne aflaese og pa den made kunne danne sig et
indtryk af, hvordan man er - og hvordan man vil blive. Men kun til en vis greense, for selv om vores genetiske arv
er af stor betydning, er den ikke eneradende for vores tilvaerelse. Denne er i hgj grad - pa godt og ondt - ogsa
pavirket af vores sociale arv og af de mange fysiske og psykiske pavirkninger, vi udsettes for gennem tilvarelsen.
At sammenligne mennesket med en fuldt programmeret maskine, som kun opfgrer sig, som den er programmeret
til, vil derfor veere forkert og meningslast.

Dette farer til spargsmalet om, i hvilken udstraekning undersggelser af individets arvemasse og herunder
preesymptomatisk diagnostik skal tages i anvendelse. De samme problemer, der er redegjort for i denne rapport
vedrgrende de sjeldne sygdomme, vil ogsa gare sig gaeeldende for de hyppige sygdomme. Men hertil kommer den
usikkerhed, der hersker om betydningen af andre faktorer end de genetiske, som spiller en rolle for opstaelsen af
sygdom. @nsker vi at kende vores genetiske profil, hvis vi ikke er i stand til at forsta, hvad den betyder? Og selv
om vi ved, hvad det indebzrer? Hvordan vil det pavirke vores menneskeopfattelse? Og vores relationer og falelser
over for de slaegtninge, med hvem vi har feelles gener?

Vores viden om gener og anvendelse af genteknologi vil udvikles til stadighed. Dette er pa mange mader en
udvikling, som er positiv og gnskelig, idet den giver os en bedre forstaelse af mennesket som et biologisk veesen,
bedre forstaelse om arsager til sygdomme og derfor en bedre Mulighed for behandling af sygdomme, som vi i dag
ikke kan kurere. Men udviklingen kan ogsa medfare, at genteknologien anvendes til andre formal, som ved farste
gjekast kan synes positive, men som indebarer en raeekke etiske problemer og dilemmaer, som eventuelt farst
kommer frem, nar teknologien tages i anvendelse. Maske fordi man overser, at mennesket ikke blot er et biologisk
vasen men ogsa et socialt individ i forhold til savel familie som samfund.

1. Indledning
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Det Etiske Rad redegar her for baggrunden for at tage preesymptomatisk genetisk testning op til overvejelse.

Praeesymptomatisk genetisk testning er en undersggelse af personer med risiko for genetisk betinget sygdom eller
sygdomsdisposition (*), som foretages, inden denne sygdom har manifesteret sig med symptomer.
Praesymptomatisk genetisk testning er et relativt nyt feenomen i sundhedsvasenet. Indtil begyndelsen af 1970’erne
var det sadan, at hvis man skulle forudsige eller forebygge arvelig sygdom hos en person, var den eneste mulighed,
at en genetiker forsggte at vurdere den aktuelle persons risiko. Men i begyndelsen af 1970’erne opstod den
biokemiske genetik, hvor undersggelser af enzymer (*) og andre proteinstoffer i visse tilfeelde kunne bruges til at
diagnosticere en gendefekt hos en person. Undersggelserne var dog stort set kun anvendelige for de medfadte
arvelige sygdomme eller for sygdomme, der debuterer tidligt i barnealderen. Det var farst med lokaliseringen af
genet for nervesygdommen Huntingtons chorea (*) i 1983, at man fik mulighed for preesymptomatisk genetisk
testning - det vil sige mulighed for med sikkerhed at bestemme, om en rask person barer pa et gen, der vil give en
sent debuterende alvorlig sygdom.

Denne mulighed udlgste en international debat om brugen af preesymptomatisk diagnostik. Af frygt for de psykiske
og sociale konsekvenser, som en praesymptomatisk undersggelse kunne teenkes at medfere (for eksempel
selvmord), naegtede den forskergruppe, der havde ngglen til at foretage undersggelsen, at udlevere denne, far man
havde klarlagt de etiske konsekvenser af at teste for sygdommen uden at kunne behandle den. Andre forskere
kritiserede gruppen for denne beslutning. De mente blandt andet, at det var forkert at fratage de interesserede
personer muligheden for at fa foretaget en preesymptomatisk genetisk testning.

Siden 1983 er det i stigende grad blevet muligt at udfere preesymptomatisk genetisk testning ved tilsvarende sent
debuterende alvorlige sygdomme som for eksempel arvelig bryst- og tarmkraeft. Alle disse tilstande er relativt
sjeldne, men kortlegningen af det humane genom (*), som forventes fuldbyrdet senest i 2003, vil formentlig gare
det muligt ogsa at foretage praesymptomatiske undersagelser for arvelige former for hyppige sygdomme som
eksempelvis psykisk sygdom og hjertekarsygdom. Disse sygdomme er multifaktorielle (det vil sige, at et eventuelt
sygdomsudbrud afheanger af flere forskellige faktorer, ikke udelukkende at personens genstatus), og det bliver
saledes muligt at forudsige, om en person har en vasentlig risiko for at fa en sddan sygdom pa et eller andet
tidspunkt i sit livsforlgb.

Dermed bliver malgruppen for praesymptomatisk genetisk testning udvidet til potentielt at omfatte os alle. Og de
etiske spargsmal, der i 1983 havde personlig relevans for et begraenset antal mennesker, bliver spgrgsmal, der angar
os alle.

Det Etiske Rad mener derfor, at det allerede nu er tid til at debattere de etiske konsekvenser af praesymptomatisk
genetisk testning for den enkelte, for dennes slegtninge og for samfundet. Med denne redeggrelse haber radet
saledes at stimulere til en bredere offentlig debat og at bidrage til, at vi far "Etik til Tiden”. Hermed menes, at de
etiske implikationer af nye teknikker og procedurer inden for sundhedsvaesenet skal diskuteres, mens en teknik er
pa forsknings- og udviklingsplan, og ikke farst nar den er klar til anvendelse, og grupper af patienter og behandlere
har faet interesse for den.

Radet har valgt at fokusere pa fire hovedtemaer i diskussionen af praesymptomatisk genetisk testning og for hvert af
disse fire temaer at formulere en raekke anbefalinger. Disse hovedtemaer er:

1) Retten til viden og retten til ikke-viden om sin genstatus (*).

I modsetning til andre helbredsoplysninger (som en person matte have om sig selv) rummer genetisk information
ikke udelukkende information om personen selv, men tillige information om vedkommendes slagtninge. Derfor
melder spgrgsmalet sig, om en person, som har faet en sadan viden, ber give den videre til sine sleegtninge? Har
sleegtninge en ret til viden? Og/eller har de en ret til ikke-viden? Hvordan kan man foretage en afvejning af
hensynet til den enkelte person, dennes sleegtninge og samfundet?

2) Praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige.

Skal der udfares praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige? Ogsa for sent debuterende sygdomme? Hvor
gamle skal bgrnene veere, for de selv kan tage stilling til udfarelsen af en sadan undersggelse? Kan foreldre til en
mindredrig treeffe beslutning om en testning? Er testning en kraenkelse af barnets ret til ikke-viden? Eller er ikke-
testning en tilsidesattelse af barnets ret til viden og til foraeldrenes ret til viden af hensyn til deres omsorg for
barnet?
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3) Sociale og psykiske virkninger af praesymptomatisk genetisk testning.

Praesymptomatisk genetisk testning har savel sociale som psykologiske konsekvenser. De psykologiske
konsekvenser angar den person, som har faet eller overvejer at fa udfart praesymptomatisk genetisk testning, samt
dennes slaegtninge og gvrige familie, for eksempel agtefelle. De sociale konsekvenser angar samme persongruppe
- blandt andet i forbindelse med ansggning om forsikring og adoption. Men de sociale konsekvenser angar ogsa
samfundet som helhed, idet brugen af preesymptomatisk genetisk testning er med til at preege et samfunds begreber
om for eksempel sygdom og sundhed.

4) Prioritering af praesymptomatisk genetisk testning.

Hvilken prioritering skal brugen af preesymptomatisk genetisk testning have i sundhedsvasenet? Har samfundet en
pligt til at tiloyde praesymptomatisk genetisk testning for de sygdomme, det er muligt at teste for? | bekreeftende
fald: Hvordan skal malgruppen for en sadan testning defineres? Eller anderledes formuleret: Hvordan skal
samfundet styre brugen af preesymptomatisk genetisk testning? Hvilke krav bgr imgdekommes, far
praesymptomatisk genetisk testning eventuelt bliver iveerksat?

Det Etiske Rad har senest i et debatopleeg fra 1998 behandlet de etiske spargsmal, der knytter sig til brugen af
fosterdiagnostik. Det vil derfor kun blive taget op i denne sammenhang i den udstraekning, det har relation til
preesymptomatisk diagnostik for sent debuterende sygdomme. De etiske problemer med praimplantationsdiagnostik
(*) (e=gsortering), der har relation til preesymptomatisk diagnostik, vil dog blive bergrt specielt, da disse problemer
ikke tidligere er behandlet.

Radet har yderligere valgt ikke i denne sammenhzng at behandle spgrgsmal i relation til anleegsbeererdiagnostik.
Ved en anlagsbarer forstas sedvanligvis en person, der berer et gen, som ikke giver anledning til sygdom hos
personen selv (men muligvis hos personens barn, hvis partneren ogsa har det pageldende anlaeg). Imidlertid er en
anlaegsbeerertest ikke en preesymptomatisk genetisk test, fordi der ikke bliver afslgret risiko for sygdom hos den
testede, der som naevnt ikke selv bliver syg som falge af at baere det pagaldende gen. Spergsmal i relation til
anlaegsbarerdiagnostik vil derfor ikke blive genstand for debat i denne redeggrelse. Denne redegerelse handler
saledes kun om undersggelser af raske personer for arveanlag, der med varierende sandsynlighed vil medfare
alvorlig sygdom.

2.Det Humane Genom Projekt og praesymptomatisk genetisk testning

Dette kapitel diskuterer nogle aspekter af, at menneskets arvemasse (*) snart er kortlagt. Og kapitlet svarer pa
spgrgsmalet om, hvad praesymp-tomatisk genetisk testning er, hvad der er de mest almindelige arsager til, at en
person gnsker en praesymptomatisk genetisk testning, og hvilke typer svar, der kan fglge af en test.

Hvad er Det Humane Genom Projekt?

Det Humane Genom Projekt er et internationalt forskningsprojekt, som blev indledt i 1990 med det formal at
kortlzgge menneskets arvemasse, det humane genom. Hensigten med at kortleegge menneskets gener er at opna
viden om genernes funktion for derigennem at kunne udvikle metoder (og medicin) til behandling af de genetisk
betingede sygdomme. Men inden man nar dertil, vil kendskabet til generne give mulighed for preesymptomatisk
genetisk testning, det vil sige mulighed for at teste en person, som er rask eller i al fald uden symptomer pa
sygdom, og herigennem give personen viden om, at han eller hun vil fa en sygdom, der maske og maske ikke kan
behandles.

Kortleegningen af genomet indeberer ikke alene kortleegningen af menneskets 100.000 - 140.000 gener (*), men
ogsa kortleegningen af reekkefglgen af omtrent 3 milliarder nukleotider (*) langs DNA-traden, de sakaldte basepar.
Hvis det skulle skrives ned med bogstaver, ville informationen om raekkefglgen af nukleotiderne fylde 200
telefonbgger med 1000 sider i hver. Eller sagt pa en anden made: hvis en person gnskede at leese reekkefglgen af
sine basepar hgijt, ville det tage vedkommende 9 1/2 &r uden pausert,
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| dag er omtrent 10 procent af generne og 32 procent af DNA baseparrene kortlagt. Blandt andet er kortleegningen
af hele det store kromosom 22 kortlagt - en milepzl i Det Humane Genom Projekt. Det forventes, at hele genomet
vil veere kortlagt omkring ar 2003, hvilket er 50 ar efter at James Watson og Francis Crick opdagede den genetiske
kode i DNA.

James Watson, som har staet fadder til Det Humane Genom Projekt, har sagt om det, at et af formalene er at finde
ud af, hvad det betyder at veere menneske!2l. Med en sadan formulering in mente kan man nappe forestille sig
noget mere ambitigst inden for den biologiske forskning end Det Humane Genom Projekt. Og selvsagt knytter der
sig tilsvarende store forhabninger til brugen af den viden, genomprojektet afdaekker.

Men, som det fremgar af nedenstaende eksempler, er der blandt forskere ikke enighed om, hvor hurtigt denne viden
vil kunne omseettes i praksis. Fremtidsforskeren Joseph Coates mener, at med kortleegningen af genomet vil vi
hurtigt blive i stand til at manipulere med mennesket. Ikke alene vil vi kunne forebygge eller helbrede sygdomme,
vi vil tillige kunne forbedre hukommelse, indlaring, fysisk formaen, sociale faerdigheder og et menneskes psyke -
for eksempel justere temperament og humor. Der er givetvis forskellige tidshorisonter for de forskellige
teknologier, men fremskrivningerne indgar i en artikel, hvori Coates beskriver den teknologiske udvikling i de
kommende 25 art,

Den danske professor i human genetik, Lars Bolund, mener derimod, at der er leengere udsigter til, at
kortlaegningen af genomet i sin helhed vil kunne omseettes til praksis, fordi kendskab til genkortet ikke giver viden
om genfunktionen. Han illustrerer sin opfattelse af dette vidensgab med billedet af en seksarig dreng, som er
placeret i en almindelig flyvemaskine med en handbog (her altsa billedet pa det kortlagte genom) og besked om at
bygge maskinen om til et overlydsfly. Drengen har kun lige leert at leese, og hvis han overhovedet vil kunne udfare
noget i flyvemaskinen, vil det hgjst veere at reparere et hul i et bord med et stykke tyggegummi, siger Bolund™.

Er der tvivl om tidshorisonten, er der til gengeeld ingen tvivl om, at kortleegningen af genomet vil fa kolossal
betydning for forstaelsen af savel de normale som unormale biologiske processer hos mennesket og dermed for
sygdomsforebyggelse og -behandling. Kortleegningen vil ikke alene indebere, at vi far en veeldig information om
mennesket som art, men ogsa mulighed for viden om og indsigt i det enkelte menneske.

Kortleegningen er saledes et bade politisk og etisk minefelt, som rejser —og har rejst - etiske og filosofiske
speargsmal af meget fundamental art som for eksempel: Hvad er et menneske? Kan man forklare et menneske? Er
mennesket virkelig ikke andet og mere end summen af sine gener? Hvad er normalt og unormalt? Hvad er sundhed
og sygdom? Og hvordan kan mennesker forholde sig til preediktiv viden, viden om hvad fremtiden bringer (eller
muligvis bringer) det enkelte individ?

Det er nogle af disse spargsmal - og sarligt det sidste - som Det Etiske Rad vil behandle i denne redegarelse.

Hvad er praesymptomatisk genetisk testning?
Praeesymptomatisk genetisk testning betyder at undersgge en person for eventuel genetisk sygdom eller
sygdomsdisposition, inden denne sygdom har manifesteret sig med symptomer.

Med de metoder, man rader over, er det i princippet muligt at undersgge alle personer for arveanleg (*), der
disponerer for sygdom, det vil sige at screene (*) hele befolkningen. Men da det forelgbigt kun er muligt at foretage
preesymptomatisk genetisk testning for relativt sjeeldne sygdomme, som kun et forholdsvist ringe antal personer har,
foretages ikke egentlige screeninger, ligesom det for eksempel bliver gjort i den organiserede screening for
livmoderhalskreft blandt kvinder i bestemte aldersgrupper.

Malgruppen for preesymptomatisk genetisk testning vil derfor som oftest veere personer, i hvis familie der er
genetisk sygdom, og som derfor har en kendt, hgj risiko for den pageeldende sygdom. For eksempel voksne barn,
hvis ene foralder har en dominant arvelig sygdom, og som derfor gerne vil vide, om de har arvet det
sygdomsfremkaldende gen (*). Men som allerede navnt kan man sagtens forestille sig, at malgruppen for
preesymptomatisk genetisk testning kunne blive udvidet til at omfatte hele befolkningen, nar kortleegningen af det
humane genom giver muligheder for at undersgge for folkesygdomme som for eksempel kreeft, psykiske sygdomme
og hjertekarsygdom.

Hvorfor udfgre preesymptomatisk genetisk testning?
De mest almindelige arsager til, at en person gnsker en preesymptomatisk genetisk testning er:

http://etiskraad.dk/upload/publikationer/genteknologi-og-kloning/genundersoegelse-af-raske-redegoerelse/ren.htm[24-11-2015 11:44:58]



Génundersggelse af raske - Redegarelse om praesymptomatisk géndiagnostik - Samlet html

« @nske om mulighed for, at der kan settes tidligt ind med behandling, nar der opstar symptomer (for
eksempel ved arvelig brystkreeft).

« @nske om mulighed for at forebygge, at sygdommen bryder ud (ved for eksempel arvelig tarmkreft og
arvelig brystkreeft kan man inden sygdommen bryder ud bortoperere tarm og bryster).

« Behov for viden i forbindelse med at treeffe beslutning om, hvorvidt man gnsker at fa barn - eller gnsker at
afsta fra at fa barn for ikke at overfare sygdomsanlagget til barnene. Eller behov for viden med henblik pa at
tage stilling til fosterundersggelse og eventuel abort.

« Behov for viden i forbindelse med livsplanlaegning - for eksempel valg af uddannelse eller beslutning om
vaesentlige gkonomiske forhold.

« Den psykiske belastning ved usikkerheden ved at vaere risikoindivid og behovet for at fa vished ("Far jeg
eller far jeg ikke selv sygdommen?”)

Hvilke svar kan man fa efter en genetisk test?
Efter en praesymptomatisk genetisk testning er der mulighed for flere svar:

» Sikkerhed for sygdom

Den testede kan fa det svar, at hun eller han er berer af et gen, som med sikkerhed vides at fgre til sygdom. Og
som kan gives videre til vedkommendes barn. Det kunne for eksempel veere genet for sygdommen Huntingtons
chorea, som der ikke findes en behandling for, eller det kunne veere genet for familieer adenomatas polypose
(FAP), som der til gengaeld findes en forebyggende behandling for.

« Sikkerhed for ikke at fa sygdom
Den testede kan fa det svar, at hun eller han ikke er beerer af genet for den sygdom, der testes for. Det betyder, at
den testede ikke far sygdommen og heller ikke kan give genet videre til sine barn.

* Forhgjet risiko for sygdom

Den testede kan fa det svar, at hun eller han er barer af et gen, som muligvis giver den sygdom, der er blevet testet
for. For kvinders vedkommende kunne det for eksempel vare genet for arvelig brystkraeft, som med omtrent 50
procents sandsynlighed farer til brystkreft, inden kvinden er 50 ar, og med 85 procents sandsynlighed farer til
brystkreeft, inden hun er fyldt 70. Men gentesten kan altsa ikke give sikker besked om, hvorvidt kvinden vil fa
brystkreaeft, fordi ogsa andre og forelgbig ukendte faktorer spiller en rolle. Det kunne bade vere tilstedeveerelsen af
andre gener og miljgfaktorer som arbejdsmiljg og livsstil.

« Risiko for sygdom pa niveau med normalbefolkningens

Nar man udfgrer praesymptomatisk genetisk testning, kan man efterfglgende kun udtale sig om den sygdom, der
skyldes det gen, der er blevet testet for. Ved et negativt resultat (besked om, at den testede ikke er baerer af det
pagzldende gen) er det derfor naturligvis ikke udelukket, at den testede kan fa andre sygdomme. Ligeledes, hvis
den, som bliver testet for eksempelvis en kraeftsygdom, far den besked, at hun eller han ikke er beerer af genet for
en bestemt kreftsygdom, udelukker det ikke, at vedkommende kan fa kraft. Andre genetiske mutationer (*) end
den, der er blevet testet for, kan give samme sygdom. Og endelig har den testede som alle andre risiko for at fa
sygdommen, som kan opsta sporadisk (*). Selv med en negativ gentest (*) i handen er den testede saledes ikke
udelukket fra at fa den givne sygdom.

I andre tilfeelde vil man med sikkerhed kunne forteelle en testet person om betydningen af at have eller ikke at have
et bestemt arveanlaeg. Ovenfor er naevnt som eksempel, at en person, som er testet negativ for genet for
Huntingtons chorea (det vil sige ikke har genet for sygdommen) med sikkerhed ikke vil fa Huntingtons chorea. Og
omvendt at en person, som er testet positiv for genet for Huntingtons chorea (det vil sige, at personen har genet for
sygdommen) med sikkerhed vil blive syg af Huntingtons chorea. Men man kan i de fleste tilfeelde ikke sige noget
om, hvornar sygdommen bryder ud, eller hvordan den vil forlgbe. En positiv preesymptomatisk test er en
gendiagnose, ikke en sygdomsdiagnose.

Et sikkert svar - en usikker fortolkning?

Sammenfattende kan man sige, at metoderne til gentestning er sikre, men at der kan vare usikkerhed forbundet
med en tests udsagnskraft i de tilfelde, hvor det ikke er muligt ngjagtigt at sige, hvad det indebzrer at have et
arveanlag, som afviger fra det normale.

Der er derfor stor forskel pa at fa pavist genet for eksempelvis Huntingtons chorea, som med sikkerhed bryder
igennem, og som hverken kan helbredes eller lindres, at fa pavist genet for HNPCC (tarmkraft), som med
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sikkerhed bryder igennem, men ofte kan forebygges, og endelig at fa pavist genet for arvelig brystkraft, som kun
muligvis bryder igennem, og som der er visse behandlingstilbud knyttet til.

Ligesavel er der givetvis forskel pa at teste negativ (det vil sige, at genet for sygdommen ikke blev pavist) for
Huntingtons chorea og dermed at blive fri for videre overvejelser og at teste negativ for arvelig brystkraeft, hvilket
udelukkende betyder en frikendelse for de mutationer, der er testet for, og saledes hgjst reducerer personens risiko
til normalbefolkningens, der som bekendt er ganske stor.

Hvad med fremtiden?

Som allerede navnt er der tvivl om, hvor hurtigt mulighederne for preesymptomatisk genetisk testning og en
efterfglgende behandling udvikler sig. Men der er ikke tvivl om, at disse muligheder stiller krav om etisk
refleksion. I det gjeblik vi kender det genetiske udspring for de store folkesygdomme, og malgruppen for
preesymptomatisk genetisk testning dermed potentielt bliver udvidet til at omfatte os alle, har vi taget et
kvantespring i opfattelsen af sygdom og sundhed. Det Etiske Rad mener derfor, at det allerede nu er tid til at
debattere de etiske konsekvenser af praeesymptomatisk genetisk testning for den enkelte, dennes naermeste pargrende
og for samfundet.

Det fglgende kapitel (kapitel 3) vil indeholde en faktuel beskrivelse af fire sygdomme, for hvilke der i dag bliver
udfert preesymptomatisk genetisk testning, og belyse nogle af de etiske problemer, som praesymptomatisk genetisk
testning kan give anledning til. Pa baggrund af dette vil kapitel 4 indeholde en sammenskrivning af de etiske
hovedtemaer, som Det Etiske Rad har diskuteret i relation til praesymptomatisk genetisk testning.

Fodnoter

[ Det humane genom projekts hjemmeside:www.ornl.gov/hgmis/faq/fagsi.html .
[2 Haarr, Lars og Dag E. Helland (red) Genteknologi og det menneskelige, Alma Mater Forlag, Bergen, 1998:81

B3] Coates, Joseph. The Next Twenty-five Years of technology: Opportunities and Risks. In 21st Century Technologies. Promises and Perils of
a Dynamic Future, OECD 1998:36. Se ogsa Det Etiske Rads engelsksprogede hjemmeside, hvor man kan lase et oplaeg, som Coates holdt pd
Det Etiske Réads konference Mennesker og genteknologi i det nye artusinde. Internetadressen er:

http://www.etiskraad.dk/graphics/03_udgivelser/publikationer/genteknol_og_kloning/mengen00/KAPO1.HTM.

[41 |_ars Bolund ved oplag pé Det Etiske R&ds debatdag Det menneskeskabte menneske. Fremtiden med genETIK og kloning, 25. marts 1999.
Oplaegget kan laeses pa Det Etiske Rads hjemmeside, idet det indgér i en udgivelse med samme navn som konferencen..

Bl Fglgende fem punkter bygger pa personlig meddelelse fra lektor, dr.med. Sven Asger Sgrensen, Afdeling for Medicinsk Genetik, Panum
Instituttet, Kabenhavns Universitet.

3. Eksempler pa praesymptomatisk genetisk testning

Dette kapitel indeholder beskrivelser af nogle af de arvelige sygdomme, for hvilke der i dag bliver udfart
praeesymptomatisk genetisk testning. Og kapitlet belyser derigennem nogle af de etiske overvejelser, som prasymp-
tomatisk genetisk testning kan give anledning til. De sygdomme, der er valgt, er to typer tarmkraft, Huntingtons
chorea, lungesygdommen alfa-1-antitrypsin-mangel og brystkreeft.

I indledningen til hver beskrivelse er indsat et overbliksskema, der giver et indtryk af den enkelte sygdoms
karakter.

Helt indledningsvist skal det naevnes, at de falgende beskrivelser af de fire sygdomme og den made, hvorpa
preesymptomatisk genetisk testning for sygdommene finder sted, ikke er helt ensartede. Det skyldes dels, at
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sygdommene har forskellig karakter og derfor fordrer forskellige beskrivelser, dels at informationerne om
proceduren for preesymptomatisk genetisk testning ikke er ens organiserede for de forskellige sygdomme.
Eksempelvis er der ikke nedskrevet en egentlig protokol (*), der beskriver proceduren for preesymptomatisk
genetisk testning for alfa-1-antitrypsin-mangel, hvorimod der findes en meget detaljeret protokol for testning for
Huntingtons chorea.

3.1. Genetisk testning for arvelig tarmkraeft

FAP og HNPCC er to forskellige typer arvelig tarmkreft. En genetisk test kan i reglen afgagre, om en person er
baerer af et muteret gen, som vil give en af de to sygdomme. Og forebyggende undersggelser og behandling kan
sikre, at personer med FAP eller HNPCC ikke dgr af deres sygdom, men kan leve lige sa l&nge som andre
danskere.

Familieer Adenomatgs Polypose!®!

Hvad er Familizer Adenomatgs Polypose?
Konsekvenser for en person, som ved praesymptomatisk genetisk testning er fundet at veere barer af genet for
arvelig tarmkreeft:

Bliver med
Penetrans (*) sikkerhed syg Bliver maske syg

X

Sygdom kan

. Sygdom kan Der kan

Handlemuligheder ;?rebygges helbredes intet gares
Sygdommens gzggﬁ mer Sygdom er Sygdom er til
konsekvenser X 9 invaliderende at leve med

Sygdom bryder ud |Sygdom bryder ud
Tidspunkt i barndommen i voksenalderen Sygdom bryder ud
for udbrud (FAP) (FAP + HNPCC) |i alderdommen

X X

fl?)ir :tr ngﬁeﬂglko Der er 25% risiko
Arvelighed ’ for, at barnene

arver genet

X arver genet

Familieer Adenomatgs Polypose (FAP) er en arvelig form for tarmkraeft. FAP viser sig ved, at der pa indersiden af
tyktarmen kommer mange sma polypper, som uden behandling vil udvikle sig til kreft.

Det er en sjelden sygdom. | Danmark bliver FAP konstateret hos mellem 5 og 10 personer arligt, hvilket svarer til,
at én ud af 7 - 14.000 nyfedte har sygdomsanlagget. Der er omkring 160 danske polyposefamilier i det sakaldte
Polyposeregister og cirka 450 patienter. Sygdommen er lige sa hyppig blandt mand som blandt kvinder.

Polypose er en dominant arvelig sygdom (*), der skyldes en genetisk fejl; en mutation. Hvert barn af eller sgskende
til en polyposepatient har saledes 50 procents risiko for at have arvet den sygdomsfremkaldende mutation. Hvis
man arver mutationen, er der nasten 100 procents sikkerhed for at udvikle polypose - langt de fleste far de er fyldt
40. Har man derimod ikke arvet mutationen, er ens risiko for at udvikle polypose svarende til
baggrundsbefolkningens.

I nogle tilfeelde kan man fa sygdommen, selvom man ikke har arvet den. Dette sker, hvis det muterede gen, der
giver polypose, optreeder i muteret form for farste gang hos en person. Det sker 1-2 gange arligt, det vil sige i ca.
20 procent af alle nye tilfeelde af polypose.

Der er flere hundrede forskellige mutationer i polyposegenet, der kan give polypose. Hver familie har sa at sige sin
egen mutation. Det betyder, at man i dag ikke bare kan afgagre, om en person er genbarer ved at udfgre en DNA-
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analyse (*) af en blodprgve. For det kan afggres, om en person er genbarer, skal man finde familiens mutation i et
familiemedlem, der har sygdommen. Farst derefter, nar man ved, hvad man skal kigge efter, er det muligt ved en
DNA-analyse af en blodpreve at afgagre, om et medlem af familien har arvet den sygdomsfremkaldende mutation
eller ej. Imidlertid er det ikke sikkert, det lykkes at finde familiemutationen (*) - faktisk lykkes det kun blandt
halvdelen af polyposefamilierne.

Hvis man er genberer - hvad sa?

Langt de fleste risikopersoner i polyposefamilierne har allerede fulgt de anbefalede forebyggende undersggelser i
arevis far, der blev mulighed for at tilbyde gentest. Generelt tilbydes risikopersoner at blive fulgt med
forebyggende undersggelser umiddelbart efter diagnosticering af en ny patient, og sidelgbende hermed indledes der
undersggelse for familiens mutation. Denne fremgangsmade er valgt, dels fordi den farste mutationsundersggelse
kan straekke sig over lang tid far, der foreligger resultat, og dels fordi familiens mutation med de nuveerende
metoder kun identificeres i ca. halvdelen af familierne med polypose. Undersggelserne indledes, nar personen er i
10-ars alderen, og fortsaetter hvert 2. ar, til personen er 40 ar. Derefter foretages undersggelsen hvert 3. - 5. ar, frem
til personen er 60 ar. Det skyldes, at polypperne udvikles i 10-20 ars alderen og sjeldent efter 40 ars alderen.

Hvis en person bliver diagnosticeret som genbarer (*), vil vedkommende blive tilbudt at fortseette med de
regelmaessige kikkertundersggelser indtil operation.

Polypudviklingen begynder seedvanligvis omkring 10-ars alderen og vil ubehandlet medfare en eller flere
kraeftknuder i tarmen inden 50-ars alderen. Nar man indleder de forebyggende undersggelser allerede i 10-ars
alderen, skyldes det dels, at nogle fa udvikler sygdommen i puberteten, dels at det bliver anset som en fordel, at
barnene laerer undersggelsen at kende, inden de kommer i puberteten. Polyposeregisteret oplyser til Det Etiske Rad,
at kikkertundersggelsen er bade fysisk og psykisk belastende, og at det er registerets erfaring, at det er nemmere for
bern at veenne sig til undersggelsen, inden de kommer i puberteten, hvor mange far et mere problemfyldt forhold til
kroppen.

Behandlingen af polypose er at fjerne hele tyktarmen med sammensyning af tyndtarm og endetarm, sa normalt
affgringsmanster bibeholdes. Hos voksne foretages operationen kort efter, at der er konstateret polypose. Hos bgrn
og unge bliver det anbefalet, at operationen bliver udfgrt inden 18-ars alderen. Bliver tyktarmen opereret bort,
inden der udvikles kreft, vil polyposepatienter leve lige sa laenge som alle andre danskere.

Hvis man ikke er genberer - hvad sa?

Hvis en person bliver diagnosticeret som ikke-genberer, er der ingen grund til at gennemga de forebyggende
kikkertundersggelser. Men at vaere ikke-genbeerer fritager naturligvis ikke for risikoen for at udvikle tyktarmskreeft.
Denne risiko er hos en ikke-genbarer lige sa stor, som den er blandt resten af befolkningen.

Og hvis familiemutationen ikke kan findes?

Hvis det ikke lykkes at finde familiemutationen, kan det alligevel nogle gange lade sig gare at afggre, om et barn
har arvet den sygdomsfremkaldende mutation. Men det kraever, at der i familien er mindst tre levende medlemmer
med FAP, som kan undersgges. Hvis det ikke kan lade sig gare, er det ngdvendigt at fortseette med regelmaessig
kikkertundersggelse af tarmen.

Hvordan traeffes der beslutning om praesymptomatisk genetisk testning?
Marie Luise Bisgaard, leege og medarbejder ved Polyposeregistret, har til Det Etiske Rad oplyst om den anbefalede
fremgangsmade for personer, der overvejer at fa foretaget praesymptomatisk genetisk testning.

Bemark, at den fremgangsmade, der er beskrevet neden for, drejer sig om en person, som er medlem af en
polyposefamilie, hvor familiemutationen er fundet - for eksempel et barn af eller en sgskende til en
polyposepatient. Det er altsa en person, som kender til sygdommen, og som pa grund af sin risikostatus (*) allerede
er blevet orienteret af et polyposeramt familiemedlem og via dennes laege eller et genetisk radgivningscenter er
blevet opfordret til at falge de forebyggende undersggelser.

Fremgangsmade ved prasymptomatisk genetisk testning :
1. Personen bliver henvist af sin egen laege til genetisk radgivning (*). Hvis personen efter endt radgivning

gnsker udfert en gentest, bliver der taget en blodprgve. Bgrn under 18 ar bliver ledsaget af deres foraldre.
2. Der bliver givet skriftligt og mundtligt svar pa undersggelsen ved naste radgivning, sedvanligvis en maned
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efter blodprgvetagningen. | de tilfelde, hvor forzldrene selv gnsker at informere bgrn under 18 ar, bliver
svaret givet til foraeldrene.

3. Undersggelsesresultatet bliver altid kontrolleret i en uafhaengig blodpreve.

4. Det genetiske radgivningscenter tilbyder opfalgende samtaler efter behov og sikrer, at personer, der har arvet
den sygdomsfremkaldende mutation, fortsat bliver tilbudt forebyggende undersggelser.

Efter aftale med personen (eller foraeldrene) bliver egen leege og Polyposeregistret orienteret om analysens resultat.
Arvelig tarmkreft uden polypper - Herediteer Non-polypgs Kolorektal Cancer

Hvad er Herediteer Non-polypgs Kolorektal Cancer?2

Heriditeer Non-polypes Kolorektal Cancer (i reglen forkortet til HNPCC) er en arvelig kreeft i tyktarm og endetarm.
Non-polypgs henviser til, at patienter med HNPCC ikke udvikler de polypper, som er karakteristiske for
polyposepatienter. Sygdommen er hyppigere end FAP, idet cirka 3-5 procent af alle tilfelde af kraeft i tyktarmen
har baggrund i HNPCC. | Danmark svarer det til, at mellem 100 og 150 personer fra HNPCC-familier far
tyktarmskreft hvert ar. Sygdommen bryder ud i en tidligere alder, end det er tilfeeldet med den ikke-arvelige
tarmkreaft. Generelt plejer man at sige, at HNPCC tidligst bryder ud omkring 25-ars alderen med en
gennemsnitsalder pa 42. | modsatning til FAP, som begynder med hundrede- til tusindvis af polypper (men ikke
kreeft), har HNPCC-patienter pa diagnosetidspunktet allerede udviklet kraft - og ingen eller fa polypper. HNPCC-
diagnosen kan derfor ikke stilles hos en enkelt person, men bygger alene pa en familiehistorie med mange tilfelde
af tyktarmskraeft hos naertbeslaegtede.

Som FAP er HNPCC en dominant arvelig sygdom, der skyldes en genetisk fejl eller mutation. For en person, som
har arvet det defekte gen, er risikoen for at udvikle HNPCC pa mellem 90 og 100 procent. En person, som ikke har
arvet det defekte gen, vil ikke udvikle tarmkreeft med stgrre risiko end normalbefolkningen.

Behandlingen (fjernelse af tyktarmen) er som beskrevet ovenfor. De forebyggende undersggelser indledes, nar
risikopersonen er 25 ar, og fortsetter hvert andet ar hele livet. Kikkertundersggelse af hele tarmen kombineres med
undersggelse af personens urin og for kvinders ved kommende med underlivsundersggelser. Det skyldes, at
tarmkreeft ikke er den eneste form for kreeft, der ses i HNPCC-familier. Neesthyppigst er livmoderkraeft. Og kreeft i
nyrer, urinveje og aeggestok har ogsa vist sig hyppigere i HNPCC-familier end i resten af befolkningen.

Genetisk test for HNPCC

Det, som primaert adskiller HNPCC fra FAP, er, at der for FAP kun kendes ét gen, mens der for HNPCC kendes
mindst fire. For begge geelder, at gendefekten oftest er en &ndring i blot et eller et par af genernes mindste
byggesten, nukleotiderne. | HNPCC-registrets pjece om arvelig kreft i tyktarm og endetarm!® bliver det at lede
efter den sygdomsfremkaldende mutation sammenlignet med at lede efter en trykfejl i en bog pa et fremmed sprog
(som man dog har ordbog til). Ord for ord og bogstav for bogstav sammenligner man med den korrekte stavemade -
og kontrollerer, at ordet nu ogsa kun kan staves pa den ene made, og at det altsa vitterligt er en fejl at stave det
anderledes.

Den anbefalede fremgangsmade for personer, der overvejer at tage imod tilbud om genetisk testning for HNPCC,
svarer helt til den, der geelder for FAP - og som er beskrevet i den kursiverede tekst oven for.

| de fleste tilfeelde er risikopersoner i en HNPCC-familie allerede informeret om sygdommen af andre
familiemedlemmer, men for at sikre, at alle relevante personer far tilbud om forebyggende undersggelser, kontaktes
de ogsa direkte af HNPCC-registret. HNPCC-registret er nemlig af Sundhedsstyrelsen blevet palagt at informere 1.
grads sleegtninge (det vil sige foraldre, sgskende og barn) til personer, der har haft tyktarms- eller endetarmskreeft,
om mulighederne for forebyggende undersggelser.

Ifalge HNPCC-registrets arsrapport for 1998 er der siden 1991 henvist i alt 345 familier til registret med henblik pa
udredning, det vil sige en vurdering af, om familierne barer pa genet for HNPCC. | 101 af familierne er det fundet
sandsynligt, at kolorektal kreeft er nedarvet. | 68 familier er HNPCC blevet udelukket. 176 familier var stadig under
udredning, da arsrapporten blev udgivet.

Den sygdomsfremkaldende mutation er identificeret i 19 af de 101 familier. | alt 152 personer fra disse 19 familier

har faet foretaget en genetisk test. 69 havde arvet familiens sygdomsfremkaldende mutation. 83 personer havde
ikke arvet genet og kunne ophgre med de forebyggende undersggelser.’!
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Fosterdiagnostik og tarmkreeft

Det er muligt at udfere fosterdiagnostik (*) med henblik pa at afgere, om en gravid kvinde venter et barn, der har
arvet det muterede gen for FAP eller HNPCC. Der bliver fortalt om denne mulighed i forbindelse med den
genetiske radgivning af personer, der overvejer at fa udfert genetisk testning. Marie Luise Sgs Bisgaard oplyser til
Det Etiske Rad, at (mulige) beerere af genet for HNPCC ifglge hendes erfaring ikke gnsker at gare brug af
fosterdiagnostik, men at (mulige) beerere af genet for FAP derimod har udtrykt enske om fosterdiagnostik. Dog har
det vist sig, at nar farst kvinden er blevet gravid, er gnsket ikke blevet omsat til praksis. | andre lande har
fosterdiagnostisk undersggelse imidlertid fundet sted.

3.2. Genetisk testning for Huntingtons chorea®

Huntingtons chorea er en neurodegenerativ (*), arvelig sygdom. Der kan udfgres preesymptomatisk genetisk
testning for Huntingtons chorea. Hvis den testede viser sig at veere barer af genet for sygdommen, vil
vedkommende med sikkerhed udvikle Huntingtons chorea. Men testen kan ikke forudsige noget om, hvornar
sygdommen vil bryde ud, og der er ikke mulighed for at forebygge eller helbrede sygdommen, ligesom der heller
ikke er mulighed for at lindre dens symptomer.

Hvad er Huntingtons chorea?

Konsekvenser for en person, som ved praesymptomatisk genetisk testning er fundet at veere beaerer af genet for
Huntingtons chorea:

Bliver med
Penetrans sikkerhed syg Bliver maske syg

X

Der kan

Handlemuligheder Sygdom kan Sygdom kan intet gares

forebygges helbredes X

Sygdom er Sygdom er .
SHSIETENE dedelig invaliderende Syl & ]
konsekvenser X X at leve med
Tidspunkt Sygdom bryder ud _Sygdom bryder ud _Sygdom bryder ud

: i voksenalderen i alderdommen
for udbrud i barndommen X X

Dy S0V Lkl Der er 25% risiko
Arvelighed for, at barnene for, at bgrnene

arver genet !

X arver genet

Huntingtons chorea er en neurodegenerativ, arvelig sygdom, der oftest debuterer mellem 35- og 45-ars alderen,
men kan starte ved enhver alder - i barndommen savel som i alderdommen. Der er ikke nogen forebyggende eller
helbredende behandling af sygdommen, der er fremadskridende og resulterer i patientens ded i en total fysisk og
psykisk hjeelpelgs tilstand cirka 12-15 ar efter sygdommens fgrste symptomer. Arvegangen er autosomal (*)
dominant, det vil sige, at sygdommen optrader lige hyppigt hos begge ken, og at risikoen for, at bgrn af en patient
har arvet det muterede gen - og dermed selv vil udvikle symptomer - er 50 procent. Det samme geelder sgskende til
en patient.

Der er i Danmark kendskab til omtrent 500 nulevende personer, der er diagnosticerede som genbarere. Heraf har
omtrent 300 allerede udviklet symptomer pa Huntingtons chorea. Selvom praevalensen (*) af Huntingtons chorea
saledes er lille, er antallet af risikopersoner ganske stort —i Danmark cirka 1200 personer.

Pa Institut for Medicinsk Genetik i Kgbenhavn findes et centralt register over familier med Huntingtons chorea.
Registrerede personer bliver ikke automatisk orienteret om, at de star opfart i registret, men far det at vide, nar de
af en eller anden grund kommer i kontakt med instituttet. Oplysningerne i registret bliver udelukkende udleveret til
leger efter samtykke fra den person, oplysningerne angar, men aldrig til for eksempel forsikringsselskaber eller
arbejdsgivere. Der er p.t. (efterar 1999) 307 slaegter opfert i registret med mere end 10.600 personer. Nar antallet er
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sa hgijt, skyldes det, at registret har oplysninger i op til ti generationer, og at ikke-genbzrere ogsa star opfart, da
registret ogsa er et forskningsregister.

Diagnosen
Diagnosen af sygdommen bliver stillet ved en klinisk undersggelse (*) og bekreeftet ved en molekylaergenetisk (*)
pavisning af mutationen.

Der kan udfgres diagnostisk genundersggelse af barn under 18 ar, hvor der er begrundet mistanke om, at barnet har
Huntingtons chorea (det vil sige, at barnet har symptomer pa sygdommen og en afficeret foralder (*), og hvor en
diagnose er af betydning for den videre behandling af barnet. Men ellers finder genetisk undersggelse af barn under
18 ar ikke sted i Danmark.

Protokol for praesymptomatisk genetisk testning for Huntingtons chorea
Afdeling for Medicinsk Genetik pa Panum Instituttet, Kgbenhavns Universitet, er der, hvor der foretages
preesymptomatisk genetisk testning for Huntingtons chorea. Der bliver anvendt fglgende procedure:

1. En person skal selv anmode om at fa foretaget undersagelsen. Der foretages ingen henvendelser til
risikopersoner, der findes registreret i Huntingtons chorearegistret.

2. Personen skal vaere myndig (fyldt 18 ar).

3. Personens risiko skal veere 25 procent eller mere, det vil sige, at personen skal vare barn eller barnebarn til

en person, der har Huntingtons chorea.

4. Personen skal have vejledning og information om de psykosociale og andre, herunder familigere,
konsekvenser, som resultatet af undersggelsen kan give anledning til. Det geelder, hvad enten resultatet er
positivt (personen berer det sygdomsfremkaldende gen) eller negativt (personen berer ikke det
sygdomsfremkaldende gen).

5. Der bliver foretaget en klinisk undersggelse af personen. Safremt der findes sikre tegn pa Huntingtons
chorea, bliver dette meddelt patienten. Hvis gnsket om en genetisk test bliver fastholdt, er dette ikke en
preesymptomatisk undersggelse, men en diagnostisk undersggelse.

6. @nsket om en praesymptomatisk undersggelse skal overvejes i mindst fire uger pa grundlag af informationen

ved den genetiske radgivning.

Resultatet skal gives mundtligt og sa hurtigt som muligt.

Personen skal helst have en ledsager med, nar resultatet bliver givet.

Inden resultatet bliver givet, skal personen sparges, om han/hun vil have svaret. Safremt dette ikke er

tilfeeldet, bliver der ikke givet noget resultat, hvad enten dette er positivt eller negativt.

10. Der skal tilbydes hjalp hos psykiater og/eller psykolog, safremt der er behov for det.

11. Personen bliver kontaktet indenfor en uge, efter resultatet er givet, ligesom personen selv kan henvende sig.

12. Personens leege bliver informeret om resultatet (informeret om, hvorvidt personen er baerer af det

sygdomsfremkaldende gen, eller om personen ikke er barer af genet), safremt personen er indforstaet
hermed. Laegen bliver informeret om, at resultatet af den molekylaere-genetiske undersggelse ikke ma oplyses
til private forsikringsselskaber eller pensionskasser.

© oo~

Protokol for fosterundersggelse
Fosterundersggelse skal altid forudgas af en genetisk vejledning. Der foreligger forskellige muligheder, afhengigt
af risikopersonens status.

1. Huvis risikopersonen har kliniske symptomer eller tidligere er testet positiv, bliver der foretaget en direkte test
af fosteret. Ved et positivt resultat bliver der tilbudt abort. Praksis er imidlertid, at fosterundersggelse kun
bliver udfart, hvis konsekvensen af et positivt resultat er en abort. Dette udelukker naturligvis ikke, at
kvinden kan fortryde, séledes at abort ikke bliver udfart!i,

2. Huvis risikopersonen ikke har symptomer og ikke er testet, er der fglgende muligheder:

A: Personen lader sig teste. Ved negativt resultat er der ingen indikation for fosterundersggelse. Ved positivt
resultat er der indikation for direkte undersggelse af fosteret.

B: Personen gnsker ikke selv at blive testet, men gnsker en direkte undersggelse af fosteret. Ved positivt fund
fas samtidig viden om, at risikoforaelderen ogsa har sygdomsgenet. Negativt fund udelukker ikke, at
risikopersonen har anlegget. Safremt dette er tilfeeldet, vil barnet risikere at vokse op med en forelder med
Huntingtons chorea.

C: Personen gnsker ikke at vide, om hun/han har sygdomsgenet og gnsker ikke at fa et barn med et sadant
gen. Der kan foretages en indirekte test med koblingsanalyser (*), hvor man bestemmer, om fostret har arvet
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et kromosom 4 fra sin syge bedsteforealder. Er det ikke tilfeeldet, gennemfares svangerskabet. Hvis det er
tilfeeldet, er fostrets risiko for at have arvet det muterede gen 50 procent, og der bliver foretaget en abort med
risiko for at abortere et foster, der ikke har anlaeegget. Undersggelsen forudseetter, at den syge bedsteforeelder
er i live eller, at der er opbevaret DNA fra vedkommende.

Preeimplantationsundersggelse (eegsortering) for Huntingtons chorea er startet som forsgg i Danmark i 2000.

3.3. Testning for den arvelige lungesygdom alfa-1-antitrypsin-mangel

Alfa-1-antitrypsin er et protein (*), som normalt findes i blodet. Det beskytter lungernes struktur. Mangel pa dette
protein - alfa-1-antitryps-in-mangel - er en arvelig tilstand. Den kan give lungesygdom og forkortet levetid. En
undersggelse af en blod preve kan afgere, om en person har alfa-1-antitrypsin-mangel. alfa-1-antitrypsin-mangel
kan ikke behandles. Men risikoen for lungesygdom kan mindskes ved at personen med alfa-1-antitrypsin-mangel
ikke ryger.

Hvad er alfa-1-antitrypsin-mangel?

Konsekvenser for en person, som ved preesymptomatisk genetisk testning er fundet at veere beaerer af genet for alfa-
1-antitrypsin-mangel:

Bliver med Bliver maske syg
AL sikkerhed syg X
Sygdom kan
. Sygdom kan Der kan
Handlemuligheder ;?rebygges helbredes intet gores
Sygdom er Sygdom er Sygdom er til
SR dedelig invaliderende at leve med
konsekvenser
X X X
Tidspunkt Sygdom bryder ud _Sygﬁom ti(rjyder ud _Sylg:]ddo(rjn bryder ud
for udbrud I barndommen | voksenalderen |1 alderdommen
X X
Der er 50% risiko Der er 25% risiko
. for, at bgrnene for, at bgrnene
A ligee arver genet arver genet
X X.

Alfa-1-antitrypsin-mangel er en recessiv (*) arvelig tilstand. Det betyder, at en person for at have tilstanden skal
have arvet et muteret gen fra begge sine foraeldre. Har man kun arvet et muteret gen for alfa-1-antitryps-in-mangel
fra den ene af sine foraldre, er man rask anlaegsbarer (*). Man vil sa ikke selv komme til at lide af lungesygdom
som folge af alfa-1-antitrypsin-mangel, men kan give tilstanden videre til sine barn, hvis ens &gtefelle ligeledes er
rask anlaegsberer eller har alfa-1-antitrypsin-mangel. Forudsat at egtefeellen er anleegsbarer, vil gennemsnitligt 1/4
af barnene fa alfa-1-antitrypsin-mangel. 2/4 vil blive raske anlegsberere. Og 1/4 vil veere raske uden anleg for
alfa-1-antitrypsin-mangel.

Sandsynligheden for, at to &gtefeeller vil veere raske anlaegsbearere, er 1/625.

Cirka 4-5% af den danske befolkning, svarende til cirka 200.000 personer, er raske anlegsbarere. Alfa-1-
antitrypsinregistret pa Rigshospitalet har kendskab til cirka 550 personer med alfa-1-antitrypsin-mangel, men
regner med, at der pa et hvilket som helst tidspunkt vil veere mellem 2.000 og 3.000 personer med alfa-1-
antitrypsin-mangel.

En person med alfa-1-antitrypsin-mangel er i forgget risiko for at udvikle lungesygdommen emfysem, fordi
vedkommende ikke danner tilstreekkeligt alfa-1-antitrypsin til at kunne beskytte lungerne. | sjeldnere tilfeelde er
der ligeledes en forgget risiko for leversygdom. Risikoen for emfysem bliver starre, hvis personen belaster sine
lunger pa anden vis —og serligt ved at ryge. Rygning er langt den vigtigste risikofaktor ved alfa-1-antitrypsin-
mangel: En ryger med alfa-1-antitrypsin-mangel vil typisk fa symptomer pa nedsat lungefunktion i 30-40 ars
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alderen og har en gennemsnitlig levetid pa 50 ar. En ikke-ryger med alfa-1-antitrypsin-mangel vil sjeldent have
symptomer far 60-70-ars alderen og har en gennemsnitlig levetid pa 65-70 ar, og man har ikke sikkert kunnet
pavise, at denne levetid er forskellig fra den gennemsnitlige levealder for normalbefolkningen®Z,

Alfa-1-antitrypsin-mangel kan ikke helbredes. Men risikoen for lungesygdom kan altsa minimeres meget kraftigt,
hvis en person med alfa-1-antitrypsin-mangel ikke ryger - eller ophgrer med at ryge. Samlet set vil 15 procent af
rygere udvikle lungesygdom. Men blandt rygere med alfa-1-antitrypsin-mangel vil 85 procent udvikle
lungesygdom. Muligheden for en praeventiv indsats kan saledes gere det attraktivt at fa afklaret, om en person har
alfa-1-antitrypsin-mangel.

Hvordan undersgges der for alfa-1-antitrypsin-mangel?

alfa-1-antitrypsin-mangel bliver pavist ved undersggelse af Alfa-1-antitry-psin i en blodpreve. Der er altsa ikke
tale om en genetisk test, selvom alfa-1-antitrypsin-mangel er en genetisk betinget tilstand. Nogle bliver undersggt
pa grund af andengd eller tiltagende lungesygdom. Men der kan ogsa vere tale om en praesymptomatisk
undersggelse, idet nogle bliver undersggt pa et tidspunkt, hvor de ikke har symptomer pa lungesygdom.

Initiativet til preesymptomatisk undersggelse for alfa-1-antitrypsin-mangel kan komme fra et familiemedlem, der
enten er anleegsbarer eller har alfa-1-antitrypsin-mangel, eller initiativet kan komme fra Rigshospitalets alfa-1-
antitrypsinregister. Registret har ikke udarbejdet en egentlig protokol for preesymptomatisk undersggelse for alfa-1-
antitrypsin-mangel. Men praksis er, at hvis en person (for eksempel med symptomer pa lungesygdom) er testet
positiv for alfa-1-antitrypsin-mangel, det vil sige, at vedkommende har det &ndrede gen for alfa-1-antitrypsin-
mangel, eller hvis en person er fundet at veere rask anlaegsberer, vil vedkommende (probanden (*)) af registret
blive gjort opmaerksom pa, at dette fund kan have betydning for andre medlemmer af vedkommendes familie. Der
vil blive spurgt, om probanden vil fortelle om sin sygdom til sine familiemedlemmer - og eventuelt give registret
de ngdvendige informationer om de familiemedlemmer, der gerne vil undersgges for alfa-1-antitryps-in-mangel.
Det drejer sig om oplysninger om probandens forzldre, barn, sgskende, disses barn, onkler/tanter samt
kusiner/feetre og barn af kusiner/feetre. For mindre bgrn kan det desuden dreje sig om bedsteforaldre, deres
spskende og disses bgrn og barnebarn. Derpa vil registret henvende sig til de familiemedlemmer, der kan have det
@ndrede gen for alfa-1-antitrypsin, med information og tilbud om praesymptomatisk undersggelse. Det &ldste
familiemedlem bliver undersggt farst og, hvis genet bliver pavist, derefter disses efterkommeret.,

Risikoen for, at probandens sgskende har arvet det &ndrede gen fra begge foraldre og altsa har alfa-1-antitrypsin-
mangel (i modsatning til at veere rask anlaegsberer), er 25 procent. For hver af probandens foreeldre og begrn er
risikoen 2,5 procent, og for onkler/tanter og feetre/kusiner er risikoen 0,5 procent.

Farstegradsslegtninge (bern, sgskende og foreldre) bliver rykket for svar pa henvendelsen fra registret efter et ar.
Herefter har omtrent 60 procent af disse udtrykt gnske om at blive undersggt for alfa-1-antitrypsin-mangel.
Procentsatsen falder for personer, som er fjernere i sleegt med probanden.

Der er samlet undersggt omtrent 5.000 personer for alfa-1-antitrypsin-mangel og udover fgrstegradsslaegtninge
fundet mellem ti og tyve personer med arveanlaegget. Der er i praksis ingen nedre graense for alderen pa den
undersggte, hvilket altsa vil sige, at ogsd mindrearige bliver undersggt .,

Mulige svar pa undersggelsen

Den undersggte samt vedkommendes leege modtager svaret pa undersggelsen pr. brev. Sedvanligvis indenfor to
maneder efter, at blodprgven er taget. Arsagen til, at det tager op til to maneder at fa svar pa undersggelsen, er, at
det laboratorium, der undersgger blodpragverne, ikke undersgger dem enkeltvis, men samler cirka tyve praver
sammen og undersgger dem samlet. At undersgge tyve blodpragver koster stort set det samme og tager stort set lige
sa lang tid som at undersgge en enkelt blodprave. Overleege Axel Kok-Jensen fra Lungemedicinsk Klinik pa
Rigshospitalet oplyser til Det Etiske Rad, at man ikke fra Rigshospitalet har skannet det rimeligt at forlange
blodprgverne undersggt enkeltvis, da gevinsten ved et hurtigt svar pa undersggelsen er ringe i forhold til
omkostningerne ved en sadan @ndring af proceduren. Dog vil gravide kvinder, for hvem det kan veere vigtigt med
et hurtigt svar pa undersggelsen, fa tilbudt udfert en egentlig genetisk undersggelse for alfa-1-antitrypsin-mangel.
Svaret pa en sadan undersggelse foreligger fa dage efter prgvetagningen.

Svaret pa undersggelsen kan vare, at den undersggte ikke har anlaegget for alfa-1-antitrypsin-mangel, at

vedkommende er rask anleegsberer, eller at vedkommende har arveanleegget. | sidstnavnte tilfeelde vil brevet fra
registret indeholde en opfordring til at fa foretaget en lungefunktionsundersggelse samt informationsmateriale,
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hvoraf det fremgar, at den bedste forebyggende foranstaltning for at undga sygdom er at undlade at ryge. En
egentlig behandling eksisterer som navnt ikke. Lever- eller lungetransplantation er dog en mulighed ved
henholdsvis sveer leversygdom eller sveer emfysem.

Risikokommunikation og sygeliggarelse?

Laege Jon Torgny R. Wilcke har for nylig udgivet en ph.d.afhandling om holdningen i befolkningen og bergrte
familier til undersggelse for arvelige sygdomme, belyst ved Dansk Lungemedicinsk Selskabs Alfa-1-Antitrypsin
Register. Undersggelsen bygger pa et spargeskema, som blev besvaret af et par tusinde personer, som enten 1)
havde alfa-1-antitrypsin-mangel eller 2) var anleegsbarere eller 3) var i familie med de to farnaevnte eller 4) var
udtaget som led i en tilfeldig stikprave af befolkningen.

Af afhandlingen fremgar, at jo mere de adspurgte kendte til alfa-1-anti-trypsin-mangel, desto mere positiv var
holdningen til henvendelse om forhgjet risiko. | bergrte familier var personerne sjeeldent helt uvidende om “sygdom
i familien”, og tendensen var, at henvendelse i hgjere grad blev opfattet som en tryghedsskabende foranstaltning,
end det gav anledning til ungdige bekymringer og en falelse af sygeliggarelse og stigmatisering.

Ifelge overlege Axel Kok-Jensen gnsker patientforeningen for alfa-1-antitrypsin-mangel, Alfa-1-foreningen, at der
bliver ivaerksat egentlige befolkningsscreeninger for alfa-1-antitrypsin-mangel. Et sadant screeningsprogram
fungerede i Sverige i arene 1972-1974, hvor 200.000 nyfadte blev undersggt for arveanlegget. Der blev fundet 120
bgrn med anlaegget for alfa-1-antitrypsin-mangel, og der er blandt disse bgrn fundet feerre rygere i forhold til en
kontrolgruppe. Screeningsprogrammet blev imidlertid stoppet, idet det viste sig at veere steerkt bekymringsskabende
for bgrnenes foreeldre.

3.4. Presymptomatisk genetisk testning for “arvelig brystkreaeft”

Brystkraeft er den mest almindelige form for kreeft blandt kvinder: Sygdommen rammer cirka én ud af ti kvinder.
Almindeligvis er brystkraft ikke en arvelig sygdom. Men mellem fem og ti procent af tilfaldene er sakaldt arvelig
brystkraeft, hvilket ger denne sygdom til én af de hyppigste arvelige sygdomme overhovedet.

I mange familier ledsages den familizere disposition for brystkraeft af en disposition for eeggestokskraft. Derfor
benzavnes dispositionen i de fleste tilfeelde mere deekkende med den nyere betegnelse HBOC (Hereditary Breat-
Ovarian Cancer/ Arvelig bryst- og &ggestokskreft).

I nogle familier kan der udferes preesymptomatisk genetisk testning for en mutation i generne BRCA1 og BRCA 2.
En kvinde, der er barer af en mutation i BRCA1 eller BRCAZ2, har en livstidsrisiko for at fa brystkreft pa 70-90
procent. Hendes risiko for at udvikle kreeft i eeggestokkene er 40-50 procent, hvis mutationen findes i BRCAL, og
25 procent, hvis mutationen findes i BRCA2. Mutationsbaerere har ogsa en let gget risiko for kraft i andre organer,
for eksempel i blaerehalskirtlen. Det fremgar af ovenstaende, at nogle kvinder og langt de fleste mand, der er
mutationsbarere, ikke vil udvikle kreaft.

Hvis en kvinde far pavist en af de risikogivende mutationer, bestar hendes handlemuligheder i forhold til
brystkreeftrisikoen i mammografisk kontrol, en forebyggende bortoperation af brysterne og/eller forebyggende
fjernelse af eggestokkene. Handlemulighederne i forhold til risikoen for eggestokskraft bestar i regelmassige
kontrolundersggelser, indtagelse af p-piller og forebyggende fjernelse af eeggestokkene.

Hvad er ~arvelig brystkraeft”?

Konsekvenser for en person, som ved praesymptomatisk genetisk testning er fundet at veere baerer af genet for
arvelig brystkreeft:

Bliver med Bliver maske syg
FEEETE sikkerhed syg X

Sygdom kan Sygdom kan Der kan
Handlemuligheder [forebygges helbredes intet gares

(X) (X)
Sygdommens ggggﬁén ef Sygdom er Sygdom er til
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konsekvenser X invaliderende at leve med

Sygdom bryder ud
i voksenalderen
X

Sygdom bryder ud
i alderdommen

Tidspunkt Sygdom bryder ud
for udbrud i barndommen

Der er 50% risiko
for, at barnene
arver genet

X

Der er 25% risiko
for, at bgrnene
arver genet

Arvelighed

De kvinder, der sgger genetisk radgivning for at finde ud af, om de er i gget risiko for brystkreft, er kvinder fra
familier, hvor der har veeret eller er mange tilfeelde af brystkreeft. Seedvanligvis henvender kvinden sig til egen
leege, som derefter henviser til en af landets klinisk genetiske afdelinger.

De tilfeelde af brystkraeft, der er eller har veeret i kvindens familie, kan imidlertid vere enten den arvelige form for
brystkraeft eller sporadisk opstaet kraeft. Det betyder, at den genetiske radgivnings farste opgave bliver at vurdere,
om der er grundlag for at betragte den radsggende kvinde som hgjrisikoperson (altsa i hgj risiko for at udvikle
arvelig brystkreeft), eller om der er tale om en tilfeeldig ophobning af brystkreft i hendes familie.

Hvis kvinden efter grundig information om sygdommen og genetisk risikovurdering gnsker at fa sin risiko vurderet,
tegnes et stamtraee med oplysninger om familiemedlemmers kraeftsygdomme. Det kraeever medvirken af andre
familiemedlemmer end den radsggende. Derfor anbefaler radgivere den radsggende, at hun orienterer sine
sleegtninge om den pataenkte risikovurdering pa sa tidligt et tidspunkt som muligt, og at hun tilbyder sleegtningene
yderligere information hos den udredende kliniske genetiker eller pa en af landets andre klinisk genetiske
afdelinger. Det bliver anbefalet, at den radsggende forsgger at afdaekke, i hvilket omfang hver enkelt af hendes
sleegtninge gnsker at kende sin egen risiko.

Stamtreeet (familieanamnesen) bliver fremstillet pa baggrund af indhentede oplysninger om familiemedlemmer over
sa mange generationer som muligt, og inkluderer ogsa raske personer. Ud fra stamtreaeet foretages en
risikovurdering, og pa baggrund heraf diskuteres muligheden for forebyggelse og/eller regelmaessige
rentgenundersggelser med den kvinde, der primeert sggte risikovurdering, og de af hendes sleegtninge, der gnsker
det. Som tommelfingerregel bliver en persons risiko vurderet som sa veesentligt forhgjet, at radgiveren anbefaler
andre tiltag end dem, der bliver tilbudt i befolkningen generelt, hvis livstidsrisikoen er fordoblet. I de familier, hvor
der er belaeg for at mistenke, at der nedarves et muteret BRCA1- eller BRCA2-gen, diskuteres muligheden for at
pavise denne mutation. Dette kraever mulighed for at undersgge en blodpreve fra en person, der ma antages at beere
det muterede gen, typisk en kvinde, der har haft bryst- eller &ggestokskreeft.

| cirka halvdelen af de familier, hvor en sadan mutation bliver eftersagt, lykkes det at pavise den. Nar det ikke altid
lykkes at pavise mutationen, skyldes det dels, at de tilgeengelige laboratorieteknikker ikke er sa effektive, at alle
slags mutationer og mutationer alle steder i generne kan pavises. Bade BRCA1 og BRCA2 er store gener, og
risikogivende mutationer kan forekomme mange forskellige steder i disse. Ydermere synes dogmet "hver familie
sin mutation” i udtalt grad at veere sandt for mutationer i BRCA1 og BRCA2 i Danmark. En anden vaesentlig arsag
er formentlig, at ophobningen af brystkraft i nogle familier skyldes nedarvning af mutation i andre gener end
BRCAL1 eller BRCAZ2.

Mutationseftersggning varer typisk flere maneder og ferer altsa langt fra altid til, at en “risikogivende mutation”
bliver fundet.

I de familier, hvor det er lykkedes at pavise mutationen, kan slaegtninge i risiko efterfalgende blive tilbudt
preesymptomatisk genetisk testning. Preesymptomatisk genetisk testning bliver kun udfert i familier, hvor en
risikogivende mutation er identificeret, der kommer altid et fortolkeligt svar, og svartiden er typisk en maned.

Raekkefglgen i udredningen for arvelig risiko for bryst- og &eggestokskraeft
Typisk vil en genetisk udredning fglge de trin, der er skitseret nedenfor.
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Risikovurdering ud fra stamtavie {papir-risikovurdering )

Lilla sandsynlighed for srvalig Stor sandsynlighed tar arvelig
disposition 1 familien dispaosition i familian

Ingen kontrolundersagalser Dan ridsegende og da tamilie-
Ingen forebyggenda tltag medlammer, der ansker det,
Ingen mutationsaitersagning bliver hanwist til kantrolunder-

sagalserfforebyggende tiltag.
Hwis tamilien onsker det, og hvis
det er teknisk muligt, foretages
mutationsafter sagning.

/ '

Dar bliwer ikke pévist en Dar blivar pavist an
ristkogivende mutation | nsikogivende mutation |
familien. familian. +

Da, der har valgt kontral- Familiemedlammer i risiko bli-
undersegelsarfforabyggenda war tilbudt gentest.

tiltag, tortsettar med dissa. Da, der siger nej tak, kan

fortsette med kantralunderse-
gelserfforebypgende tiltag.

Da, der siger ja tak, kan,

wvis mutationen blver péwvist, fort-
satte mad kontrolundersogal-
sarfforabyggenda tltag.

Da, der siger ja tak, kan, hvis
muteticnen ikke blvar pavist,
ophere med kontrolundersegel-
sarfforebyggenda tltag.

Malgruppen for preesymptomatisk genetisk testning for arvelig brystkreeft
Det er vanskeligt at vurdere, hvor mange personer klinisk og/eller genetisk udredning for arvelig brystkraeft vil
veere relevant for.

Bent Eilertsen, som er formand for det genetiske udvalg i Danish Breast Cancer Cooperative Group (DBCG),
oplyser til Det Etiske Rad, at nar man skal forsgge at dimensionere behovet, kan man dels se pa antallet af nye
brystkrefttilfeelde i Danmark (omtrent 3.500 arligt), dels pa antallet af kvinder, der lever med brystkreaft (omtrent
35.000). Cirka 20 procent af de kvinder, der hvert ar far konstateret brystkreeft - svarende til omtrent 700 personer -
har en sleegtning med brystkreeft eller kraeft i eeggestokkene. Og cirka 10 procent - svarende til omtrent 350
personer - er blevet diagnosticeret inden 40-ars alderen. Af disse anslas halvdelen af brystkrefttilfeeldene at veere
den arvelige form.

Bent Eilertsen oplyser videre, at der siden juni 1999 er blevet udfert gentestning pa mellem 70 og 100 kvinder. Der
er endnu ingen tal for, hvor mange kvinder, der har veret til radgivning, men som har valgt ikke at fa udfart den
genetiske testning.

Der har hidtil veeret - og er stadig - store regionale forskelle med hensyn til tilbudet om klinisk og genetisk
radgivning for arvelig brystkreeft med eventuel efterfalgende preesymptomatisk genetisk testning. Ogsa derfor er det
vanskeligt at sige noget eksakt om behovet pa landsplan for genetisk radgivning. Afdelingsleege Lone Sunde,
Onkogenetisk Klinik pa Arhus Kommunehospitals Klinisk Genetiske Afdeling, oplyser til Det Etiske Rad, at man
pa hendes afdeling daeekker omtrent 1/3 af landet, og at antallet af radsggende familier i arene fra 1996 til 1999 har
veeret hhv. 2, 13, 20 og 58.

Blandt disse er kun en enkelt kvinde blevet gentestet. Men man kan ikke umiddelbart sige noget om, hvor mange
kvinder, der har faet deres risiko vurderet, idet der er tale om familier og ikke enkeltindivider.

Fosterundersggelser
Teknisk set er der i nogle familier mulighed for at undersgge et foster for forhgjet risiko for arvelig brystkraeft. Der
er sa vidt vides ikke pa nuvaerende tidspunkt blevet udfart sddanne fosterundersggelser.

Fodnoter
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[51 De faktuelle oplysninger i dette afsnit bygger hovedsageligt pa personlige meddelelser fra lege og medarbejder ved Polyposeregistret,
Marie Luise Sgs Bisgaard, samt pa pjecen "FAP. Information for polyposepatienter og deres familie”, udgivet af Kraeftens Bekempelse, 1999.

[7 De faktuelle oplysninger i dette afsnit bygger hovedsageligt p& personlige meddelelser fra lzege og medarbejder ved HNPCC-registret,
Marie Luise Sgs Bisgaard, samt p& HNPCC-registrets arsrapport 1998 og pjecen "Arvelig kraeft i tyktarm og endetarm”, udgivet af HNPCC-
registret, Hvidovre Hospital, september 1998.

[81» Arvelig kreeft i tyktarm og endetarm”, side 8.
BIHNPCC-registrets arsrapport 1998, siderne 9 og 11.

[10] pet fglgende bygger pa& meddelelse fra lektor, dr.med. Sven Asger Sgrensen, Institut for Medicinsk Genetik, Panum Instituttet,
Kgbenhavns Universitet.

[} forbindelse med den genetiske vejledning forud for fosterundersggelsen lzegges der stor veaegt pa at forklare de kommende forzldre, at de
ikke bar fa fosteret undersggt, med mindre de har besluttet sig for en abort i tilfeelde af, at testen er positiv. | modsat fald vil undersggelsen
fare til, at deres barn ikke selv far mulighed for at tage stilling til, om han eller hun gnsker viden om det genetiske anleeg. Denne praksis er
saledes begrundet i hensynet til det ufadte barns selvbestemmelsesret, herunder retten til ikke-viden. For fuldsteendighedens skyld bemarkes,
at flere medlemmer af Det Etiske Rad under radets draftelser har anfaegtet denne praksis, som de finder stridende mod princippet om, at
fosterdiagnostik skal give det pageeldende par et grundlag for en stillingtagen, der ikke skal afkreeves dem pa forhand.

[12] personlig meddelelse fra overlaege Axel Kok-Jensen, Lungemedicinsk Klinik, Rigshospitalet.

13l 1fglge materiale fra alfa-1-antitrypsinregistret, venligst udleveret til Det Etiske RAd af overleege Axel Kok-Jensen, Lungemedicinsk Klinik,
Rigshospitalet.

[14] personlig meddelelse fra overlaege Axel Kok-Jensen, Lungemedicinsk Klinik, Rigshospitalet.

4. Hovedtemaer i Det Etiske Rads diskussion af preesymptomatisk
genetisk testning

Det Etiske Rad vil i dette kapitel fokusere pa fire hovedtemaer i diskussionen af praesymptomatisk genetisk testning
og for hvert tema formulere en raekke anbefalinger.

De fire hovedtemaer er:

4.1: Retten til viden og retten til ikke-viden om sin genstatus.

4.2: Praesymptomatisk genetisk testning af mindredrige bgrn.

4.3: Sociale og psykiske virkninger af preesymptomatisk genetisk testning.
4.4: Prioritering af preesymptomatisk genetisk testning.

Helt overordnet kan man naturligvis diskutere, om det er etisk forsvarligt overhovedet at foretage preesymptomatisk
genetisk testning og dermed sztte den testede i de dilemmaer, som afstedkommes af et positivt svar —det vil sige
det svar, at den testede er beerer af et sygdomsfremkaldende gen. Uden at dette ngdvendigvis afspejler det enkelte
radsmedlems stillingtagen i relation til en sadan diskussion, har man imidlertid rent praktisk valgt at tage
udgangspunkt i, at testning rent faktisk finder sted. I afsnit 4.4 vil radet dog diskutere, hvilke kriterier, der skal ligge
til grund for et eventuelt tilbud om preesymptomatisk genetisk testning.

4.1. Retten til viden og retten til ikke-viden om sin genstatus

Retten til at vide overfor retten til ikke at vide, er et tema, der hurtigt treenger sig pa i diskussionen af
preesymptomatisk genetisk testning. Arsagen er, at genetiske informationer tilhagrer den gruppe helbredsoplysninger,
som ikke udelukkende rummer information om personen selv, men tillige information om vedkommendes
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sleegtninge - om foraeldre, barn, sgskende, onkler, tanter, faetre og kusiner. Det betyder, at sa snart en person far
kendskab til sin egen genetiske profil (*), har han eller hun samtidig en viden om andre - og en viden, som kan
veere relevant for disse. Derfor melder straks spgrgsmalet sig, om en person, som har faet en sadan viden, ber give
den videre til sine pargrende? Har han eller hun en ret til det? Eller maske ligefrem en pligt til det, hvis denne
viden kan have betydning for de pargrendes liv? Kranker personen sine pargrendes ret til information om deres
helbred ved ikke at sige noget? Eller kraenker vedkommende, ved at sta frem med sin viden, tveertimod sine
pargrendes ret til ikke-viden - det vil sige deres ret til at blive beskyttet mod at f& ugnsket information?

Et eksempel kan tjene til illustration. Vi bruger her arvelig brystkraeft som eksempel, idet denne sygdom synligger
mange af de etiske overvejelser, som rejses med den praeesymptomatiske genetiske testning. Arvelig brystkreeft er en
sygdom, der kan sgges forebygget ved fjernelse af bryster og &ggestokke. Eksemplet er derfor primert deekkende
for sadanne tilstande og i mindre grad deekkende for sygdomme, hvor der ikke findes nogen mulighed for
intervention.

Set under individets synsvinkel

Eksemplets hovedperson er en datter, hvis mor, moster og mormor er dgde af brystkraeft i en tidlig alder. Datteren
er bekymret for, om der kan vere tale om en arvelig brystkraeft i familien, hun er selvsagt bange for at fa
sygdommen og er plagsomt opmarksom pa enhver forandring i sine bryster. Derfor beslutter hun at fa fjernet
usikkerheden ved at fa foretaget en preesymptomatisk genetisk testning. Mormoderens journal bliver indhentet for
praecise oplysninger om hendes sygdomsforlgh. Pa det sygehus, hvor moderen dgde, findes der en prove af
moderens kraeftknude*, som datteren far genetisk undersggt. Dette gares for at identificere den nedarvede
mutation, sa man ved precist, hvad man leder efter, nar man tester datteren for genmutation. Pa denne baggrund
viser det sig ganske rigtigt, at familiens kvinder er i forhgjet risiko for at fa genetisk betinget brystkreft.

Det giver datteren nogle handlemuligheder pa egne vegne. Hun kan veelge at ga til mammografiske undersggelser
oftere, end det er seedvane, med henblik pa tidligt at finde en eventuel kraeftknude. Og hun kan veelge at fa
foretaget en forebyggende bortoperation af bryster og a&eggestokke. Og hun kan valge ikke at ville sette bgrn i
verden, fordi hun ikke vil udsatte dem for det liv, hun selv lever, altsa et liv med bevidstheden om forgget risiko
for sygdom.

Men bevidstheden om, at hun tilhgrer en hgjrisikofamilie (*), har ogsa givet datteren en viden om sine sgstre samt
sin moster og dennes dgtre, det vil sige datterens kusiner. Hver enkelt af disse kvinder vil have en risiko for at have
arvet det muterede gen. Dermed er der abnet for de spargsmal, som blev skitseret ovenfor: Skal datteren lade sine
sleegtninge fa del i den nye viden, eller skal hun holde den for sig selv?

Viden kan give afmagt. | den situation, som eksemplet skitserer, ma datteren overveje, om den viden, hun ligger
inde med, vil give hendes sgstre og kusiner handlemuligheder eller en fglelse af afmagt. Datteren ma forsgge at
opveje fordele og ulemper ved at gare slegtens kvinder opmeerksomme pa, at de er i hgj risiko for at fa brystkreft.
I denne afvejning indgar begreber som selvbestemmelse, autonomi (*), solidaritet og privatliv.

For god ordens skyld skal det n&vnes, som det ogsa fremgar af afsnittet om arvelig brystkraft i kapitel 3, at det er
dansk praksis, at det er risikopersonen selv (det vil her sige datteren), som har ansvaret for at kontakte sine
slaegtninge - eller for ikke at kontakte dem. Det er med andre ord ikke seedvane, at risikopersonens laeege kontakter
kendte slaegtninge for at informere om genetisk viden. Ligeledes skal det navnes, at datteren ikke har en juridisk
pligt til at videregive private helbredsoplysninger —uanset deres relevans for andre. Det er derfor dette eksempel er
konstrueret, som det er.

Argumenter for at videregive genetisk viden

For at videregive oplysningerne taler, at det giver kvinderne samme handlemuligheder som datteren selv har, det vil
sige muligheder for at sgge at forebygge brystkreeft eller at opdage eventuel brystkraft tidligt efter udbruddet. Og
muligvis at treeffe den beslutning ikke selv at seette bgrn i verden eller at treeffe beslutning om eventuel
fosterundersggelse ved graviditet.

Datteren kan altsa have den overbevisning, at hun ikke bgr forholde sine slegtninge informationer, som kan veere

af veaesentlig betydning for dem selv og deres barn. Sagt pa en anden made: at hendes slagtninges ret til viden vejer
tungere end deres ret til ikke-viden.
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Hun kan maske endda mene, at hun ikke alene har en ret til at videregive informationerne, men ligefrem en pligt til
det. Og at hun, hvis hun svigtede denne pligt, ville beaere en del af ansvaret, safremt en sgster eller kusine senere
dade af brystkreeft, der maske kunne have veeret helbredt, hvis opmarksomheden pa risikoen for brystkreeft havde
veeret starre. | dette tilfeelde kunne hun mene, at hendes pligt til at informere burde veje tungere end slaegtningenes
ret til privatliv.

’Hvad man ikke ved, har man ikke ondt af” - argumenter imod at videregive genetisk viden
Imod at datteren skal videregive informationen til sine slaegtninge taler hensynet til disses privatliv, deres ret til, at
ingen blander sig i deres tilveerelse og seetter dem i dilemmaer, de ikke selv har bedt om at blive sat i.

Datteren kan eksempelvis mene, at hun ikke har ret til at padutte dem en viden, der kan give dem bekymringer og
angst - uagtet, at den har givet hende selv ro i en tilveerelse, hvor uvisheden var varre end visheden. Hun kan
mene, at hun ikke har ret til at gare sine sgstre og kusiner bevidste om, at de er risikoindivider, og dermed
potentielt at &ndre deres opfattelse af at vaere raske, til det modsatte er bevist. Selv hvis hendes slaegtninge skulle
veelge at sige, at de ikke gnsker en preesymptomatisk genetisk testning, og derfor ikke opnar viden om deres
genetiske status, kan det stadig siges, at de har mistet deres ret til ikke-viden. Alene henvendelsen fra datteren
giver dem viden om en mulig risiko, som det ikke derefter er muligt at vaere uvidende om. Datteren kan altsd mene,
at sleegtningenes selvbestemmelse og integritet (*) bliver kreenket ved en sadan henvendelse, og at dette er
vaesentligere end en eventuel ret til viden.

Datteren kan ligeledes mene, at hun ikke bgr henvende sig til sine sleegtninge om risiko for en sygdom, som ikke
med sikkerhed bryder igennem, da hun dermed péferer et ukendt antal af sleegtningene en helt ungdig @ngstelse.
Det bliver almindeligvis opfattet som vanskeligt at formidle og forsta risikovurderinger (*), og datteren kan
vurdere, at hendes viden ikke har en karakter, det er tilstraekkeligt tvingende at videregive set i relation til den
angstelse og angst, den ma formodes at afstedkomme.

Endelig kan datteren ogsa mene, at hun ikke bgr henvende sig med en oplysning, som giver hendes slagtninge
ikke-optimale handlemuligheder. Hun kan mene, at pligten eller retten til at henvende sig er nart knyttet til de
muligheder, som henvendelsen affgder. At retten eller pligten ville have veeret anderledes tvingende, hvis hun
havde kunnet give den besked, at hendes slegtninge led af en sygdom eller var i forhgjet risiko for at fa en
sygdom, som nemt og uden bivirkninger kunne helbredes eller forebygges. De handlemuligheder, som gives en
kvinde i hgj risiko for arvelig brystkreeft er ikke uproblematiske: forebyggende fjernelse af brysterne er et meget
drastisk tiltag, og mammografisk undersggelse rummer en raekke kendte problemer - og endda seerligt for yngre
kvinder, idet det er vanskeligt at fa informative billeder af brystet hos yngre kvinder, der netop ofte vil vaere
malgruppen for undersggelse for arvelig brystkreft.

Datteren kan altsa mene, at viden om en mulig forhgjet risiko for brystkreeft ikke giver sa gode handlemuligheder,
at disse kan tilsidesatte slegtningenes ret til ikke-viden. Med andre ord: At viden i dette tilfeelde ikke med
sikkerhed giver handlemuligheder, men lige sa vel kunne tenkes at give afmagt.

Set under slaegtningenes synsvinkel

Det ma formodes, at der blandt sleegtninge vil veere fortalere for savel at ville vide som ikke at ville vide.
Afhengigt af hvad, hver enkelt finder, vejer tungest i den givne situation: retten til selvbestemmelse eller retten til
privatliv - retten til viden eller retten til ikke-viden. Reelt er det dog nok sadan, at med mindre der er arvelig
sygdom i familien, og man dermed lever med bevidstheden om selv at veere i risiko for den givne sygdom, vil de
feerreste have taget stilling til denne problemstilling pa forhand. Oftest vil man farst tage stilling til spgrgsmalet i
det gjeblik, man er blevet gjort opmarksom pa, at der rent faktisk er noget at vide. Det er et etisk dilemma, at
allerede hermed er der sket en delvis kraenkelse af retten til ikke-viden.

Slegtningene har rent juridisk ikke krav pa viden. Men det skal dog navnes, at en leege kan vurdere, at de har en
sa vaesentlig interesse i at fa adgang til viden, at leegen kan vealge at bryde sin tavshedspligt og kontakte dem imod
den testedes gnske. Laegen kan ogsa valge at bryde sin tavshedspligt efter at veere blevet kontaktet af de pargrende
— initiativet behgver ikke ngdvendigvis at udga fra leegen&., Heri adskiller genetiske informationer sig ikke fra
andre helbredsinformationer. Tilsvarende situationer kendes fra for eksempel det infektionsmedicinske omrade,
hvor en leege kan veelge at bryde sin tavshedspligt i fald for eksempel en hiv-smittet afviser at fortelle sin partner
om sin hiv-status, og leegen dermed har grund til at formode, at partneren vil veere udsat for hiv-smitte, som
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vedkommende kan beskytte sig imod ved at fa kendskab til den hiv-smittedes status.

| eksemplet med brystkreft er det ikke sikkert, at datterens leege vil finde hendes slaegtninges interesse sa
patreengende, at den kan tilsidesatte datterens ret til selvbestemmelse og leegens tavshedspligt. Men der findes i dag
ingen retningslinier, som for hver enkelt sygdom tager stilling til disse problemstillinger. Det beror saledes pa hver
enkelt leges skan, om der er eller ikke er tilstreekkelig grund til at bryde tavshedspligten.

Det Etiske Rad har diskuteret, hvorvidt der er behov for sadanne overordnede retningslinier, der for hver enkelt
genetisk sygdom beskriver, hvad der anses for at veaere den gaeldende gode, faglige norm pa omradet. Sadanne
retningslinier kunne beskrive hvilke informationer, der bgr gives den, der gnsker preesymptomatisk genetisk
testning for den pageeldende sygdom. Og retningslinierne kunne ogsa tage stilling til spgrgsmalet om vilkarene for
videregivelse af genetisk information til anden person.

Man kunne mene, at overordnede retningslinier er en hjelp til den leege, der skal udfere genetisk radgivning, og
som maske ikke har erfaring hverken med den pagaldende sygdom eller mere generelt med genetik. Og at disse
retningslinier derfor vil gge sikkerheden for, at patienten far tilstreekkelige og tilstreekkeligt korrekte informationer
til at kunne tage stilling pa et informeret grundlag. Man kunne sige, at den erfarne laege i hvert fald ikke bliver
darligere rustet af, at der findes nogle retningslinier, mens den uerfarne givetvis vil have gavn af dem.

Men man kunne ogsa havde, at der med nedskrevne retningslinier for genetisk radgivning, herunder retningslinier
for videregivelse af information til andenpart, fglger en risiko for, at disse bliver brugt som en checkliste, der
gennemgas slavisk uden blik for det sarlige i hver enkelt radsggers situation. Og dermed gar overordnede
retningslinier mere skade end gavn.

Hvis gnsker skal man tilgodese?

Et seerligt problem i relation til slaegtninges ret til viden/ret til ikke-viden knytter sig til preesymptomatisk genetisk
testning af personer med 25 procents risiko. En person med 25 procents risiko for at teste positiv (altsa vise sig at
veaere genbarer) ved en praesymptomatisk genetisk testning vil vaere barn af en person med 50 procents risiko, det
vil sige en person, hvis foreelder er testet positiv for en dominant arvelig sygdom, for eksempel Huntingtons chorea.
Man kan forestille sig, at en bedsteforaelder er dgd af Huntingtons chorea. Dennes barn har 50 procents risiko for at
veere genbarer. Og dennes barn (barnebarnet til Huntingtons chorea-patienten) har fglgelig 25 procents risiko.

Hvis barnebarnet gerne vil have udfart en preesymptomatisk genetisk testning, vil en undersggelse, der viser, at
barnebarnet er genbarer, samtidig give informationer om vedkommendes foralder, selvom denne maske ikke
gnsker at fa at vide, om han eller hun er beerer af det sygdomsfremkaldende gen. Hvis den genetiske undersagelse
viser, at barnebarnet er genbeerer, vil dette nemlig ngdvendigvis ogsa veere tilfeeldet for forelderen. Hvis
undersggelsen afdaekker, at barnebarnet ikke er genbzrer, kan vedkommendes foreelder stadig godt veere det —
risikoen er (som den naturligvis hele tiden har vaeret det) 50 procent.

Der kan her opsta en interessekonflikt mellem foralder og barn. Forelderen vil vere i den situation, at hun/han
ikke skal have flere barn, har faet sin uddannelse og er i arbejde, ikke har gkonomiske overvejelser som for
eksempel kegb af hus og derfor ikke ser noget formal i at blive testet. Dette vil kun udlgse bekymring. | modsatning
hertil kan barnets situation vere den, at hun/han eventuelt skal tage stilling til valget af en kortere eller
leengerevarende uddannelse, til spgrgsmalet om bgrn - herunder fosterundersggelse og eventuel abort - og muligvis
til skonomiske beslutninger. Barnet kan have en interesse i at kende sin genstatus, far der tages beslutninger om
disse forhold, der vil veere afgarende for hendes/hans videre liv.

Hvem skal man tilgodese? Foralderen eller barnet? Dilemmaet er, at det ikke er muligt bade at tilgodese personen
med 25 procents risikos ret til selv at treeffe beslutning om genetisk undersggelse og personen med 50 procents
risikos ret til samme. Eller man kunne sige det sadan, at ét risikoindivids ret til viden vil forudsatte tilsidesattelse
af et andet risikoindivids ret til ikke-viden. Hvis man mener, at barnets interesse ma ga forud for foralderens,
kunne man for at tilgodese foralderen gare testning betinget af, at denne ikke informerer foreelderen om resultatet.
Er det en etisk acceptabel lgsning - og er den mulig at gennemfare i praksis?

| de tilfeelde, hvor genet for en sygdom ikke er kendt, men hvor man kender dets placering pa et kromosom, vil en

preesymptomatisk test kunne udferes ved hjalp af markarer (*). Dette forudseetter imidlertid, at begge foraeldres
markgrer bestemmes. Det vil med andre ord sige, at testen af barnet kun kan udfgres, safremt risikoforelderen
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indvilger heri. | sddanne tilfeelde saettes foreelderen i en situation, hvor hun/han skal vaelge mellem sit eget gnske
om ikke-viden og hensynet til barnets gnske om viden.

Et lignende etisk dilemma i relation til retten til viden overfor retten til ikke-viden kan opsta i den situation, hvor
en risikoperson er vordende forelder, og gerne vil have udfart fosterdiagnostik for at fa afklaret, om fosteret har
arvet genet for den sygdom, der er tale om - men til gengzld ikke selv gnsker viden om sin genstatus?. Man kan
forestille sig, at den vordende foreelder er barn af en patient med Huntingtons chorea. Da Huntingtons chorea er en
dominant arvelig sygdom, vil den vordende foralder have 50 procents risiko for at have arvet sygdomsgenet fra sin
syge foraelder. Og hvis den vordende forzlder har arvet genet fra sin foralder, har det ventede barn pa sin side
ligeledes 50 procents risiko for at arve genet. For at kunne skelne med stor sikkerhed, om det ventede barn har
arvet sygdomsgenet eller ikke, er det ngdvendigt at undersgge den af foraeldrene, der er risikoperson. Men ved at
diagnosticere genet hos fosteret har man naturligvis ogsa diagnosticeret det hos den af foraldrene, som er
risikoperson - og som ikke gnsker at kende sin genstatus. Man kan derfor foretage en fosterundersggelse, hvor man
ikke bestemmer risikoforaelderen, men dennes syge foralder (det ventede barns bedsteforaelder). Man undersgger
altsd, om det ventede barn har arvet et kromosom 4 (idet genet for Huntingtons chorea sidder pa kromosom 4) fra
sin syge bedsteforaelder eller ikke. Hvis dette er tilfeeldet, vil barnets risiko for at have genet for Huntingtons
chorea veere cirka 50 procent. Hvis det ventede barn derimod ikke har arvet kromosom 4 fra sin syge
bedsteforealder, vil dets risiko for at have genet for Huntingtons chorea veare nogle fa procent.

Denne metode (indirekte testning) har den fordel, at man ikke undersgger risikoforaelderen, og dermed bevares
dennes ret til ikke-viden. Men metoden har til gengaeld den ulempe, at man i de tilfeelde, hvor der bliver foretaget
abort, vil abortere et raskt foster i halvdelen af tilfeeldene. Metoden indebarer, at enten aborteres et foster uden
sygdomsanlagget eller et foster, der, hvis det far lov at leve, farst vil udvikle symptomer efter cirka 40 ar. Ved at
anvende den indirekte testning lader man saledes risikoforalderens interesse ga forud for fosterets.

[Mustration af indirekte testning:

P illustrationen ses en mand (1:1), der har en arvelig sygdom, der bryder ud i den voksne alder. Datteren (I1:1), der er gravid, har en risiko pé
50 procent for at have arvet anlaegget fra sin far, men gnsker ikke at vide, hvorvidt hun har anleegget. Hendes far (1:1) har to forskellige
markarer, A og B, der arves sammen med henholdsvis det gen, der medfarer sygdom, og det gen, der er normalt. Men vi ved ikke, om A eller
B arves sammen med sygdomsgenet. Den gravides mor (1:2), der ikke har noget sygdomsgen, har markgren C pé& begge sine kromosomer,
hvilket ogsa er tilfeldet for kvindens mand (11:2). Kvindens markarer bliver ikke bestemt. Ved fosterundersagelse bestemmes fosterets
markgrer. Det skal have et C fra faderen. Fra den gravide har fostret faet enten A, B eller C, som kommer fra morforeldrene. Hvis det har faet
et C, s har det ikke noget fra den syge morfar og vil derfor heller ikke have sygdomsgenet. Hvis det har A eller B, sa er der en risiko pa 50
procent for, at det har arvet sygdomsgenet. For vi ved ikke, om dette gen sidder sammen med A eller B.

Er der en pligt til viden?

Man kunne anfare, at vi med disse eksempler stader pa gransen for et individs ret til ikke-viden. Eller omvendt
formuleret, at der i nogle situationer ma vere en pligt til viden fremfor en ret til viden/ret til ikke-viden. Med
reference til eksemplerne ovenfor kunne man have det synspunkt, at foreeldre ikke bar kunne haevde deres ret til
ikke-viden, nar dette sker pa bekostning af den yngre generations ret til viden. Man kunne argumentere for, at der
er knyttet pligter til foreeldreskabet, herunder en pligt til viden om sin genstatus, nar denne har veasentlig betydning
for et barn.

Ligeledes kunne det anfgres, at det er uetisk, nar en vordende foraelder insisterer pa ikke-viden pa egne vegne, men
samtidig insisterer pa at kende sit kommende barns genstatus - og saledes lader sin egen interesse ga forud for det
kommende barns. Denne prioritering indebarer en relativt stor risiko for at abortere et raskt foster, hvilket ikke
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ville veere tilfeldet, hvis den vordende foralder lod sig teste, far vedkommende ved eventuelt positivt udfald lod
fosteret teste. Man kunne altsd mene, at der ogsa i denne situation bgr veere en pligt til viden om sin genstatus, idet
en havdelse af retten til ikke-viden har store konsekvenser for andenperson, her fosteret.

Preeimplantationsundersggelse kunne navnes som endnu et eksempel, der rejser spargsmalet om graensen for retten
til ikke-viden, og i forleengelse heraf, om der under bestemte forhold bgr veere en pligt til viden om sin genstatus.
Ved preimplantationsundersggelse (undersggelse af befrugtede &g, inden de bliver sat op i en kvindes livmoder) er
det muligt at undersgge befrugtede &g fra par, hvor den ene part er risikoindivid, men ikke gnsker at kende sin
genstatus. Eventuelle &g, der viser sig at indeholde genet for den sygdom, der undersgges for, vil blive destrueret,
og et raskt ag vil blive sat op i livmoderen. Den, der undersgger a&ggene, vil saledes finde ud af, om risikopersonen
er genbaerer, eller om risikopersonen er rask. Men da risikopersonen gnsker at bevare sin ret til ikke-viden, betyder
det naturligvis, at man ikke kan videregive denne viden. Heller ikke selvom det matte vise sig, at risikopersonen
sandsynligvis ikke har sygdomsanlagget (*) - og at preeimplantationsdiagnostik (der bade er fysisk belastende og
gkonomisk omkostningsfuld) er en helt ungdvendig procedure. Hertil kunne man spgrge, om retten til ikke-viden
vejer sa tungt, at den giver den vordende foreelder ret til at insistere pa en muligvis ungdvendig brug af
praeimplantationsdiagnostik? Eller bar der i denne situation veere en pligt til viden, sa kun den vordende forelder,
som pa forhand har faet udfart en preesymptomatisk genetisk testning med positivt udfald og derfor kan
dokumentere, at der er indikation for brugen af preeimplantationsdiagnostik, har ret til at fa udfert denne
diagnostik?

Man kunne ligeledes spgrge, om det gar en forskel for holdningen til denne ydelse hvilken af de vordende
foraeldre, der er risikoindivid?

Nar det er den vordende moder, som er risikoindivid og @nsker udfert preeimplantationsdiagnostik for at bevare sin
ret til ikke-viden om egen genstatus, involverer beslutningen ikke nogen sterre gene for hendes mand, der kunne
betinge en tilsidesattelse af hendes ret til selvbestemmelse. Kvinden kan ifglge lovgivningen selvstendigt treeffe
beslutning vedrarende sin krop/fosteret. Og hendes gnske om at fa udfert preeimplantationsdiagnostik - og i denne
forbindelse at gennemga hormonbehandling for at modne tilstreekkeligt mange eg til diagnosticering —indebarer
ikke en kraenkelse af mandens rettigheder eller kropslige integritet.

Nar det derimod er den vordende fader, som er risikoindivid og gnsker udfart preeimplantationsdiagnostik for at
bevare sin ret til ikke-viden om egen genstatus, kunne man spgrge, om det er rimeligt, at han dermed paleegger den
vordende moder at skulle gennemga den belastende hormonbehandling, der er ngdvendig for at udfare
preeimplantationsdiagnostik? Er det rimeligt, at hans interesse kan tilsidesette kvindens interesse? Selv hvis
kvinden accepterer at gennemga hormonbehandlingen (Fordi hun ser det som den eneste mulighed for at fa et barn
med sin mand? Eller fordi hun ikke ser nogle problemer i hormonbenhandlingen?), kunne der sa veere tale om, at
sundhedsvasenet i denne situation burde naegte at udfere preeimplantationsdiagnostik - for eksempel med reference
til, at man ikke vil give hormonbehandling uden sikker viden om, at der er indikation for denne behandling? Man
kunne i denne sammenhang henvise til leegelovens 86 om laegens pligt til at udvise omhu og samvittighedsfuldhed,
og havde, at det vil veere i strid med denne pligt at udszette en person for en belastende behandling, hvis der ikke er
indikation for det.

Det kan altsa havdes, at der i visse situationer er en pligt til viden fremfor en ret til viden/ret til ikke-viden.
Modstandere af en sadan pligt vil imidlertid fremfare, at det er vanskeligt at se denne pligt som andet end en
moralsk pligt. Der kan naeppe veere tale om en juridisk pligt - og heraf falgende tvungen praesymptomatisk genetisk
testning af personer, som ikke gnsker udfgrt en sadan test. Imidlertid kan selv den moralske pligt fare til
undersggelser, der har praeg af tvang - for eksempel hvis preeimplantationsundersggelse geres afhaengig af, at de
vordende foraldre er testede, og man pa denne made kan "presse” risikoforaelderen til at lade sig teste. Udover at
dette i sig selv er problematisk, kan et eventuelt positivt udfald af undersggelsen af en person, der ikke har gnsket
undersggelsen, vise sig at give store problemer. En forelder, der bliver undersggt, fordi vedkommendes barn
gnsker viden om sin genstatus, ma formodes at have vanskeligt ved at acceptere et positivt udfald af undersggelsen
- og spergsmalet er, om de efterfglgende problemer ved testningen overstiger fordelene:

Hvis en altruistisk foralder, som virkelig ikke gnsker at blive testet, bliver testet, kan en depression
eller selvmord, som falger efter en genpositiv diagnose, vaere lige sa skadelig eller mere skadelig for
familien end at leve med tvivlen og habet™&,

Den samme bekymring kunne gares geldende for den vordende forelder, der bliver testet af pligt over for sit
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kommende barn.

Modstandere af en pligt til viden kunne altsa fremfare det argument, at en pligt til viden skaber uoverskuelige
psykologiske og sociale problemer. Og videre, at hvis man haevder en pligt til viden om sin genstatus, ma man
samtidig veere indstillet pa klart at definere de situationer, hvor denne pligt skal gares geldende, og de sygdomme,
for hvilke den skal geelde. Og dette er langt fra sa nemt, som det kunne forekomme ud fra de ovenstaende
eksempler:

Skal der galde en pligt til viden om sin genstatus for sygdomme, der ikke med sikkerhed bryder igennem? | givet
fald, hvor stor skal sandsynligheden vare, for at der er tale om en sadan pligt? Kan for eksempel en mors ret til
selv at treeffe den beslutning ikke at ville vide, om hun er beerer af genet for arvelig brystkreeft, tilsidesattes af
datterens gnske om viden, nar et positivt udfald ikke giver et eksakt svar pa, hvorvidt sygdommen bryder igennem,
men blot information om forgget risiko? Er datterens gnske om en sadan viden tilstreekkeligt tvingende til at
tilsidesaette moderens ret til ikke-viden? Kan man sige, at pligten til viden stiger med en sygdoms penetrans? Dette
vil betyde, at pligten til viden om sin genstatus som minimum vil gelde for de dominante sygdomme, som for
eksempel Huntingtons chorea. Eller kan man omvendt sige, at netop ved de dominante sygdomme har
tilsideseettelsen af en persons ret til ikke-viden sa vidtraekkende konsekvenser, at pligten til viden ikke ber geres
geeldende?

Kan man tale om, at en arvelig sygdoms alvorlighed skal vare udslagsgivende for, hvorvidt der skal vaere en pligt
til viden? I givet fald: hvorledes defineres alvorligheden af en sygdom? Og skal pligten til viden stige med en
sygdoms alvorlighed - eller skal alvorlighed tveertimod veere et argument imod pligten til viden?

Er det muligheden for forebyggelse, behandling eller lindring af sygdommen, der bgr veere udslagsgivende? Og i
givet fald: hvor gode skal disse muligheder veere?

Eller er det endelig vurderingen af de sociale og psykologiske konsekvenser af en praesymptomatisk genetisk
testning med positivt udfald, der skal vaere bestemmende for, om retten til viden og retten til ikke-viden kan
tilsidesattes af en pligt til viden?

Set under samfundets synsvinkel

Nogle vil haevde, at samfundet har en interesse i at udrydde eller nedsatte hyppigheden af arvelige sygdomme og
dermed en interesse i viden om personer med arvelig sygdom eller forhgijet risiko for arvelig sygdom. En sadan
interesse kunne begrundes i sundhedsgkonomiske betragtninger - altsa det synspunkt, at sygdomme er bekostelige
for samfundet, og at der ville frigares ressourcer til bekeempelse af andre lidelser, hvis arvelige sygdomme blev
udryddet. Foruden at argumentere ud fra et sundhedsgkonomisk perspektiv kunne der ogsa argumenteres ud fra et
eugenisk (*) perspektiv - det vil sige, at samfundets interesse i at udrydde arvelige sygdomme kunne begrundes i
det synspunkt, at arvelige sygdomme begranser folkesundheden og overordnet hemmer samfundets udvikling.

Denne viden kan anvendes pa flere mader. Tidligere, hvor gendiagnostik (*) ikke var mulig, har en sadan viden
dannet baggrund for sterilisering af personer med arvelige sygdomme, som samfundet ansa det for formalstjenligt
at hindre udbredelsen af. I dag kunne man forestille sig, at personer med bestemte arvelige sygdomme ville blive
palagt fosterdiagnostik ved graviditet med henblik pa tvangsabort af fostre, der viste sig at have arvet det givne
sygdomsanlag. Saledes ville det for eksempel ved fosterundersggelse og efterfalgende abort vaere muligt at
udrydde sygdommen Huntingtons chorea blot pa en enkelt generations bekostning, nemlig de foraldre, der mod
deres gnske far viden om deres genstatus. Denne anvendelse af tvang anses imidlertid for at veere en alvorlig
kreenkelse af individets autonomi og er derfor ikke etisk acceptabel.

Snarere kunne man forestille sig, at samfundets mulige interesse i at udrydde visse arvelige sygdomme kunne
tilskynde til organisering af uopfordrede henvendelser til sleegtninge med et tilbud om praesymptomatisk genetisk
testning. Det ville betyde en indskraenkning eller et helt bortfald af den testedes ret til anonymitet. Datteren i
eksemplet ville saledes skulle oplyse for eksempel et register om sin genetiske status, og hendes ret til
selvbestemmelse ville dermed vaere aflgst af en pligt til oplysning.

Hermed melder sig samme spargsmal, som skitseret ovenfor: under hvilke omstendigheder kan det tillades, at
principperne om selvbestemmelse, autonomi og ret til privatliv viger for et feellesskabsorienteret princip om
solidaritet og tilsidesattelse af individets ret til fordel for “samfundets felles bedste” - hvordan det sa end forstas?
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Skal denne afvejning veere knyttet til det sygdomsfremkaldende gen? Kunne man for eksempel angive, hvilken
hyppighed et sygdomsfremkaldende gen skal have, for at sundhedsmyndighederne kan tillade sig uopfordret at
henvende sig til en borger?

Skal afvejningen veaere knyttet til behandlingsmuligheder for sygdommen? Kunne man for eksempel forestille sig,
at sundhedsmyndighederne udelukkende matte henvende sig uopfordret til en borger, hvis den sygdom,
henvendelsen drejer sig om, kunne forebygges eller behandles med succes efter n&ermere angivne kriterier? Ville
det i givet fald veere acceptabelt at henvende sig til sgstre og kusiner til datteren i eksemplet, hvis
behandlingsmuligheden bestod i forebyggende bortoperation af brysterne?

Eller skal afvejningen pa andre mader vere knyttet til sygdommens alvorlighed, tidspunkt for udbrud (tidligt eller
sent i livet) eller til spargsmal om de sociale og psykiske belastninger - herunder risiko for stigmatisering —som
formodes at fglge af en positiv preesymptomatisk genetisk testning?

Det kan i denne forbindelse navnes, at forskellige registre handterer spgrgsmalet om henvendelse til anden person
forskelligt. Som det er naevnt i afsnittet om de to typer tarmkreaeft, FAP og HNPCC (kapitel 3), er registrene af
Sundhedsministeriet blevet palagt at informere farstegradsslagtninge (det vil sige foreldre, sgskende og barn) til
genbzrere om, at de har en risiko pa 50 procent for at have sygdomsanlagget. Denne beslutning bygger blandt
andet pa en udtalelse fra Den Centrale Videnskabsetiske Komité, som har tilkendegivet, at det vil veaere uetisk ikke
at informere risikopersoner om muligheden for forebyggende undersggelseris,

| registret for Huntingtons chorea henvender man sig ikke til de risikopersoner, som star opfart i registret. Ved
genetisk radgivning af et risikoindivid bliver det naevnt, at andre sleegtninge kan veere risikoindivider, men det
bliver overladt den, der modtager radgivning, selv at informere slegtninge. Begrundelsen herfor er blandt andet, at
der ikke findes en effektiv behandling af Huntingtons chorea.

Registret for alfa-1-antitrypsin-mangel har en praksis, der kan siges at ligge mellem de to netop navnte. Registret
sparger den person, der er testet positiv (*) for alfa-1-antitrypsin-mangel, om vedkommende vil forteelle om sin
sygdom til familiemedlemmer - og eventuelt give registret de ngdvendige informationer om de familiemedlemmer,
som probanden (den, som er den farst undersggte i en familie) mener, gerne vil undersgges for alfa-1-antitrypsin-
mangel. Det drejer sig om oplysninger om probandens foraldre, bgrn, sgskende, disses barn, onkler/tanter samt
kusiner/feetre og bgrn af kusiner/feetre. For mindre bgrn kan det desuden dreje sig om bedsteforeeldre, deres
spskende og disses bgrn og barnebgrn. Risikoen for at fa lungesygdom blandt sgskende er 25 procent, mens
risikoen for de gvrige sleegtninge er mellem 1/2 procent og 2 1/2 procent. Derpa vil registret henvende sig til de
familiemedlemmer, der kan have det endrede gen for alfa-1-antitrypsin, med information og tilbud om
praesymptomatisk undersggelse. Farstegradsslegtninge bliver rykket for svar pa henvendelsen efter et ar.

Uanset hvilken praksis, registrene har, vil den indebzre, at enten retten til viden eller retten til ikke-viden bliver
kreenket. Tarmkraeftregistrene og alfa-1-antitrypsin-registret kan kraenke nogle individers ret til ikke-viden og blive
bebrejdet, at dette har forringet disse personers livskvalitet. Andre vil veaere glade for henvendelsen fra registrene,
fordi det giver dem mulighed for at forebygge sygdom.

Huntington-registret, derimod, kan kraenke personers ret til at vide og vil dermed af nogle af disse kunne bebrejdes,
at denne manglende viden har udelukket dem fra i tide at treeffe vigtige beslutninger om uddannelse og bgrn
(henholdsvis eventuelt fosterundersggelse og abort). En person, der ikke af registret er blevet informeret om at veere
risikoperson, kan altsd mene, at hans eller hendes livskvalitet er forringet blandt andet pa grund af risikoen for, at
vedkommendes bgrn har arvet sygdomsanlagget.

Yderligere kunne man mene, at den praksis at overlade det til den testede selv at henvende sig til
familiemedlemmer med information om, at disse er risikopersoner, heller ikke er en optimal lgsning af den grund,
at det setter den testede i et dilemma, som leegen eller den genetiske radgiver burde patage sig. Er der i
virkeligheden tale om en uetisk ansvarsforflygtigelse, nar disse ikke vil patage sig informationen af risikopersoner,
men derimod leegger denne byrde pa den testede?

En made at lgse dette problem pa og at sikre borgernes ret til frivilligt at fa oplysning om, hvorvidt de er
risikopersoner, kunne vere at samle de genetiske registre i en central institution (i lighed med Cancerregistret),
hvor den praktiserende leege pa personens opfordring kan forespgrge, om en person er registreret som risikoperson.
Hvis det er tilfeeldet, kan personen herefter selv tage stilling til, om vedkommende vil have yderligere
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informationer. En sadan centralisering vil yderligere have den fordel, at det vil vare lettere for myndighederne at
kontrollere, at der ikke sker misbrug af registeroplysninger, end nar sadanne oplysninger er spredt over en mangde
mere eller mindre private registre. Omvendt kunne man ogsa heevde, at en koncentreret ophobning af meget falsom
og potentielt stigmatiserende information rummer en risiko for misbrug. Eksempelvis vil centralisering af
informationer gge statens mulighed for at samkare informationer. Sddanne registersamkaringer kendes fra det
sociale omrade og bliver ofte udsat for kritik fra borgere, som oplever sig overvagede og mistenkeliggjorte af "Big
Brother”.

Ovenfor er nevnt argumenter for samfundets interesse i at udrydde de arvelige sygdomme: et samfundsgkonomisk
argument og et eugenisk argument. Det skal ogsa navnes, at der omvendt kan vaere argumenter imod samfundets
interesse i at udrydde de arvelige sygdomme. Man kunne have den overbevisning, at problemstillingen ligger uden
for, hvad samfundet har ret til at blande sig i: at statslig indblanding i borgernes private anliggender, herunder
graviditet og fadsel, bgr finde sted i et sa minimalt omfang, som det er muligt. Man kunne yderligere have den
overbevisning, at et forsgg pa at udrydde arvelige sygdomme kraenker princippet om, at alle mennesker (uanset
evner, helbred, etc.) har samme menneskeveerd, og at det saledes er udtryk for en social forraelse. Og i forlengelse
heraf kun man anfare, at det er uetisk at forsgge at udrydde arvelige sygdomme og dermed at reducere tilveerelsens
mangfoldighed og den uantastelige herlighedsverdi, der er knyttet preecis til denne mangfoldighed. Endelig kunne
man fremfare et glidebaneargument gaende pa, at hvis farst det accepteres, at samfundet har en interesse i at
udrydde arvelige sygdomme (eller eventuelt blot arvelige sygdomme, der efter serlige kriterier var defineret som
"alvorlige™), vil det abne for en glidebane, og efterhanden vil ogsa mindre alvorlige sygdomme blive indlemmet i
reekken af sygdomme eller lidelser, som berettiger til en hgjere eller mindre grad af statslig indgriben eller
opfordring med henblik pa at udrydde disse.

Det Etiske Rads anbefalinger om retten til viden over for retten til ikke-viden
Centralt i Det Etiske Rads drgftelser om retten til viden/retten til ikke-viden har veeret, hvorledes man kan foretage
en afvejning af hensynet til den enkelte person, dennes sleegtninge og samfundet.

Den danske lovgivning (Lov om patienters retsstilling samt lovgivningens regler om beskyttelse af falsomme
personoplysninger) leegger vaegt pa beskyttelse af den personlige integritet. Det vil i denne sammenhang sige en
testet persons ret til selv at treeffe beslutning vedrarende videregivelse af genetisk information. Det enkelte individs
rettigheder har saledes almindeligvis i lovgivningen en privilegeret status over for sleegtninges og samfundets ret til
information.

Det Etiske Rad mener, at videregivelse af genetisk information til anden person bedst foregar ved, at beslutningen
om henvendelse treffes af den testede, der ma formodes bedst at kunne vurdere, hvorvidt en given anden person
gnsker viden. Det Etiske Rad erkender samtidig, at ved at overlade beslutningen om at informere anden person til
den testede, setter man denne i et dilemma, som nogle vil mene, at leegen eller den genetiske radgiver burde patage

sig.

| relation til de tilfeelde, hvor en testet person ikke gnsker at foresta videregivelse af information til anden person,
udtaler Det Etiske Rad fglgende:

Det Etiske Rad anbefaler, at der for grupper af sygdomme, der udviser samme arvegang og etiske problemer,
udformes beskrivelser af hvilken praksis, der anses for at veere den geldende gode, faglige norm, og at disse
overordnede, vejledende retningslinier rummer stillingtagen til spgrgsmalet om vilkarene for videregivelse af
genetisk information til anden person. Det er Radets opfattelse, at der skal udarbejdes sadanne retningslinier for
disse grupper af sygdomme, da risici-, forebyggelses- og behandlingsmuligheder for de enkelte sygdomsgrupper er
meget forskellige.

Det Etiske Rad gnsker at tilkendegive, at det af retningslinierne skal fremga, at disse ikke ma anvendes af den
genetiske radgiver som en checkliste, der gennemgas slavisk uden blik for det sarlige i den enkelte radsagers
situation.

Retssikkerheden for den person, der har faet udfert preesymptomatisk genetisk testning, er ikke i dag tilstreekkelig

sikret, idet definitionen af "det serlige tilfeelde”, der kan begrunde brud pa tavshedspligten, udelukkende beror pa
hver enkelt laeges skan.
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Et andet spargsmal, der kunne rummes i sadanne retningslinier, er krav til information af den, der gnsker
preesymptomatisk genetisk testning (se i gvrigt denne redeggarelses bilag 1, om ”Information og samtykke”).

Det Etiske Rad anbefaler, at Sundhedsministeriet/Sundhedsstyrelsen i form af en vejledning skitserer nogle
overordnede, vejledende retningslinier for informationsformidlingen, som bl.a. skal angive betingelser for, hvornar
en lege kan rette henvendelse til en anden person. En betingelse for henvendelse kunne saledes vere, at der i
veesentlig grad er mulighed for at forebygge eller sinke udbrud af en alvorlig sygdom, safremt en anden person pa
baggrund af informationen far viden om genetisk disposition for sygdomsanleg. Da det er Det Etiske Rads
synspunkt, at det er den leegelige ekspertise, der i praksis foretager genetisk radgivning og undersggelse, der skal
udvikle mere pracise kriterier for formidling af information inden for de enkelte sygdomsgrupper, anbefaler Radet,
at de supplerende mere praecise kriterier for hver enkelt sygdomsgruppe udarbejdes af de leegevidenskabelige
selskaber/genetikernes faglige organisation.

Det Etiske Rad anbefaler, at der derudover ikke sker lovgivningsmaessige &ndringer af rettighederne for en
person, der har faet udfgrt preesymptomatisk genetisk testning. Radet leegger veegt pa, at lovgivningen primeert bar
sikre hensynet til den testedes vurdering og ret til privatliv, og anser det for vasentligt, at der saledes veernes om
den testedes mulighed for selv at udgve, hvad der forekommer ham/hende at veere en forpligtelse i forholdet til de
nere, genetisk forbundne slegtninge.

Radet finder, at lovgivningen under forudsatning af implementering af ovennavnte anbefaling om, at der udformes
en vejledning opfylder dette, samtidig med at lovgivningen tilgodeser anden person ved at give sundhedspersoner
mulighed for at videregive oplysninger i serlige tilfeelde.

Det Etiske Rad erkender, at der kan opsta en konflikt mellem en persons ret til viden og en anden persons ret til
ikke-viden. Lovgivningen giver det enkelte menneske ret til selv at bestemme, om det gnsker viden eller ikke-
viden. Denne selvbestemmelsesret giver ikke den enkelte ret til at bestemme over andre menneskers valg. | praksis
kan lovgivningen dog ikke forhindre, at en person setter en anden persons, f.eks. en slaegtnings, valgfrined ud af
kraft, f.eks. ved at videregive ugnsket information til vedkommende.

| relation til de tilfeelde, hvor en person uden kendskab hertil er registreret som beerer af en arvelig sygdom, og
hvor der ikke i gvrigt i familien har vaeret foretaget preesymptomatisk genetisk testning, udtaler Radet falgende:

Det Etiske Rad anbefaler, at henvendelse med information om genetisk status og tiloud om genetisk udredning og
eventuel preesymptomatisk genetisk testning kan ske til den pagaeldende person efter ovenstaende retningslinier,
herunder navnlig, at der i vaesentlig grad skal veere mulighed for at forebygge en alvorlig sygdom eller sinke dens
udbrud.

Det Etiske Rad anbefaler, at borgerne informeres om, at de selv kan tage kontakt til registre vedrarende arvelige
sygdomme med henblik pa afklaring af, om de er registreret med en sygdomsdisposition. | den forbindelse
anbefales det, at Registertilsynets registeroversigt udformes saledes, at den omfatter alle registre i Danmark.

Det Etiske Rad er opmaerksomt pa, at der er situationer, hvor hensynet til anden persons ret til ikke-viden kunne
betinge en tilsideseettelse af den testedes ret til selvbestemmelse.

Det Etiske Rad har serligt diskuteret to situationer:

1.

Den ene situation er den, hvor et risikoindivids gnske om at fa udfart preesymptomatisk genetisk testning
forudsetter en tilsvarende genetisk undersggelse af en af foreeldrene, som imidlertid ikke gnsker at fa den
medfglgende viden, og som derfor ikke vil lade sig undersgge.

Det Etiske Rad gnsker at tilkendegive, at det i en sadan situation ikke giver mening at tale om en ret til viden eller
en ret til autonomt at treeffe beslutning om genetisk undersggelse, idet en sadan ret ikke giver grundlag for at tvinge
en anden til at lade sig undersgge, medmindre der er helt ekstraordinsere omstendigheder vedrgrende afgerende
samfundsmaessige eller individuelle interesser, der kan begrunde en sadan tvang. Det ses ikke at vere tilfeldet i
denne situation. Det Etiske Rad er saledes af den opfattelse, at der gives situationer, hvor hensynet til anden
persons ret til ikke-viden betyder, at preesymptomatisk genetisk testning ikke kan gennemfares.

Nar det er muligt at udfere den genetiske undersggelse af et risikoindivid uden medvirken af vedkommendes

http://etiskraad.dk/upload/publikationer/genteknologi-og-kloning/genundersoegelse-af-raske-redegoerelse/ren.htm[24-11-2015 11:44:58]



Génundersggelse af raske - Redegarelse om praesymptomatisk géndiagnostik - Samlet html

foraelder, mener Det Etiske Rad, at undersggelsen bar foretages, selvom foralderen ikke gnsker kende sin
genstatus, idet risikoindividets ret til viden veegtes hgjere end foralderens ret til ikke-viden.

2.

Den anden situation er den, hvor der er modstridende gnsker hos et par med hensyn til, om en fosterundersggelse
skal foretages. Der kan her skelnes mellem tilfeelde, hvor det er manden henholdsvis kvinden, der er risikoperson
og ikke gnsker at vide, hvorvidt han/hun har sygdomsanlaegget.

Der kan saledes veere tale om, at en kvinde er gravid med en risikoperson, og at hun gnsker at fa foretaget en
fosterundersggelse med henblik pa, om barnet er barer af sygdomsgenet. Hvis undersggelsen gennemfares, og hvis
den viser, at barnet er baerer af genet, vil det samtidig vaere pavist, at manden er anlegsberer, og han vil dermed
have faet en information i strid med sit gnske om ikke-viden.

Der kan omvendt veere tale om, at den gravide kvinde er risikoperson, men ikke gnsker viden om, hvorvidt hun
faktisk er anlaegsbeerer eller ej. Hvis manden i denne situation gnsker en fosterundersggelse foretaget, og hvis den
udfgres og giver som resultat, at barnet er beerer af sygdomsgenet, vil det samtidig veere pavist, at kvinden er
anlaegsbarer, og hun vil - i modstrid med sit gnske om ikke-viden - have faet information om sin status.

Det Etiske Rad gnsker at betone moderskabets og faderskabets principielt ligevaerdige karakter og betydningen af at
sikre vordende foraldre de bedst teenkelige betingelser for at kunne tale sig frem til en lgsning pa en indbyrdes
uenighed om eventuel udferelse af en fosterundersggelse.

Situationen, hvor to vordende foreldre er uenige om, hvorvidt der skal udferes fosterdiagnostik, er sjeelden, men
ikke desto mindre ulykkelig i hvert enkelt tilfeelde. Hvor det pageeldende par ender med ikke at kunne lgse
konflikten selv, er der behov for en afklaring af, hvordan samfundet, repreesenteret ved det udfgrende personale,
skal forholde sig i en situation, som indebarer, at den ret til viden, som .lovgivningen anerkender, og som der er
etisk belag for, star i afggrende modstrid med den ret til ikke-viden, som lovgivningen ligeledes anerkender, og
som der ligeledes er etisk beleg for.

Stillet over for dette dilemma ma det indledningsvis fremhzaves, at en fosterundersggelse ikke kan foretages uden
at gare et indgreb i kvindens krop. Et sadant indgreb foretaget uden kvindens informerede samtykke ville indebzre
en tilsideseettelse af det etiske krav om respekt af en persons integritet og veerdighed. Helt generelt farer dette
etiske krav til, at indgreb i form af tvangsmaessig undersggelse og behandling kun kan komme pa tale i serlige
situationer, hvor vaesentlige samfundsmaessige eller private interesser star pa spil. Dette etiske krav kommer til
udtryk i lovgivningen, som kun i helt serlige situationer tillader tvangsmaessig undersggelse og behandling af
borgerne. Det Etiske Rad finder ikke, at den naevnte situation, hvor en mand gnsker viden om sit kommende barns
genetiske status, har en karakter, der kan betinge en tilsidesettelse af det etisk bestemte krav om, at undersggelser,
der forudsatter indgreb i en persons krop, ikke ma foretages uden vedkommendes informerede samtykke.

Tilbage til overvejelse star saledes alene den situation, hvor kvinden gnsker udfarelse af en fosterundersggelse med
udgangspunkt i sin ret til viden om fosterets arveanlaeg, mens manden modsatter sig udfgrelsen af undersggelsen
under henvisning til sin ret til ikke-viden.

Geldende lovgivning giver en gravid kvinde ret til pa begeering at fa foretaget fosterundersggelser af det ventede
barn, for sa vidt der er leegelig indikation herfor, og andre betingelser tillige er opfyldt. Selv om en etisk
overvejelse af, om ogsa mandens samtykke burde indhentes, principielt ikke kan afvises, er der ikke aktuelt krav
herom i lovgivningen. Spgrgsmalet er derfor, om det forhold, at en fosterundersggelse med karakter af
preesymptomatisk genetisk testning ikke alene kan give viden om barnet, men tillige om manden, kan udgare en
etisk begrundelse for at indfere krav om en lovaendring, hvorefter ogsa han skal give samtykke til undersaggelsens
udfarelse.

Lad det veere naevnt, at en eventuel indfgrelse af et krav om, at risikopersonen skal give samtykke til en
fosterundersggelse med karakter af praesymptomatisk genetisk testning, ikke giver nogen lgsning pa det beskrevne
dilemma, nemlig i det tilfelde, hvor de to parter ikke er enige om spargsmalet, idet risikopersonen siger nej og den
anden part ja til en fosterundersggelse.

Man kan derfor under alle omstendigheder komme til at sta tilbage med dilemmaet og tvinges til at overveje, hvis
ret der skal ga forud for den andens ret, ogsa nar man matte finde, at de to set af rettigheder principielt er
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Medlemmerne af Det Etiske Rad har forskellige etiske vurderinger af, hvorledes samfundet bgr forholde sig i en
sadan situation:

A. Alle medlemmer af Det Etiske Rad bortset fra Sven Asger Sgrensen og Lene Gammelgaard anbefaler her, at
fosterundersggelser med henblik pa diagnostik af et gen fortsat ma foretages, selv om den kommende
barnefader modsztter sig undersggelsen. De medlemmer, der star bag denne anbefaling, er imidlertid ikke
enige om begrundelsen herfor.

A.1. Nogle medlemmer (Ragnhild Riis, Mette Hartlev, Ole Hartling, Karen Schousboe, Ellen
Thuesen, Pelse Helms Kaae, Asger Dirksen og Nikolaj Henningsen) begrunder anbefalingen
med, at skadevirkningerne for kvinden, hvis hun ikke far mulighed for at fa foretaget en
fosterundersggelse, er starre end den skade, manden udszttes for ved at blive pafert en viden,
han ikke gnsker. Disse medlemmer henviser i den forbindelse til, at selvom kvinden ikke
umiddelbart pafares et indgreb i den fysiske integritet, mister hun muligheden for at tage
informeret stilling til, hvad hendes krop skal udsettes for. Hun vil under alle omsteendigheder
skulle treeffe et valg; nemlig valget mellem at gennemfare eller afbryde graviditeten. Uanset om
hun veelger det ene eller det andet, har valget konsekvenser for hendes fysiske og psykiske
integritet. En abort er et indgreb, som bade kan have fysiske og mentale skadevirkninger. Disse
skadevirkninger kan forsteerkes, nar beslutningen om abort treeffes pa et utilstraekkeligt
informationsgrundlag og dermed efterlader usikkerhed om, hvorvidt det var en rigtig beslutning
at afbryde graviditeten. Veelger kvinden at gennemfgre graviditeten, kan det ligeledes have
mentale og fysiske skadevirkninger for hende. Ligesom det er tilfeeldet med abortvalget, kan man
forestille sig, at disse potentielle skadevirkninger kan veere starre, nar beslutningen om at
gennemfare graviditeten treeffes pa et informationsgrundlag, som kvinden selv finder
utilstreekkeligt. Konsekvenserne for kvinden af, at hun fratages muligheden for at treeffe et
informeret valg, vedrgrer saledes ikke alene hendes behov for viden, men bergrer ogsa hendes
psykiske og fysiske integritet. Selvom det er vanskeligt at foretage en afvejning mellem kvindens
og mandens etisk begrundede rettigheder, vurderer disse medlemmer, at den potentielle skade,
kvinden udsattes for, vejer sa tungt, at hendes ret til at skaffe sig et informeret
beslutningsgrundlag ma ga forud for mandens ret til ikke-viden. Det forhold, at en kvindelig og
en mandlig risikoperson hermed stilles forskelligt, ma ses i sammenhang med, at deres situation
grundlaeggende er forskellig.

A.l.a Blandt disse medlemmer gnsker Karen Schousboe, Ellen Thuesen og Pelse
Helms Kaae at supplere denne begrundelse med det synspunkt, at kvinden i kraft af
sin seerlige falelsesmassige relation til det kommende barn er den svage part: hun
kan ikke — som den kommende fader - blot “melde sig ud” af graviditet og
opfostring af barn. De historiske erfaringer viser kvindens svaghed: kvinder er
gennem tiderne blevet forladt af det kommende barns far, tvunget til abort mv. Den
lovgivning, der i dag findes pa omradet, er grundleeggende udtryk for en beskyttelse
af den svage parts interesser: kvindens. Disse medlemmer gnsker at bevare den
nuverende retstilstand, fordi tilsidesattelse af kvindens ubetingede ret til at treeffe
afgarelse om fosterdiagnostik til fordel for den kommende faders ret til ikke-viden
vil vaere udtryk for en uacceptabel begraensning i beskyttelsen af kvinden som den
svage part.

A.2. Andre medlemmer (John Steen Johansen, Naser Khader, Frederik Christensen, Lisbeth Due
Madsen, Peter @hrstrem og Erling Tiedemann) har ikke fundet, at der i det foregaende er peget
pa mere grundleeggende etiske principper, som i tilfeelde af uenighed mellem de to foraldre kan
lgse det omhandlede dilemma, og de anser i sammenhzngen ikke en entydig sammenligning af
alternative skadevirkninger for at veere mulig, men tveertimod udsat for en betydelig risiko for at
en forudindtagethed i den ene eller den anden retning kan komme til at gve en udslaggivende
indflydelse pa udfaldet. De henviser herved til citatet pa side 74, der neevner depression eller
selvmord som en mulig felge af en genpositiv diagnose, og peger pa, at et sadant udfald matte
fare opgarelsen og sammenligningen af skadevirkninger til en helt anden konklusion.
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Disse medlemmer finder yderligere, at den nevnte sammenligning mellem skadevirkninger let
kommer til at fremsta som paradigme for en argumentation, der sigter pa en vidtgaende etisk
legitimering af abort, som de ikke tilslutter sig.

Disse medlemmer har umiddelbart sympati for Sven Asger Sgrensens forslag i den udstraekning,
hvori dette peger i retning af en anerkendelse af begge foraeldres ligestilling i henseende til bade
rettigheder og forpligtelser over for det kommende felles barn. De finder imidlertid, at
foreeldrenes lige rettigheder og forpligtelser ikke bgr anskues uden i sammenhang med barnets
rettigheder, og de finder det yderligere beteenkeligt kun at knytte en vis, endda begraenset
anerkendelse af sadanne rettigheder til den omhandlede, meget specielle situation, hvor en
barnefader er risikoperson. Efter disse medlemmers opfattelse bar Det Etiske Rad derfor pa et
tidspunkt patage sig et udredningsarbejde omkring de etiske vardier og krav, der knytter sig til
treklangen mor, far og barn.

Pa det nu foreliggende grundlag har John Steen Johansen, Naser Khader, Frederik Christensen,
Lisbeth Due Madsen, Peter @hrstrem og Erling Tiedemann derfor tilsluttet sig, at
fosterundersggelser med henblik pa diagnostik af et gen fortsat ma foretages, selvom den
kommende barnefader modsetter sig undersggelsen. Denne tilslutning skal ses som en forelgbig
og mere pragmatisk lgsning pa det beskrevne dilemma. De begrunder denne tilslutning med, at
der ikke ses at veere anledning for Det Etiske Rad til at foresla en lovaendring omkring samtykke
til udfarelse af fosterundersggelser, fgr der som resultat af et mere fuldsteendigt
udredningsarbejde kan pavises et etisk rationale for en sadan loveendring.

B. Et mindretal i Det Etiske Rad (Sven Asger Sgrensen og Lene Gammelgaard) anbefaler, at der i lovgivningen
indfares en regel om, at fosterundersggelse for en alvorlig, sent debuterende sygdom begrundet i, at en af
foraeldrene har en betydelig risiko for at bare et sygdomsanlag, som kan vaere videregivet til fostret, kun ma
udfgres, safremt den af forzeldrene, der er mulig anleegsbeerer, giver sit samtykke til undersggelsen.

Som eksempel kan man have den situation, at en af foreeldreparret selv har en forseelder med Huntingtons
chorea, men ikke gnsker at vide, hvorvidt hun/han selv er barer af anleegget for denne sygdom. Safremt der
foretages en fosterundersggelse, og denne som resultat viser, at fostret har sygdomsanlaegget, indebeerer det,
at risikoforaelderen hermed - mod sit gnske - far kendskab til, at hun/han ogsa har anlegget. En viden om, at
man vil udvikle en alvorlig sygdom, kan indebare betydelige psykiske skadevirkninger og en nedsat
livskvalitet, der i sin yderste konsekvens kan fare til fysiske skadevirkninger, f.eks. selvmord.

For partneren betyder det, at hun/han far viden om, at savel a&gtefallen (samleveren) som det ventede barn
har sygdomsanlaegget.

Hvis der traeffes beslutning om, at barnet bliver aborteret, er resultatet, at risikoforaelderen - mod sit gnske -
far kendskab til, at hun/han vil fa en alvorlig sygdom, og at det gnskede barn bliver aborteret. For partneren
betyder det, at denne vil fa at vide, at &gtefaellen (samleveren) har sygdomsanlaegget, og samtidig vil blive
udsat for det psykiske pres, som en abort af et gnsket barn indebeerer.

Fosterundersggelser af sent debuterende sygdomme, hvor risikoforeelderen ikke kender sin genstatus, kan
saledes fa vidtgaende negative konsekvenser for savel risikoperson, egtefellen og fostret. Det vil iser veere
tilfeeldet, safremt undersggelsen bliver foretaget mod risikoforaelderens gnske, hvilket vil veere et brud pa
retten til selvbestemmelse og mod intentionen i lovgivningen, der almindeligvis giver det enkelte individ en
privilegeret status over for slaegtninges ret til information.

Ved at indfare en regel, der kraever risikoforaelderens samtykke til en fosterundersggelse, kan konsekvensen
blive, at en graviditet gennemfares med fgdsel af et barn, der har sygdomsanlaegget, eller at der bliver
foretaget abort af et foster, der maske ikke har anlegget.

Mindretallet mener, at dette er langt mindre indgribende end de skadevirkninger, som en fosterundersggelse i
denne situation kan give anledning til. I vurderingen indgar, at der her er tale om sent debuterende
sygdomme, der oftest forst udvikles mange ar efter barnets fadsel, hvilket giver forhabning om, at der vil
veere en effektiv behandling, hvis barnet fades med sygdomsanlagget. Et sadant hab vil formentlig betyde, at
kun fa kvinder vil veelge abort, hvis de ikke har mulighed for at fa foretaget en fosterundersggelse.
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I den nugeeldende lovgivning er det kvinden, der suveraent har beslutningen om fosterundersggelse og abort.
Men denne retstilstand er imidlertid etableret pa et tidspunkt, hvor fosterundersggelser for sent debuterende
sygdomme ikke var aktuelle, og de her omtalte problemer derfor ikke relevante. Mindretallets forslag
indebeerer, at der i disse helt specielle situationer gives en mand, der er risikoperson og ikke gnsker at kende
sin genstatus, mulighed for at hindre, at der foretages fosterundersggelse. Forslaget indebarer saledes ikke, at
der foretages nogen form for indgreb i kvindens krop, men medfarer alene, at kvindens ret til at bestemme,
om der skal foretages fosterundersggelse, i sjeldne tilfeelde bliver indskreenket. En sadan indskraenkning i
kvinders selvbestemmelsesret har man eksempelvis i samfundets forbud mod abort efter 12.
svangerskabsuge.

4.2. Praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige bgrn

Bar foraeldre til et mindredrigt barn (et barn under 18 ar), som muligvis er beerer af en sent-debuterende genetisk
sygdom eller sygdomsdisposition, have ret til viden - det vil sige til at fa udfart en preesymptomatisk genetisk
testning af barnet? Eller bagr denne ret vige til fordel for barnets ret til ikke-viden og ret til selvbestemmelse? Og i
givet fald: Ved hvilken alder skal en mindrearig selvsteendigt kunne treffe beslutning for eller imod
praesymptomatisk genetisk testning?

Safremt man anerkender foreaeldrenes ret til viden, ber disse sa have en moralsk pligt til at fortzlle resultatet af den
genetiske undersggelse til barnet? Eller bgr de have en ret til at tilbageholde denne viden?

Disse spgrgsmal har staet centralt i Det Etiske Rads diskussion af de etiske problemer i tilknytning til
preesymptomatisk genetisk testning af mindrearige.

I Danmark bliver der foretaget praeesymptomatisk genetisk testning af mindrearige for sent-debuterende sygdomme.
Der bliver testet for de to typer tyktarmskreaft samt for alfa-1-antitrypsin-mangel, der er beskrevet i kapitel 3.
Desuden bliver der foretaget preesymptomatisk genetisk testning for “familiser hyperkolesteroleemi”, en tilstand
med svert forhgjet kolesterolniveau i blodet og deraf falgende forgget risiko for tidlig hjertekarsygdom. Der er ikke
foretaget preesymptomatisk testning af mindrearige for Huntingtons chorea eller for arvelig brystkraft, men testning
af mindrearige for arvelig brystkreaft vides at have fundet sted i andre lande - blandt andet i Sverige. Der er i
princippet intet, der forhindrer, at sddanne tests kunne finde sted i Danmark, idet der ikke eksisterer en lovgivning,
som regulerer brugen af preesymptomatisk genetisk testning af mindrearige for sent-debuterende sygdomme. Den
nuvearende praksis er saledes udviklet som fglge af, hvad der af genetikere og andre involverede leger bliver anset
som god klinisk praksis.

Det Etiske Rad har imidlertid gnsket at undersgge, om der er behov for en bedre retlig regulering af omradet, og
har derfor diskuteret, hvilke kriterier, der bgr veere opfyldt, for at det er etisk forsvarligt at foretage
praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige for sent-debuterende sygdomme.

En afklaring af spargsmalene om foraeldres eventuelle ret til at fa udfert preesymptomatisk genetisk testning af
deres barn overfor barnets eventuelle ret til ikke-viden og selvbestemmelse har fordret stillingtagen til yderligere en
reekke spergsmal. Herunder betydningen af falgende:

« Hvorvidt viden om barnets genetiske status har helbredsmassig betydning: Om positiv viden altsa kan fare
til forebyggelse, lindring eller helbredelse, eller om en sadan viden ikke vil fa behandlingsmaessige
konsekvenser.

« Det forventede tidspunkt for sygdomsudbrud i forhold til tidspunktet for den genetiske undersggelse.

« Sygdommens alvorlighed og penetrans (det vil sige dens gennemslag).

« Risikoen for ugnskede sociale og psykologiske konsekvenser.

« « Barnets modenhed og evne til selv at treeffe beslutning.

Kriterier for preesymptomatisk genetisk testning af bgrn

Handlemuligheder

Praeesymptomatisk genetisk testning af mindrearige kunne gares afhangig af, om et positivt resultat af
undersggelsen (det vil sige pavisning af det gen, der undersgges for) giver handlemuligheder, der vil gavne barnet.
Det kunne vaere medicinsk behandling, der forebygger, udskyder eller mildner sygdomsudbruddet eller falgerne af
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sygdomsudbruddet. Et oplagt eksempel er (som allerede navnt i kapitel 3), at en mindrearig, der er diagnosticeret
som beerer af genet for arvelig tyktarmskreeft, vil blive tilbudt regelmaessige kikkertundersggelser af tarmen med
henblik pa at diagnosticere polypper eller egentlig kreeft og derefter at bortoperere tarmen.

Andre handlemuligheder kunne vere sociale eller psykologiske tiltag, der tager sigte pa at forberede barnet og/eller
familien pa en fremtid med sygdom eller gget risiko for sygdom. Det kunne indebeaere planlegning af uddannelse
eller en opvakst, hvor foreldrene leegger starre vaegt pa at ruste barnet psykologisk til en tilvaerelse med sygdom
(og mulig diskrimination), end de ville have gjort det uden viden om barnets genetiske status.

| familier med sygdom (genetisk savel som anden sygdom) er det i gvrigt erfaringsmaessigt vanskeligt at holde sin
viden hemmelig for bgrnene, som fornemmer, at noget er galt, og derfor kan blive plaget af uvished og angst.
Selvom viden om, at et barn baerer genet for en sent-debuterende sygdom ikke giver konkrete handlemuligheder,
kan en afklaring af spargsmalet derfor vere sa stor en falelsesmassig lettelse, at det i sig selv retfeerdigger
testningen.

Endelig kunne det anfgres, at preesymptomatisk genetisk testning af mindrearige ogsa giver ggede
handlemuligheder i de tilfeelde, hvor undersggelsen afkraefter en mistanke om, at barnet er baerer af et
sygdomsfremkaldende gen. Hvis en undersggelse "frikender” barnet, kan barnet undga eventuelle forebyggende
undersggelser (som for eksempel de navnte kikkertundersggelser), og barnet og den gvrige familie kan spares for
bekymringer.

Modsat kunne man have den overbevisning, at handlemulighederne skal veere endog meget gunstige, for at de kan
retfeerdiggere preesymptomatisk genetisk testning af mindrearige for sent-debuterende sygdomme - og den
kreenkelse af bgrnenes ret til selvbestemmelse, som dette indebaerer. Muligheden for sociale og psykologiske tiltag
vil ifglge denne overbevisning ikke veere tilstraekkeligt tvingende argumenter for en tilsidesattelse af barnets
rettigheder. Ikke mindst fordi de sociale og psykologiske tiltag ikke entydigt kan siges at veere til fordel for barnet.
Afklaring af genetisk status kan vare en falelsesmaessig lettelse, men kan lige sa vel vise sig at blive en stor
folelsesmaessig belastning. Og en opveekst, der sigter pa at ruste barnet til en tilveerelse med sygdom, kan trods de
bedste intentioner betyde, at barnet fgler sig sygeliggjort og stigmatiseret i forhold til andre bgrn, herunder serligt
sgskende, som ikke er bearere af det pagaldende gen. Ligeledes kan sociale tiltag med henblik pa at styre barnet i
retning af eksempelvis bestemte erhvervsvalg af barnet opleves som staerkt begraeensende og skabe en falelse i
barnet af ikke selv at have indflydelse pa sin tilvarelse.

Denne holdning stattes af, at der kun er ringe dokumenteret viden om, hvilken betydning, det har for bgrn at fa
udfart preesymptomatisk genetisk testning. Socialt og psykologisk. Og pa kort og lang sigt’24. Man kunne anfare, at
sa lenge denne viden mangler, bar der udvises stor tilbageholdenhed med at udfgre praesymptomatisk genetisk
testning af mindrearige for sent-debuterende sygdomme.

Tidspunkt for sygdommens udbrud

En af de faktorer, der ber tages i betragtning, nar der skal tages stilling for eller imod praesymptomatisk genetisk
testning af en mindredrig, er tidspunktet for udbrud af den sygdom, for hvilken der eventuelt skal udfares en
praesymptomatisk genetisk test.

Man kan have den overbevisning, at der ikke begr udferes preesymptomatisk undersggelse for en sygdom, hvis
udbrud ligger langt fremme i tiden i forhold til tidspunktet for undersggelsen. Et eksempel kunne veere testning for
den arvelige form for Alzheimer, der farst bryder ud, nar barnet ikke leengere er barn, men tveertimod er omkring
de 60 ar. Da der ikke er nogen forebyggende behandling for arvelig Alzheimer, vil en sadan testning problemlgst
kunne udskydes til voksenalderen, hvor vedkommende selv kan traeffe beslutning for eller imod en testning. Hvor
intet medicinsk betinger, at den preesymptomatiske undersggelse skal foretages i barnealderen, bar undersggelsen
altsd udskydes, sa barnets ret til selvbestemmelse ikke bliver kraenket.

En anden overbevisning kunne vare, at det er unuanceret blot at sige, at det ikke ber vaere muligt at udfare
preesymptomatisk genetisk testning af mindrearige for sent-debuterende sygdomme. Hvad der nemlig kan
forekomme indlysende i tilfeeldet med arvelig Alzheimer, er langt mindre indlysende i forbindelse med sygdomme,
der kan bryde ud tidligere i en persons erhvervsaktive alder. Alfa-1-antitrypsin-mangel kunne vare eksemplet pa
en tilstand, hvor foraldrene til et barn, der er risikoperson, kunne mene, at viden om barnets genetiske status ville
give dem handlemuligheder - for eksempel i retning af at beskytte barnet mod tobaksrgg. Derfor er det ifglge denne
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overbevisning ikke meningsfuldt at leegge vaegten pa tidspunktet for udbrud. Tveertimod ber kriteriet for, om
preesymptomatisk genetisk testning bar udferes, veere knyttet til, hvorvidt et positivt resultat af undersggelsen giver
konstruktive handlemuligheder, sadan som det faktisk er tilfaldet ved pavisning af disposition for lungesygdom.

Alvorlighed og penetrans

Det varierer fra person til person, hvorledes alvorligheden af en sygdom bliver opfattet. Pa grund af disse forskelle i
opfattelsen af, hvad der er en alvorlig sygdom, er det ikke muligt at sige noget entydigt om, hvilken indflydelse
alvorligheden af en genetisk sygdom bgr have pa beslutningen om, hvorvidt der skal udfgres en preesymptomatisk
genetisk testning af en mindrearig.

Man kunne haevde, at jo mere alvorlig sygdommen bliver vurderet, desto sterkere skal argumenterne for en
preesymptomatisk genetisk testning veere. Begrundelsen kunne veere, at testning for en meget alvorlig sygdom har
tilsvarende alvorligere konsekvenser for den testede, og at en sadan testning derfor ud fra et beskyttelseshensyn bar
afvente det tidspunkt, hvor vedkommende selv kan treeffe beslutning for eller imod testning.

Men man kunne lige sa vel havde det modsatte: at jo mere alvorlig en sygdom bliver vurderet, desto staerkere skal
argumenterne imod en praesymptomatisk genetisk testning veere. Argumentet kunne her vare, at netop fordi der er
tale om en alvorlig sygdom, er det desto vigtigere at kunne tage tidlige forholdsregler eller mentalt at forberede sig
pa de eventuelle begraensninger, som sygdommen matte medfare.

Eventuelt kunne graden af alvorlighed ses i sammenhang med graden af penetrans, det vil sige sandsynligheden
for, at sygdommen bryder ud. Man kunne i den sammenheng anfgre, at lille sandsynlighed for, at den givne
sygdom vil bryde ud, tilsiger ikke at udfagre en preesymptomatisk genetisk testning, som skaber ungdige
bekymringer hos mange testede. Imidlertid vil man igen komme i den situation, at det sjeldent er muligt at afgare,
hvad der er henholdsvis lille og stor sandsynlighed. For eksempel bliver der udfart undersggelse for alfa-1-
antitrypsin-mangel pa mindrearige bgrn med 1/2 procents risiko for at veere disponerede for lungesygdom
(feetre/kusiner til en patient med alfa-1-antitrypsin-mangel). Eventuelle genberere er i forgget risiko for at udvikle
alfa-1-antitrypsin-mangel, men selv for rygere er sandsynligheden for, at sygdommen bryder igennem, ikke 100
procent, men derimod omtrent 85 procent. Man kunne sige, at denne procedure er udtryk for stor testvillighed
kombineret med lille sandsynlighed for sygdom. | modsatning hertil star, at der ikke i Danmark bliver udfart
praesymptomatisk genetisk testning for Huntingtons chorea pa mindredrige, og i gvrigt kun pa personer med 50
eller 25 procents risiko for at veere genberere (det vil sige bgrn og bgrnebgrn af en patient med sygdommen).
Genbeerere vil med sikkerhed udvikle sygdommen. Denne procedure kunne siges at udtrykke en sterre
tilbageholdenhed med testning kombineret med relativ stor sandsynlighed for sygdom. Disse forskelligheder i
procedure afspejler forskelle i opfattelse af alvorlighed og betydningen af penetrans og i den efterfglgende
vurdering af, hvornar det er etisk forsvarligt at udfere praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige.

Sociale og psykologiske konsekvenser

Praeesymptomatisk genetisk testning af mindrearige kunne gares afhangig af en vurdering af de sociale og
psykologiske konsekvenser af testningen. Som naevnt nedenfor er der imidlertid kun sparsom dokumenteret viden
om disse forhold. Men visse erfaringer peger dog pa, at de psykologiske konsekvenser er anselige, jeevnfar afsnit
om screeningen af bgrn for alfa-1-antitrypsin-mangel, der blev standset i utide pa grund af ugnskede sociale og
psykologiske konsekvenser for bgrnene og deres foraldre (foreldrene var meget bekymrede pa bgrnenes vegne, og
bagrnene for eksempel mere pylrede end ikke-testede alderssvarende barn).

Det kunne anfares, at manglende viden om de sociale og psykiske konsekvenser tilsiger tilbageholdenhed med at
udfare testning af mindrearige. Men det kunne omvendt anfares, at undersggelser af sociale og psykologiske
konsekvenser af preesymptomatisk genetisk testing (og deraf fglgende retningslinier for testning) vil generalisere pa
bekostning af det enkelte individ. Derfor er det at foretraekke, at beslutningen for eller imod bliver taget af den
familie, der overvejer testning, i samrad med en genetisk radgiver. Kun sadan vil hensynet til hver enkelt families
seerlige forhold fa tilstreekkelig veegt.

Barnets modenhed

Den danske lovgivning om patienters retsstilling giver et barn ret til at afgive samtykke om laegelig behandling, fra
barnet er fyldt 15 ar. Det bliver altsa vurderet, at et barn fra denne alder er modent nok til at treeffe beslutning
vedrgrende sygdom og behandling. Som sagt bliver der ikke i Danmark udfert preesymptomatisk genetisk testning
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af bern under 18 ar for Huntingtons chorea. Denne beslutning er en falge af, hvad genetikere anser som god klinisk
praksis. Men der er sandsynligvis ikke lovhjemmel til at hindre undersggelsen af et barn over 15 ar, som selv
insisterer pa at fa foretaget en undersggelse, som der kan siges at vaere medicinsk grundlag for at udfgre. Det
samme gelder undersggelsen af et under 15 ar gammelt barn, hvis foraldre insisterer pa en sadan undersggelse.
Det samme geelder naturligvis de genetiske sygdomme, for hvilke der allerede nu bliver udfart preesymptomatisk
genetisk testning af mindrearige. At genetikerne ikke har lovhjemmel til at hindre undersggelsen, betyder altsa blot,
at det er andre forhold, som eksempelvis opfattelsen af god klinisk praksis, der bliver lagt til grund for
beslutningen.

Der er ingen entydig viden om, hvor gammelt et barn skal veere, far man kan tale om, at vedkommende er
tilstreekkeligt moden til at forsta bade de genetiske facts og de falelsesmassige og sociale konsekvenser af en
praesymptomatisk genetisk testning for en sent-debuterende sygdom —og hvornar barnet saledes er gammelt nok til
at have kompetence til at give et informeret samtykke til testningen. Aldersgraensen treekkes forskelligt af
forskellige fagpersoner og for forskellige sygdomme - og eneste retlige vejledning er 15-ars graensen i Lov om
patienters retsstilling.

Der er end ikke blandt forskere enighed om, hvorledes man skal definere ”at have kompetence”. For nogle er
kompetencen for eksempel knyttet til et barns evne til abstrakt teenkning, men andre havder, at selv uden evnen til
abstrakt teenkning kan bgrn have kompetence til at treeffe konkrete beslutninger i en social ssmmenhang.

Yderligere mangler der viden om, hvorledes forzldres pres pa barn eventuelt kan pavirke bgrnenes
selvbestemmelse og deres reelle mulighed for at afgive et ikke-styret informeret samtykke22,

Som ogsa anfart ovenfor under afsnittet om ”Sociale og psykologiske konsekvenser” kunne manglen pa viden om
disse forhold tilsige tilbageholdenhed med at udfare praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige for sent-
debuterende sygdomme.

Salenge der ikke er nogen viden om, hvornar et barn reelt kan tage stilling til udfarelsen af preesymptomatisk
genetisk undersggelse, bgr man i videst muligt omfang begraense testningen af bgrn under 18 ar.

Omvendt kunne det anfares, at der er sa store individuelle forskelle mellem bgrn og mellem familier, at det slet
ikke giver mening at have en pracis aldersgraense for, hvornar der kan udfares preesymptomatisk genetisk testning.
Det ma vurderes fra situation til situation, sa hensynet til den enkelte familie far starst mulig veegt, og vere i
overensstemmelse med formuleringen i FN’s Konvention om Barnets rettigheder: "Deltagerlandene skal sikre et
barn, der er i stand til at udforme sine egne synspunkter, retten til frit at udtrykke disse synspunkter i alle forhold,
der vedrgrer barnet; barnets synspunkter skal tillegges passende veegt i overensstemmelse med dets alder og
modenhed.” (Artikel 12, stk. 1).

Det Etiske Rads anbefalinger vedrarende praeesymptomatisk genetisk testning af mindrearige for sent-
debuterende sygdomme

Centralt i Det Etiske Rads drgftelser om praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige har staet falgende
overordnede spgrgsmal: Ber foreldre til en mindrearig, som muligvis er bearer af en sent-debuterende genetisk
sygdom eller sygdomsdisposition, have ret til viden - det vil sige ret til at fa udfert en praesymptomatisk genetisk
testning af barnet? Eller bgr denne ret vige til fordel for barnets ret til ikke-viden og barnets ret til
selvbestemmelse? Og i givet fald: Ved hvilken alder skal en mindrearig selvsteendigt kunne treeffe beslutning for
eller imod praesymptomatisk genetisk testning?

Safremt man anerkender foreeldrenes ret til viden, bgr disse sa have en moralsk pligt til at fortelle resultatet af den
genetiske undersggelse til barnet? Eller bgr de have en ret til at tilbageholde denne viden?

Det Etiske Rad er af den opfattelse, at praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige bgr forega ud fra det
overordnede princip, at den mindreariges ret til ikke-viden samt dennes ret til selvbestemmelse ber tillegges sa
megen vegt, at der ikke ber udferes preesymptomatisk genetisk testning af mindrearige for sygdomme, der
debuterer efter 18-ars alderen, hvor barnet som myndigt selv kan tage stilling for eller imod genetisk testning.

Det Etiske Rad mener dog, at dette overordnede princip kan fraviges i tilfeelde, hvor et positivt resultat af den

genetiske undersggelse (det vil sige pavisning af det gen, der undersgges for) giver mulighed for behandling, der
forebygger, udskyder eller mildner sygdomsudbruddet eller falgerne af sygdomsudbruddet i veesentlig grad.
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| relation til de tilfeelde, hvor det overordnede princip kan fraviges, fordi der f.eks. er forebyggelsesmuligheder, og
der derfor kan udfares praeesymptomatisk genetisk testning af bgrn under 18 ar, udtaler Det Etiske Rad fglgende:

Det Etiske Rad anbefaler, for sa vidt angar mindrearige under 15 ar, at det er indehaveren af
foreldremyndigheden, som har kompetence til at treeffe beslutning om udfarelse af en preesymptomatisk genetisk
testning. Det er imidlertid veaesentligt at sikre, at et mindrearigt barns egen holdning bliver en stadigt mere
afgarende faktor, jo &ldre og mere moden vedkommende er.

Radet anbefaler yderligere, at preesymptomatisk genetisk testning af et barn under 15 ar giver en moralsk
forpligtelse hos barnets foreeldre til ssmmen med en genetisk radgiver at underrette barnet om undersggelsen for at
sikre barnets ret til at udtrykke sine synspunkter desangaende. Hvis barnet gnsker det, skal vedkommende
underrettes om resultatet af den genetiske undersggelse og konsekvenserne heraf. Dette bar finde sted pa et
tidspunkt, hvor barnet menes i stand til at forsta informationerne, og senest nar barnet er fyldt 15 ar.

Det Etiske Rad gnsker med ovenstaende anbefalinger at beskytte det mindrearige barn mod at treeffe beslutninger,
hvis reekkevidde det ikke har modenhed til at forsta, og samtidigt at tilgodese det mindrearige barns egen holdning i
takt med vedkommendes stigende alder og modenhed.

Anbefalingerne er i overensstemmelse med Europaradets konvention om menneskerettigheder og biomedicin,
artikel 6, hvori der star, at en mindredrigs synspunkt skal betragtes som en stadigt mere afgarende faktor, jo eldre
og mere moden vedkommende er. Ligeledes er anbefalingen i overensstemmelse med FN’s Konvention om Barnets
Rettigheder, artikel 12, hvori det star, at barnets synspunkt skal tillegges passende veegt i overensstemmelse med
dets alder og modenhed. Det Etiske Rad anbefaler, for sa vidt angar mindrearige mellem 15 og 18 ar, at et barn
mellem 15 og 18 ar selv bar bestemme, om det gnsker at fa udfgrt en praesymptomatisk genetisk testning. Det
betyder, at foraeldre ikke skal tiltreede et for eksempel 16-arigt barns gnske om at fa udfert preesymptomatisk
genetisk testning, ligesom de heller ikke kan forhindre, at den 16-arige farer sit gnske ud i livet.

Denne anbefaling er pa linie med Lov om patienters retsstilling, hvori det star, at man skal veere fyldt 15 ar for selv
at give informeret samtykke til behandling.

Det Etiske Rad anbefaler, at der i tilfelde af en grundleggende uenighed mellem forzldre og barn skal veere en
mulighed for, at det modne barn, leege og/eller foraldre kan fa radgivning og barnesagkyndig vejledning. Dette
tilbud ber ogsa omfatte bgrn mellem 15 og 18 ar.

Det Etiske Rad anbefaler, at tilboud om praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige altid gives sammen
med tilbud om kvalificeret radgivning til barnene og deres foraldre. Konsekvensen af denne anbefaling er, at der
bar ske en opprioritering af uddannelse og efteruddannelse af radgivere, som kan sikre,

« at radgivningen bygger pa dokumenteret viden om bgrns emotionelle og intellektuelle udvikling,

« at radgivningen bygger pa dokumenteret viden om de psykologiske og sociale konsekvenser af
praesymptomatisk genetisk testning af mindredrige, og

- at radgivningen i hvert enkelt tilfeelde er tilpasset barnets alder og modenhed.

Det Etiske Rad anbefaler, at Radets ovenstaende anbefalinger udmentes i nogle generelle, vejledende
retningslinier, f.eks. i form af en vejledning fra Sundhedsministeriet/Sundhedsstyrelsen eller om forngdent ved en
lovaendring.

4.3. Sociale og psykiske virkninger af preesymptomatisk genetisk testning

Det er oplagt, at preesymptomatisk genetisk testning har savel sociale som psykologiske konsekvenser af et omfang,
der gar det ngdvendigt at tage stilling til disse. De psykologiske konsekvenser angar den person, som overvejer at
fa udfart eller har faet udfert praesymptomatisk genetisk testning samt dennes slegtninge og gvrige familie, for
eksempel agtefalle. De sociale konsekvenser angar den samme persongruppe, da praesymptomatisk genetisk
testning ogsa kan fa sociale virkninger i en familie. Eksempelvis nar de falles betingelser, der var i familien inden
udfarelsen af preesymptomatisk genetisk testning, bliver endret med en genetisk undersggelses opdeling af
familiemedlemmerne i genbarere og ikke-genberere. Yderligere angar de sociale konsekvenser af
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preesymptomatisk genetisk testning samfundet som helhed, idet brugen af denne testning er med til at preege et
samfunds begreber om for eksempel sygdom og sundhed.

Psykiske virkninger af preesymptomatisk genetisk testning

Da preesymptomatisk genetisk testning er et forholdsvist nyt fenomen, har man ikke erfaringer med, hvilke
langsigtede psykiske konsekvenser undersggelserne indebaerer for savel dem, hvis test er positiv (de personer, der
viser sig at veere berere af det gen, der blev undersggt for), som for dem, hvis test er negativ (de personer, der
viser sig ikke at veere beerere af det pageldende gen).

De kortsigtede psykiske reaktioner pa en preesymptomatisk genetisk testning er bedre undersggt. Litteraturen pa
omradet paviser ikke overraskende reaktioner af meget forskelligartet karakter. De falgende formuleringer om
mulige psykiske reaktioner er i trad med litteraturen pa omradet, men det er bevidst valgt at fremstille disse mulige
reaktioner i meget kort form:

De psykiske reaktioner hos personer, hvor genet blev pavist, kan spaende fra lettelse og afklarethed og til skuffelse,
usikkerhed om sygdomsforlgb, frygt, hablgshed, fortvivlelse, endret identitetsfalelse, sorg og depression.

De psykiske reaktioner hos personer, hvor genet ikke blev pavist, kan tilsvarende spande fra fglelsen af lettelse og
glaede og til skyldfalelse og sorg pa vegne af for eksempel de sgskende, som ikke "gik fri”.

Reaktionerne pa den genetiske undersggelse vil naturligvis variere savel fra person til person som fra sygdom til
sygdom. Der er stor forskel pa at fa pavist genet for eksempelvis Huntingtons chorea, som med sikkerhed bryder
igennem, og som hverken kan helbredes eller lindres, at fa pavist genet for HNPCC (tarmkrzft), som med
sikkerhed bryder igennem, men ofte kan forebygges, og endelig at fa pavist genet for arvelig brystkraeft, som kun
muligvis bryder igennem, og som der er visse behandlingstilbud knyttet til.

Ligesavel er der givetvis forskel pa at teste negativ for Huntingtons chorea (det vil sige, at genet for sygdommen
ikke blev pavist) og dermed at blive fri for videre overvejelser, og at teste negativ for arvelig brystkraft, hvilket
udelukkende betyder en frikendelse for de mutationer, der er testet for, og saledes hgjst reducerer personens risiko
til normalbefolkningens, der som bekendt er ganske stor.

Sociale virkninger af preesymptomatisk genetisk testning
De sociale virkninger af preesymptomatisk genetisk testning kan dels vedrgre den testede, dennes slaegt og gvrige
familie og dels samfundet som helhed.

Sociale virkninger for den testede
For den testede er det seerligt risikoen for stigmatisering og diskriminering, der er genstand for diskussion.

Med risiko for stigmatisering forstas, at den person, der har faet udfart praesymptomatisk genetisk testning (og har
faet pavist genet), kan fale sig breendemarket og dermed i risiko for diskriminering. Alene denne risiko for
stigmatisering kunne stille krav om en vis varsomhed i farste omgang bag opfordringen til preesymptomatisk
genetisk testning - hvad enten denne har form af en overordnet opfordring fra sundhedsmyndighederne, som stiller
muligheden for testning til radighed, eller af en mere direkte opfordring fra en sundhedsperson til den person, der
overvejer at fa udfert praesymptomatisk genetisk testning. Yderligere kunne risikoen for stigmatisering betinge, at
denne sgges minimeret ved at teenke den ind i reguleringen af preesymptomatisk genetisk testning, som den
kommer til udtryk i lovgivning, protokoller eller referenceprogrammer (*).

Som allerede naevnt ma man under sociale virkninger for den testede ogsa inkludere de virkninger, som
praesymptomatisk genetisk testning kan fa for den indre dynamik i en familie. Eksempelvis kan det &ndre en
families fellesskab, hvis en genetisk undersggelse opdeler familien i genbaerere og ikke-genbarere.

Arbejdsmarkedet

Lov om brug af helbredsoplysninger m.v. pa arbejdsmarkedet sgger at hindre diskriminering. Loven har til formal
at sikre, at helbredsoplysninger ikke uberettiget anvendes til at begreense lgnmodtageres muligheder for at opna
eller bevare ansettelse. Det geelder uanset, om oplysningerne stammer fra genetiske oplysninger, almindelige
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undersggelser eller andre kilder. For eksempel bliver det anfert, at “en arbejdsgiver ma ikke i forbindelse med
anseettelse eller under ansattelse af en lgnmodtager anmode om, indhente eller modtage eller gare brug af
helbredsoplysninger med det formal at fa belyst lanmodtagerens risiko for at udvikle eller padrage sig
sygdomme”ZL, Men loven abner mulighed for, at man i searlige tilfeelde kan tilbyde den ansatte en
praesymptomatisk genetisk testning, som arbejdsgiveren imidlertid ikke ma fa resultatet af.

Forsikringer og pensioner

Den danske forsikrings- og pensionslovgivning har et lignende sigte, idet denne lovgivning forbyder private
forsikringsselskaber og pensionskasser at bede (potentielle) kunder om at fa udfert en genetisk test samt forbyder at
bede om indsigt i et allerede foreliggende testsvar. Formuleringen i loven lyder, at savel forsikringsselskaber som
pensionskasser ikke ma “anmode om, indhente eller modtage og bruge oplysninger, der kan belyse en persons
arveanleag og risiko for at udvikle eller padrage sig sygdomme, herunder kraeve undersggelser, som er ngdvendige
for at tilvejebringe sadanne oplysninger”24,

I bemaerkningerne til loven bliver det anfert, at formalet med loven er at imgdega en udvikling, hvor personer
forskelsbehandles pa grundlag af egne eller sleegtninges arveanleg pa en made, der indebarer en trussel mod den
personlige integritet.

Imidlertid geelder der andre forhold, nar en person sgger det offentlige om for eksempel fgrtidspension som resultat
af en preesymptomatisk genetisk testning. Justitsministeriet og Leegeforeningen har vurderet, at ansgger og
genetiker har pligt til at give oplysninger til det offentlige, som kan verificere ansggerens genetiske profil. Dette
star altsa i modsatning til en ansggning om pension fra en privat pensionskasse, hvor pensionskassen ikke ma
indhente, modtage eller bruge oplysninger om en persons genetiske profil, fordi den private pensionskasse kan
bruge disse oplysninger til at udelukke personen fra pension.

Adoption

Muligheden for adoption er et andet omrade, hvor en preesymptomatisk genetisk testning kan fa sociale
konsekvenser. En kvinde, hvis familiehistorie giver hende grund til at antage, at hun er i forhgjet risiko for at
udvikle for eksempel arvelig brystkreft eller Huntingtons chorea, kunne gnske at adoptere et barn fremfor selv at
fade et barn og dermed risikere at give sygdomsgenet videre. Hos adoptionsmyndighederne vil kvinden imidlertid
kunne blive bedt om at fa udfgrt en preesymptomatisk genetisk testning. Er denne test positiv (det vil sige, at det
sygdomsfremkaldende gen bliver pavist), vil hun efter alt at demme ikke kunne adoptere. Er testen negativ (det vil
sige, at det sygdomsfremkaldende gen ikke bliver pavist), vil kvinden sandsynligvis foretreekke selv at blive gravid.
Dermed er adoptantens ret til ikke-viden reelt ikke eksisterende. Og adoptanten er ikke omfattet af den beskyttelse
mod forskelsbehandling pa grundlag af arveanlag, som er indbygget i loven om private forsikringsselskaber og
pensionskasser.

For at forhindre, at en adoptant bliver bedt om at fa udfart preesymptomatisk genetisk testning, som kun med et
negativt udfald vil gare, at adoptanten kommer serigst i betragtning som adoptivforalder, kunne man valge pa
forhand helt at afvise adoption til personer med arvelig sygdom eller med forgget risiko for arvelig sygdom. Denne
holdning kunne yderligere siges at vare en beskyttelse af adoptivbarnets tarv. Man kunne sige, at taget i
betragtning, at antallet af adoptivbgrn er sa meget lavere end antallet af potentielle adoptivforzldre, vil det vere en
fordel for barnet, at det bliver beskyttet mod at blive adopteret af en familie med arvelig sygdom eller med forgget
risiko for arvelig sygdom. Man beskytter derved barnet mod at vokse op i en familie med de belastninger, der
kunne fglge af forgget risiko for sygdom og muligvis en foralders tidlige dgd. Og man beskytter barnet mod at
vokse op i en familie, hvor forzeldrene pa trods af gnsket om at adoptere, alligevel kunne fade et eget barn, der er
sygt og kraever ekstraordinaer omsorg.

Omvendt kunne en sadan holdning siges at overbetone betydningen af en arvelig "belastning” hos potentielle
adoptivforeldre pa bekostning af de kvaliteter, parret i gvrigt matte have, og som bgr indga i den samlede
vurdering af deres forzldreevne.

Yderligere kunne det anfares, at den mod sit sigte bidrager til en stigmatisering af personer med genetisk sygdom
eller forgget risiko for genetisk sygdom. En person, der ved en praesymptomatisk genetisk testning er fundet at
baere et sygdomsfremkaldende gen, er som allerede naevnt ikke mere syg end inden, testen blev udfert, og bliver
det maske heller aldrig (afhangigt af hvilken sygdom, der er undersggt for). Undersggelsen sigter mod
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gendiagnostik og ikke sygdomsdiagnostik.

Sociale virkninger for samfundet

Det har i forbindelse med brugen af preesymptomatisk genetisk testning ofte veeret fremfart, at malgruppen for en
sadan testning ma formodes efterhanden at blive udvidet til at omfatte os alle. Samtidig bliver det anfart, at med
denne udvidelse af malgruppen for genetisk testning falger en risiko for, at vi udvikler en "bekymringskultur” eller
et risikofokuseret testsamfund. Skreemmebilledet pa en sadan kultur er billedet af enhver nyfadt borger udrustet
med en komplet kortleegning af sit genom og senere indkaldt til jeevnlige undersggelser for den eller de genetisk
betingede sygdomme, som vedkommende matte vare disponeret for at udvikle.

Preesymptomatisk genetisk testning kan saledes dramatisk a&ndre pa vor forstaelse af, hvad sygdom er, gge
sygdomsfalelsen og bidrage til et samfund af sygeliggjorte og angsteliggjorte farpatienter, det vil sige personer, der
er raske, men maske vil blive syge.

Men praesymptomatisk genetisk testning kan ogsa forbedre vores tilvaerelse ved at give os vished og
handlemuligheder i et samfund med bevidste borgere eller forbrugere, der leegger pres pa sundhedssystemet.
Testningen kan give os muligheden for at a&ndre livsstil eller fa medicinsk behandling, der forebygger, udsatter
eller lindrer en genetisk sygdom. Og dermed kan praeesymptomatisk genetisk testning ogsa teenkes at mindske
sygdomsfglelsen hos det enkelte menneske savel som i samfundet som helhed.

Dr. Thorvald Sirnes, Institut for Administrasjon og Organisasjonsutvikling, Universitetet i Bergen, har formuleret
det potentielle problem med den genetiske testning saledes:

Problemet er ikke, hvilken effekt gentests vil have i dagens samfund, men hvilket samfund og hvilken
kultur, de er med til at skabe2!

Thorvald Sirnes siger videre, at det er et kernespargsmal, hvilken betydning den genetiske testning far for
skillelinjen mellem begreberne syg og rask. Da alle som navnt har flere genetiske fejl”, vil alle kunne
karakteriseres som syge. Sygdomsbegrebet vil derfor kunne udvides i en sadan grad, at det bliver vanskeligt at
treekke graensen mellem syg og rask - med meget store prioriteringsproblemer til fglge. Udbredt brug af genetisk
testning kan saledes gere begrebet sygdom ligesa udflydende og vanskeligt definerbart som begrebet sundhed, og
resultere i, at sygdomsbegrebet bliver ubrugeligt som kriterium og styringsinstrument. Hvad skal vi i sa fald satte i
stedet, sperger Sirnes?

De sociale virkninger af preesymptomatisk genetisk testning kan ligeledes teenkes inden for menneskers
selvforstaelse og livsstil. Det er kendt, at mennesker har vanskeligt ved at forsta og forholde sig til
risikovurderinger. For eksempel besked om at have 50 procents risiko for at udvikle en given sygdom inden en
bestemt alder - og 80 procents risiko for at udvikle den inden en hgjere alder. Og maske samtidig at have en vis
forhgijet risiko for at udvikle en helt anden sygdom.

Udbredt brug af praesymptomatisk genetisk testning og de medfalgende risikovurderinger kan saledes fa betydning
for, hvorledes mennesker tilretteleegger deres liv. Pa den ene side kan man forestille sig en sygdomsdeterminisme
eller fatalisme, der kunne begrunde intet at foretage sig i retning af eventuelt at forhindre en sygdoms udbrud - "for
der er alligevel ikke noget at gare”.

Pa den anden side kan man forestille sig, at risikovurderingerne blev en meget bestemmende faktor i
planlagningen af tilvaerelsen, saledes at for eksempel livsstilen blev tilrettelagt med henblik pa at imgdega den
sygdom, som det enkelte individ oplever som mest truende.

Sirnes tolker begge disse muligheder (fatalismen og den individualiserede livsstils-tilretteleeggelse) som
problematiske:

Begge disse scenarier ger, at livsstilene bliver medikaliserede, eller bliver styrede af genetisk
sygdomsrisiko. Det kan skabe et éndimensionalt samfund, hvor medicinen og sygdommene far en alt
for stor plads i forhold til andre sider ved livet (...)22,

Det Etiske Rads anbefalinger om psykiske virkninger af preesymptomatisk genetisk testning
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Det Etiske Rad anbefaler, at der bliver tilvejebragt viden om de psykiske langtidsvirkninger af preesymptomatisk
genetisk testning savel for dem, som har faet pavist et sygdomsfremkaldende gen, som for dem, hvis test ikke
paviste det pageldende gen.

En sadan viden, som kunne have form af tvaervidenskabelige undersggelser, bar veere tilvejebragt senest i tide til, at
den, sammen med viden om de kortsigtede psykiske virkninger, kan tages i brug ved overvejelser om at tilbyde
preesymptomatisk genetisk testning for de udbredte folkesygdomme, hvorved der vil ske en markant udvidelse af
malgruppen for den genetiske testning.

Radet finder, at der er basis for et forskningsprojekt om de psykosociale konsekvenser for individ savel som for
familie, der bliver involveret i preesymptomatisk genetisk testning.

Det Etiske Rads anbefalinger om sociale virkninger for individet af praeesymptomatisk genetisk testning

Det Etiske Rad anbefaler, at der bgr geelde samme regler for pensionsansggning hos det offentlige som hos en
privat pensionskasse. Dette betyder, at det offentlige ikke i forbindelse med en pensionssag ma anmode om,
indhente eller modtage og bruge oplysninger, der kan belyse en persons arveanlzg.

En falge af dette vil veere, at det ikke bliver muligt at opna pension pa baggrund af en positiv preesymptomatisk
genetisk test. Dette kan naturligvis opleves som en forringelse af vilkarene for den enkelte ansgger. Det Etiske
Rads baggrund for denne anbefaling er imidlertid, at sddanne regler sikrer mod diskrimination pa baggrund af
arveanleg og fastholder, at anleegshaererdiagnostik ikke er sygdomsdiagnostik: at en person, som har faet pavist et
sygdomsfremkaldende gen ved en preesymptomatisk genetisk test, er rask og ikke pensionsberettiget alene pa
baggrund af den genetiske test.

Det Etiske Rad anbefaler, at adoptionsmyndigheder ligeledes ikke ma anmode om, indhente eller modtage og
bruge oplysninger, der kan belyse en adoptants arveanlzg.

Baggrunden for denne anbefaling er et gnske om at sikre en adoptants ret til ikke-viden og at imgdega en
udvikling, hvor personer forskelsbehandles pa grundlag af egne eller sleegtninges arveanlag.

Det Etiske Rads anbefalinger om sociale virkninger for samfundet af praesymptomatisk genetisk testning

Det Etiske Rad er opmarksomt pa, at den udbredte brug af preesymptomatisk genetisk testning, som ma
forventes at falge i kalvandet af kortlegningen af det humane genom, kan fa negative sociale konsekvenser. Radet
frygter, at med denne udvidelse af malgruppen for genetisk testning falger en risiko for udviklingen af en
”bekymringskultur” eller et risikofokuseret testsamfund.

Et sadant testsamfund kan skabe en generel sygeliggerelse og a&ngsteliggerelse af befolkningen, som markant kan
@ndre raske menneskers selvforstaelse og valg af livsstil.

Yderligere kan der ske et ugnsket skred i forstaelsen af sygdom og sundhed, saledes at det bliver endnu
vanskeligere at definere begrebet sygdom og dermed at definere, hvorledes sundhedsveesenets ressourcer bar
prioriteres.

Det Etiske Rad anbefaler, at der bliver tilvejebragt undersggelser, som kaster lys over de mulige sociale
konsekvenser for samfundet af preesymptomatisk genetisk testning samt om muligheder for at styre disse.

Radet anser en sadan viden som ngdvendig for kvaliteten af debatten om en eventuel indfarelse af udbredt brug af
preesymptomatisk genetisk testning, jfr. punkt 5.6.

4.4. Prioritering og genetisk radgivning i forbindelse med praesymptomatisk genetisk
testning

Enhver undersggelse eller behandling inden for sundhedsveesenet indgar i det starre puslespil at fa ressourcerne til
at sla til. Der ma prioriteres, fordi der ikke er ressourcer til at tilbyde alle patienter eller potentielle patienter de
undersggelser, behandlinger eller den pleje, der bliver efterspurgt, og som vil veere til gavn for dem.
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Ogsa praesymptomatisk genetisk testning indgar naturligvis i denne prioritering af ressourcerne, og Det Etiske Rad
har i den forbindelse diskuteret falgende spargsmal:

1. Hvilke patientgrupper bgr sundhedsvesenet prioritere farst - de syge eller de maske syge?

2. Har samfundet en pligt til at tilbyde preesymptomatisk genetisk testning for de sygdomme, det er muligt at
teste for?

3. | bekraftende fald: hvorledes skal malgruppen for en sadan testning defineres? Anderledes formuleret:
Hvorledes kan samfundet styre brugen af preesymptomatisk genetisk testning?

4. Hvilke krav bgr imgdekommes, far preesymptomatisk genetisk testning eventuelt bliver iveerksat?

De syge eller de maske syge?
1. Hvilke patientgrupper bgr sundhedsvasenet prioritere forst - de syge eller de maske syge?

Man skal ikke tage fra de syge og give til de raske

Man kan mene, at nar der er begraensede ressourcer til brug for sundhedsvasenet, bar disse i det mindste bruges pa
de syge - og ikke pa de raske eller maske syge. Foglgelig kunne man mene, at pra&esymptomatisk genetisk testning
ikke bar veere et offentligt finansieret tilbud, idet de mennesker, tilbudet henvender sig til, er raske - eller i hvert
fald symptomfrie. Skal sundhedsvaesenet anvende ressourcer pa at teste raske for mulige sygdomme, vil der
ngdvendigvis ga ressourcer fra de syge med langt mere presserende behov for undersagelser, behandling og pleje.
Det er ikke solidarisk, kunne man mene, men tveertimod en omvendt Robin Hood: man tager fra de syge og giver
til de raske.

Forebyggelse og lindring har ogsa veerdi

Imidlertid kunne man ogsa mene, at det netop er solidarisk: at tilbudet om praesymptomatisk genetisk testning er
udtryk for en anerkendelse af, at ikke kun braekkede arme og infektioner, men ogsa reel frygt for det fremtidige
helbred, giver behov for sundhedsydelser. Man kunne mene, at kvinden, som er i forhgjet risiko for arvelig
brystkreeft eller Huntingtons chorea, har et gnske om lindring, som er mindst lige sa legitimt som det gnske, der for
eksempel giver kvinder mulighed for mammografiscreening eller screening for livmoderhalskraeft. Man kunne i
forlengelse heraf mene, at det er et omsorgssvigt ikke at tilbyde praesymptomatisk genetisk testning, hvis en sadan
testning kan hjelpe en risikoperson til at forebygge sygdommen, udsette eller lindre symptomer ved at seette tidligt
ind eller blot hjeelpe risikopersonen til bedre at kunne planlaegge sin tilveerelse. Denne opfattelse er i
overensstemmelse med en vidt accepteret formulering af malsatningen for det danske sundhedsvasen, hvori ikke
alene indgar fremme af sundhed, men tillige forebyggelse af sygdom og bekempelse og lindring af
helbredsrelateret lidelse22.

Til argumentet om, at man med praesymptomatisk genetisk testning tager fra de syge og giver til de raske, kunne
det anfares, at dette er et kortsigtet synspunkt. Kun i starten forholder det sig sadan, mens det pa lang sigt vil veere
en gevinst for samfundet at forebygge sygdom.

Pligt til at tiloyde preesymptomatisk genetisk testning?
2. Har samfundet en pligt til at tiloyde preesymptomatisk genetisk testning for de sygdomme, det er muligt at teste
for?

Man skal ikke teste, blot fordi man kan

Svaret pa spgrgsmalet om samfundets pligt vil igen afhaenge af, hvorledes man opfatter malseaetningen for det
danske sundhedsvasen — og hvorledes man dermed gnsker at prioritere ressourcerne. Man kan mene, at der ikke
eksisterer en sadan pligt: at preesymptomatisk genetisk testning ligger uden for de kerneydelser, der ma have starst
prioritet i sundhedsvasenet, og at udbredt testning vil veere en uetisk tilsidesettelse af forpligtelsen til at hjeelpe
der, hvor ngden er stgrst. Man kan mene, at alene det at kunne ikke er et tvingende argument for rent faktisk ogsa
at skulle. Nye tekniske muligheder bgr ikke uden videre udmgntes i praksis, men bgr underlseegges en vurdering af
de tekniske og etiske problemer, der knytter sig til den givne teknologi. | modsat fald kan man frygte, at de nye
tekniske muligheder kommer til at seette dagsordenen for styringen af sundhedsvasenet. Konkret for eksempel at
det bliver de formentlig hastigt ggede muligheder for udfarelse af preesymptomatisk genetisk testning, der kommer
til at definere, hvad der bliver betragtet som en alvorlig lidelse med tilsvarende krav om ydelser fra

http://etiskraad.dk/upload/publikationer/genteknologi-og-kloning/genundersoegelse-af-raske-redegoerelse/ren.htm[24-11-2015 11:44:58]



Génundersggelse af raske - Redegarelse om praesymptomatisk géndiagnostik - Samlet html

sundhedsvasenet.

Forskningsresultater tilhgrer os alle

Omvendt kan man mene, at det er uetisk ikke at stille en given test til radighed for de personer, den er udviklet il
at hjelpe - og serligt hvis testen er udviklet pa baggrund af offentligt finansieret forskning og dermed kan siges at
tilhgre ”samfundet”. Man kan mene, at det er formynderi og en tilsidesettelse af individets ret til selvbestemmelse,
hvis beslutningen for eller imod testning bliver truffet af en offentlig myndighed pa vegne af den risikoperson, som
testen angar. Man kan derfor mene, at prioriteringsdiskussionen skal ind pa et meget tidligere tidspunkt, sa det
sikres at offentligheden gennem en aben debat kan fa indflydelse pa den teknologiske udviklingsproces. Nar fgrst
en test er fuldt udviklet, og patienter og sundhedspersonale er begyndt at efterspgrge den, er det for sent at indlede
overvejelser om prioritering. | falge denne overbevisning vil det pa dette tidspunkt vere uetisk ikke at stille testen
til radighed. Men det kan naturligvis diskuteres, hvorledes malgruppen for en given test bar defineres.

Hvorledes skal malgruppen defineres?
3. Hvorledes skal malgruppen for praeesymptomatisk genetisk testning defineres? Eller anderledes formuleret:
Hvordan skal samfundet styre brugen af preesymptomatisk genetisk testning?

Igen er arvelig brystkreeft et godt eksempel til illustrering af problemstillingen. Arvelig brystkreft er en af verdens
mest almindelige genetiske sygdomme!2&, Det betyder, at med muligheden for genetisk testning for arvelig
brystkreeft har vi taget farste skridt pa vej mod en situation, hvor genetisk diagnostik ikke er begraenset til de
sjeeldne arvelige sygdomme, men hvor det er muligt at teste for en folkesygdom. Den situation, der formodes at
blive almindelig, nar kortleegningen af det humane genom er fuldfert, og den potentielle malgruppe for
preesymptomatisk genetisk testning kan saledes blive udvidet til at omfatte hele befolkningen. Dermed bliver
tilbudet om preesymptomatisk genetisk testning ikke leengere rettet til de fa, der har kendt, hgj risiko for en arvelig
sygdom, men til de mange.

Men hvem skal have tilbud om testning for arvelig brystkreaeft? Der skal en genetisk test til for at sondre mellem
arvelige og sporadiske (det vil sige tilfeeldigt opstaede) former for brystkraeft. Og dermed bliver hele den kvindelige
befolkning potentielle brugere af testen, der i bedste fald kan sortere grupper med hgj risiko fra gruppen med
gennemsnitlig risiko2%,

Dette vil ngdvendigvis fa konsekvenser for fordelingen af ressourcerne i sundhedsvesenet, hvis ikke en
forudgaende diskussion har afklaret, hvilke hensyn eller kriterier, der skal regulere brugen af praesymptomatisk
genetisk testning.

Begraenset adgang

En holdning kunne vere, at preesymptomatisk genetisk testning kun skulle stilles til radighed for personer, der er i
risiko for genetiske sygdomme, som efter bestemte kriterier for sygdommens alvorlighed er opfart pa en serlig
positivliste (*). En sadan positivliste ville fungere som et styringsredskab, der sikrer, at ressourcerne i
sundhedsvasenet bliver brugt pa de tiltag, der vurderes at veere af starst vigtighed.

En anden holdning kunne vere, at preesymptomatisk genetisk testning kun skulle stilles til radighed for den person,
som forinden har sggt genetisk radgivning. Den genetiske radgivers opgave ville sa veare at udferdige et stamtree
over personens familie og familiens sygdomsbillede og pa baggrund heraf at bedemme, om der er grundlag for at
betragte den radsggende som hgjrisikoperson (og dermed tilbyde en genetisk test), eller om der blot er tale om en
tilfeeldig ophobning i hendes familie. For at afggre spargsmalet om genbzrerstatus kreeves imidlertid information
fra familiemedlemmer. Og dermed abnes for de mange etiske problemer omkring henvendelse til og information af
sleegtninge, der er omtalt ovenfor under afsnittet om "Retten til viden og retten til ikke-viden”2%,

| forleengelse heraf er et yderligere argument for at begraense adgangen til preesymptomatisk genetisk testning, at en
meget udbredt brug af genetisk testning gger risikoen for, at kvaliteten af den tilhgrende genetiske radgivning
forringes, idet den ikke i samme grad kan sikres varetaget af faguddannede genetikere, men vil overga til
eksempelvis praktiserende leger.

Ligeledes kunne man mene, at en ubegranset adgang til praesymptomatisk genetisk testning vil fa ugnskede sociale

0g psykiske konsekvenser i retning af sygeliggerelse og &ngsteliggarelse. Som tidligere naevnt kan dette fore til et
skred i forstaelsen af sygdom og sundhed, saledes at det bliver vanskeligt at definere begrebet sygdom og dermed
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at definere, hvorledes sundhedsvasenet bar prioritere sine ressourcer. Ubegranset adgang til preesymptomatisk
genetisk testning kan altsa fa ugnskede falger for fordelingen af ressourcer i sundhedsvaesenet.

Endelig kunne en ubegranset adgang til praesymptomatisk genetisk testning fa den konsekvens, at det bliver
vanskeligt at fastholde et ngdvendigt forbud mod testning af mindrearige.

Adgang til alle

En anden holdning kunne vere, at man ikke kan begraense adgangen til en test, idet det ikke vil veere muligt at
anlaegge etisk forsvarlige kriterier for en saddan begraensning. Kriterier, der er fastlagt af en offentlig myndighed, vil
pr. definition ikke kunne tage tilstreekkelige individuelle hensyn og vil dermed fratage det enkelte individ sin ret til
at treeffe autonome beslutninger, baseret pa netop de serlige forhold, der ger sig geeldende i den pageeldendes liv.
Med hvilken ret kan man udelukke nogle fra det gode, det er at fa kendskab til sin genetiske profil?

Det samme kunne indvendes over for forslaget om at begraense adgangen til testning ved hjelp af positivlister. Et
yderligere argument imod brugen af positivlister - og et argument for en ubegraenset adgang til testning - er, at
erfaringen viser, at der ikke er behov for en sadan styring. De mennesker, som dette angar, er selv i stand til at tage
stilling for eller imod testning, og der foregar dermed en fornuftig selvregulering af omradet. Eksempelvis har der i
flere lande veeret undersggelser af indstillingen til preesymptomatisk genetisk testning blandt personer i risiko for
Huntingtons chorea, far denne blev tilbudt. Mellem 80 og 90 procent angav, at de ville benytte sig af muligheden.
Senere, da testen blev en realitet, viste det sig imidlertid, at det kun er mellem 10 og 15 procent, der veelger at fa
foretaget en praesymptomatisk genetisk testning=L.

Argumentet, at ubegrenset adgang til preesymptomatisk genetisk testning vil abne for overveeldende etiske
problemer i relation til sleegtninges ret til viden/ret til ikke-viden, er ikke et tilstreekkeligt tvingende argument til at
begreense adgangen til viden for mennesker, som oplever sig som risikopersoner med behov for den afklaring,
preesymptomatisk genetisk testning kan tilvejebringe.

Et andet argument for en ubegreenset adgang til preesymptomatisk genetisk testning er, at der er grund til at
formode, at en sadan testning vil blive et kommercielt tilbud, der fungerer parallelt med det offentlige tilbud.
Allerede nu kan man blandt andet i USA kabe sig til testning for arvelig brystkreeft. Hvis der i det offentligt
finansierede sygehusvasen er en begranset adgang til preesymptomatisk genetisk testning, vil personer, der gnsker
at fa udfart en sadan undersggelse, vare henvist til det kommercielle marked. Det kan betyde en forringelse af
kvaliteten af information og radgivning fer og efter testningen, som i den situation ikke leengere varetages af
faguddannede genetikere og i gvrigt fungerer pa markedets vilkar om udbud og efterspgrgsel. Hvis man skal sikre
sig, at adgangen til preesymptomatisk genetisk testning bliver styret af leegefaglige vurderinger og optimal
information og radgivning af den person, der gnsker undersggelsen udfert, og omvendt sikre sig mod, at adgangen
alene styres af udbud og efterspgrgsel, er det saledes ngdvendigt, at det offentlige ikke begraenser adgangen til disse
undersggelser.

Krav til preesymptomatisk genetisk testning
4. Hvilke krav bgr imgdekommes, fgr preesymptomatisk genetisk testning eventuelt bliver ivaerksat?

Man kan ved besvarelsen af dette spargsmal opstille en raekke kriterier, der kan sgges opfyldt enkeltvis eller
samlet. Herunder er kort naevnt fire kriterier, der ofte optreeder i diskussionen om prioritering inden for
sundhedsvasenet generelt og i diskussionen om prioritering af preesymptomatisk genetisk testning specifikt.

Krav om omkostningseffektivitet og samfundsnytte Ivaerksettelsen af preesymptomatisk genetisk testning kunne
gares afhaengig af, hvorvidt det rent gkonomisk lgnner sig med en sadan tidlig diagnostik, hvorvidt det har en
positiv effekt pa folkesundheden, og hvorvidt det saledes kan betragtes som samfundsnyttigt.

Tilhaengere af et sadant krav kunne anfare, at sadanne betragtninger er ngdvendige for at sikre en veldokumenteret
prioritering af ressourcerne - fremfor en prioritering, der er resultatet af et mangelfuldt vidensgrundlag,
tilfeeldigheder i beslutningsprocessen og steerke og synlige patientgruppers evne til at fremhzave egne behov pa
bekostning af de svagere patientgrupper.

Modsat kunne skeptikere anfare, at det for det farste er uhyre vanskeligt at udfgre den slags beregninger, fordi de
blandt andet bygger pa sken over befolkningens gnske om at tage imod det givne tilbud. Der er erfaring for, at det
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er vanskeligt at lave et sadant skan med den forngdne precision (jvf. oven for om misforholdet mellem andelen af
personer i risiko for Huntingtons chorea, der angiver at ville benytte sig af preesymptomatisk genetisk testning - og
andelen af risikopersoner, der rent faktisk veelger at fa udfert undersggelsen). For det andet vil det uvagerligt give
ugnskede konsekvenser, nar sundhedsgkonomiske analyser, der slet ikke er gearede til at inddrage de "blgde”
aspekter af prioriteringen, bliver overordnet hensynet til individet. Hvorledes vil analyser af betydningen for
folkesundheden, der maler succes i antal vundne levear, kunne inddrage for eksempel verdien af den tryghed en
preesymptomatisk genetisk testning kan give et risikoindivid?

Krav til behandlingen

Ivaerksaettelsen af preesymptomatisk genetisk testning kunne ggres afhaengig af kvaliteten af den behandling, der
kan tilbydes personer, der har faet pavist et sygdomsfremkaldende gen, og viden om, hvorvidt behandlings- og
helbredelseschancerne er vaesentligt bedre for diagnosticerede genbarere (*) end for ikke-diagnosticerede
genberere.

Tilhaengere af dette krav kunne anfare som ovenfor, at uden en sadan dokumentation for behandlingens kvalitet, vil
prioriteringen ikke forega pa et tilstraekkeligt informeret grundlag.

Skeptikerne, derimod, kunne anfare, at det er et vilkar inden for sundhedsvaesenet, at man ikke kan udsige noget
preecist om disse forhold, far efter nogen tids brug af - i dette tilfelde - tilbudet om preesymptomatisk genetisk
testning. Og at selv da vil det vere vanskeligt at honorere krav til kvaliteten af behandlingen, nar det kan siges, at
en del af “behandlingen” bestar i at give dem, der gnsker en test foretaget, viden og handlemuligheder (jeevnfar
kapitel 2 om de mest almindelige arsager til, at personer gnsker udfart preesymptomatisk genetisk testning).

Krav til genets hyppighed og penetrans

Iverksaettelsen af preesymptomatisk genetisk testning kunne gares afhaengig af det sygdomsfremkaldende gens
hyppighed og penetrans. Man kunne for hver enkelt genetisk sygdom vurdere, om risikoen er af en starrelsesorden,
der kan retferdiggere, at raske mennesker bliver tilbudt en genetisk test, og at sleegtninge bliver opsggt.

Tilhaengere af dette kunne anfere, at en sadan vurdering af sygdomsgenets hyppighed og penetrans er et helt
ngdvendigt styringsinstrument. Hvis genetiske sygdomme med en relativt lav penetrans bliver prioriteret pa linie
med sygdomme med hgj penetrans, vil der opsta uforholdsmassigt mange etiske problemer og et ukontrollabelt
ressourceforbrug. De etiske problemer vil for eksempel besta i en helt ungdig sygeliggerelse og &ngsteliggarelse af
et stort antal mennesker, der kontaktes med henblik pa testning for en genetisk sygdom, som kun meget fa vil
udvikle. I forleengelse heraf vil opsta de problemer omkring kraenkelse af retten til ikke-viden eller kraenkelse af
individets autonomi, som er diskuteret tidligere i denne redegarelse.

Skeptikere, derimod, kunne anfare, at spargsmalet om penetrans er en leegefaglig distinktion, som reelt ikke har
relevans for det enkelte individ. Den person, som faler sig i forhgjet risiko for at udvikle for eksempel alfa-1-
antitrypsin-mangel, vil ikke fale sig beroliget af den statistiske betragtning, at sandsynligheden eksempelvis kun er
omkring 2,5%. Derfor vil et krav om penetrans af en given starrelsesorden kunne have den tendens, som ogsa de
sundhedsgkonomiske analyser kunne have - tendensen til at underbetone hensynet til individet.

Krav til sygdommens alvorlighed

Iveerksattelsen af praeesymptomatisk genetisk testning kunne gares afhaengig af pa forhand fastlagte kriterier for
sygdommens alvorlighed, herunder tidspunkt for udbrud og de sociale og psykiske belastninger, der forventes at
felge af sygdommen.

Tilhaengere af et sddant krav kunne igen anfare, at sadanne positivlister er et ngdvendigt styringsinstrument til at
skelne mellem alvorlige og mindre alvorlige genetiske sygdomme for at sikre, at ressourcerne bliver anvendt der,
hvor behovet reelt er starst og for ikke at abne for en Pandoras aske af etiske problemer.

Skeptikerne kunne dertil anfare, at det ikke er etisk forsvarligt at prioritere pa baggrund af krav til en sygdoms
alvorlighed, idet genetiske sygdomme (som alle andre sygdomme) falder forskelligt ud hos forskellige personer.
Derfor er det sjeeldent muligt at sige noget entydigt om en sygdoms alvorlighed. Hertil kommer, at sygdommens
alvorlighed opleves forskelligt af forskellige patienter. Hyperkolesteroleemi, for eksempel, kan af én patient opleves
som en meget alvorlig og socialt og psykisk belastende tilstand, medens en anden patient med et objektivt set ligesa
alvorligt sygdomsbillede, kan have formaet at indrette sin tilvaerelse pa en sadan made, at sygdommen opleves som
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langt mindre alvorlig og belastende. Derfor vil det heller ikke veere muligt at indkredse de sociale og psykiske
belastninger, der forventes at fglge af sygdommen, med en sadan pracision, at disse udsagn kan danne baggrund
for prioritering af tiloudet om praeesymptomatisk genetisk testning.

Det Etiske Rads anbefalinger vedrgrende prioritering af praesymptomatisk genetisk testning

Forudsatningen for Det Etiske Rads anbefalinger vedrgrende prioriteringen af preesymptomatisk genetisk testning
er en erkendelse og accept af, at preesymptomatisk genetisk testning er - og ogsa fremover vil vere - en del af
sundhedsvasenets virke.

Radet gnsker samtidig at pege pa, at preesymptomatisk genetisk testning fremover ligeledes vil blive et kommercielt
tilbud styret af udbud og efterspargsel. Radet narer bekymring for de konsekvenser, dette matte have for kvaliteten
af den information og radgivning, der er ngdvendig bade far og efter udfarelsen af preesymptomatisk genetisk
testning. Radet finder det falgelig ngdvendigt, at savel det offentlige tilbud som det private marked for genetisk
undersggelse bliver underkastet politisk fastlagte og forpligtende standarder.

Radet er yderligere bekymret over, at kommercielle virksomheder kan fa patent pa undersggelsen af gener for
serlige mutationer. Den virksomhed, der har patentretten, kan kraeve, at undersggelserne udelukkende bliver udfart
pa virksomhedens laboratorier. Dette indeberer en risiko for monopolisering af genetiske undersggelser og hertil
knyttet risiko for misbrug af informationer - for eksempel kortleegning af de store maengder genetisk materiale uden
afsendernes samtykke og viden.

Monopoliseringen indebarer yderligere risiko for en prislaeegningspolitik, der begraenser adgangen til
praesymptomatisk genetisk testning. Det Etiske Rad anbefaler falgelig, at der politisk tages stilling til, hvorledes
man minimerer de risici, der kan falge af monopolisering af genetiske undersggelser.

Det Etiske Rad anbefaler initiativer til en bred, folkelig debat om brugen af preesymptomatisk genetisk testning pa
linie med de initiativer, der tidligere er blevet iveerksat af Folketing og Sundhedsministerium i forbindelse med
sundhedsministerens redeggrelse til Folketinget om genteknologi og leegelig behandling af mennesker.

Det Etiske Rad gnsker, at diskussionen om, hvorledes praesymptomatisk genetisk testning skal prioriteres inden
for sundhedsvaesenet, bliver iverksat pa et tidspunkt, der sikrer, at offentligheden gennem en aben debat far
indflydelse pa denne diskussion.

Det Etiske Rad anbefaler, at nye initiativer til preesymptomatisk genetisk testning ikke bliver iveerksat far de
forngdne gkonomiske ressourcer til testning og kvalificeret genetisk og psykologisk radgivning er til stede, og far
det er klarlagt, hvor de gkonomiske ressourcer til iveerksattelsen kommer fra.

Det Etiske Rad anbefaler, at man skarper og praciserer kravene til beslutningsgrundlaget for eventuelt at indfgre
yderligere tiloud om praesymptomatisk genetisk testning.

Eksempelvis bgr der som en del af beslutningsgrundlaget foreligge en opgarelse over, hvor stor gavn, der er af at
iveerkseette tilbudet i forhold til ikke at gare det. Det bar fremga, hvor stort et fald i sygelighed, der kan forventes
som fglge af ivaerksattelsen. Det bgr fremga, om behandlingsresultater og helbredelseschancer er forbedrede for
diagnosticerede genbarere i forhold til ikke-diagnosticerede genberere. Der bgr foreligge undersggelser om de
sociale og psykologiske konsekvenser af at ivaerksatte tilbudet om genetisk testning, vurderet i forhold til den
situation, hvor der ikke eksisterer et sadant tilbud. Endelig bar overvejelser om en given sygdoms hyppighed,
penetrans og alvorlighed indga i den samlede vurdering af, hvorvidt der skal iveerksattes et tilbud om
preesymptomatisk genetisk testning.

For Det Etiske Rad er det vasentligt, at beslutning om prioritering bliver truffet pa baggrund af afvejning af disse
mange relevante hensyn. Hensynet til individet, hensynet til dennes familie og hensynet til samfundet ma saledes
samlet indga i diskussionen om, hvorvidt der ber iveaerksattes et tilbud om praesymptomatisk genetisk testning.

Fodnoter

[15] pet Etiske Rad har tidligere beskeftiget sig med de etiske problemer, der knytter sig til brugen af sékaldte biobanker, hvor for eksempel
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prover fra kreeftknuder kan opbevares. Se Sundhedsvidenskabelige informationsbanker — biobanker, udgivet i 1996 af Statens
Sundhedsvidenskabelige Forskningsrad, Den Centrale Videnskabsetiske Komité og Det Etiske Rad. (Kan rekvireres fra Det Etiske Rad ).
Radet vil derfor ikke i denne sammenhang komme naermere ind pa dette omrade, men blot na&evne, at opbevaring af biomateriale giver
anledning til overvejelser blandt andet i relation til afbalanceringen mellem hensynet til den person, som afgiver biomateriale, og hensynet til
den dokumentation, som sundhedsvasenet (hhv. de sundhedsvidenskabelige forskere) har behov for i diagnostisk og forskningsmaessig
gjemed.

L1811 1ov om patienters retsstilling hedder det for eksempel folgende i kapitel 5, §26, stk. 2, nr. 2: "Videregivelse af (...) oplysninger kan uden
patientens samtykke ske, nar (...) videregivelse er ngdvendig til berettiget varetagelse af en dbenbar almen interesse eller af vasentlige hensyn
til patienten, sundhedspersonen eller andre(...).”.

Meget lignende formuleringer ses i falgende lovgivning: straffelovens §152e, litra 2; lov om udgvelse af leegegerning, kapitel 2, §9;
forvaltningsloven, kapitel 8, 828, stk. 2, nr. 3.

1 Eksemplet er hentet fra falgende artikel: Sgrensen, Sven Asger. Etiske aspekter ved diagnostik af arvelige sygdomme, specielt med henblik
pé& Huntingtons chorea, Nordisk Medicin vol 105, 1/1990:2-4.

[18] Wexler, Nancy S. The Tiresias complex: Huntington’s disease as a paradigm of testing for lateonset disorders. The FASEB Journal, vol 6,
July 1992:2822 (Det Etiske Réads oversattelse).

191 Brev af 15. januar 1996 fra Den Centrale Videnskabsetiske Komité til Sundhedsministeriet.

[20] pette afsnit er hovedsageligt inspireret af artikler i falgende udgivelse: Clarke, Angus (ed.). The Genetic Testing of Children. (BIOS
Scientific Publishers Ltd, Oxford, 1998).

[21] Cohen, Cynthia B. "Moving away from the Huntington’s disease paradigm in the predictive genetic testing of children”. In Clarke, Angus
(ed.). The Genetic Testing of Children. (BIOS Scientific Publishers Ltd, Oxford, 1998).

Marteau, Theresa M og Susan Michie. "Predictive genetic testing in children: the need for psychological research”. In Clarke, Angus (ed.).
The Genetic Testing of Children. (BIOS Scientific Publishers Ltd, Oxford, 1998).

[22] Kijlde til tre ovenstdende afsnit: Marteau, Theresa M og Susan Michie. "Predictive genetic testing in children: the need for psychological
research”. In Clarke, Angus (ed.). The Genetic Testing of Children, pp. 171-175. (BIOS Scientific Publishers Ltd, Oxford, 1998).

[2311 ov om brug af helbredsoplysninger m.v. p& arbejdsmarkedet, kapitel 2, §2, stk. 3. Vedtaget i Folketinget den 26. april 1996.
[241) ov om forsikringsaftaler og lov om tilsyn med firmapensionskasser, kapitel 1, §3a og §9a .Vedtaget i Folketinget den 29. maj 1997.

[23] sirnes, Thorvald. "Sociale konsekvensar av genetisk testning.” In Gentesting — nye muligheter, nye dilemmaer. Det norske
Bioteknologinemnda, 1998. Ovenstaende citat stammer fra Internetartiklens side 1 og er oversat fra nynorsk af Det Etiske Rad.

[26] samme, artiklens side 3.
[27] se for eksempel denne formulering af det overordnede mal for sundhedsvaesenet i Det Etiske Rads redegarelse Prioritering i
sundhedsvaesenet, 1996:71 : ”Fremme af sundhed og forebyggelse af sygdom, bekeempelse og lindring af helbredsrelateret lidelse med henblik

pa at sikre mulighed for livsudfoldelse for alle, uanset deres sociale baggrund og gkonomiske forméaen”.

[28] caskey, C. Thomas og Belinda J.F. Rossiter, Presymptomatic Testing for Genetic Diseases of Later Life. Pharmacoepidemiological
Considerations, Drugs and Aging 7 (2):124, 1995.

[29] Koch, Lene, Etiske aspekter ved genetisk testning og radgivning for arvelig cancer, Ugeskrift for Laeger 160/12, 16. marts 1998: 1839.
[30] samme kilde.

31 Clarke, Angus (ed). The Genetic Testing af Children, (Appendix 1. The genetic testing of children: Report of a Working Party of the
Clinical Genetics Society, p. 291.) (BIOS Scientific Publishers Ltd, Oxford 1998).

5. Sammenfatning af Det Etiske Rads anbefalinger
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| de foregaende kapitler diskuterede Det Etiske Rad de etiske problemer, der knytter sig til preesymptomatisk
genetisk testning. Diskussionen drejede sig s&rligt om fire hovedtemaer, og for hvert hovedtema blev der
formuleret en raekke anbefalinger. For overskuelighedens skyld er disse anbefalinger sammenfattet i nedenstaende
kapitel 5.

Etik til Tiden”

Det Etiske Rad ser med bekymring pa, at nye teknikker og procedurer inden for sundhedsvasenet ofte bliver
indfart, uden at de etiske konsekvenser forinden har varet gjort til genstand for en offentlig debat. En sadan debat
ber finde sted, allerede mens en given teknik er pa forsknings- og udviklingsplan, og ikke ferst nar teknikken er
klar til anvendelse, og grupper af patienter og behandlere har faet interesse for den.

Der er grund til at antage, at malgruppen for preesymptomatisk genetisk testning vil blive udvidet til at omfatte hele
befolkningen, nar kortleegningen af det humane genom giver ggede muligheder for at undersgge for
folkesygdomme som for eksempel kraft, psykiske sygdomme og hjertekarsygdom. I forleengelse af ovenstaende
finder Det Etiske Rad derfor, at det er veesentligt allerede nu at sztte gang i debatten om de etiske spgrgsmal, der
knytter sig til brugen af praesymptomatisk genetisk testning. Radet haber saledes med denne redegerelse og
nedenstaende anbefalinger at bidrage til Etik til Tiden”.

5.1. Det Etiske Rads anbefalinger om sociale virkninger for samfundet af praesymptomatisk
genetisk testning

Det Etiske Rad er opmarksomt pa, at den udbredte brug af praeesymptomatisk genetisk testning, som ma forventes
at felge i kelvandet af kortleegningen af det humane genom, kan fa negative sociale konsekvenser. Radet frygter, at
med denne udvidelse af malgruppen for genetisk testning falger en risiko for udviklingen af en "bekymringskultur”
eller et risikofokuseret testsamfund.

Et sadant testsamfund kan skabe en generel sygeliggarelse og a@ngsteliggerelse af befolkningen, som markant kan
andre raske menneskers selvforstaelse og valg af livsstil.

Yderligere kan der ske et ugnsket skred i forstaelsen af sygdom og sundhed, saledes at det bliver endnu
vanskeligere at definere begrebet sygdom og dermed at definere, hvorledes sundhedsveesenets ressourcer bar
prioriteres.

Det Etiske Rad anbefaler, at der bliver tilvejebragt undersggelser, som kaster lys over de mulige sociale
konsekvenser for samfundet af preesymptomatisk genetisk testning samt om muligheder for at styre disse.

Radet anser en sadan viden som ngdvendig for kvaliteten af debatten om en eventuel indfarelse af udbredt brug af
preesymptomatisk genetisk testning, jfr. punkt 5.6.

5.2. Det Etiske Rads anbefalinger om retten til viden/retten til ikke-viden

Centralt i Det Etiske Rads drgftelser om retten til viden/retten til ikke-viden har vaeret, hvorledes man kan foretage
en afvejning af hensynet til den enkelte person, dennes slaegtninge og samfundet.

Den danske lovgivning (Lov om patienters retsstilling samt lovgivningens regler om beskyttelse af falsomme
personoplysninger) leegger veegt pa beskyttelse af den personlige integritet. Det vil i denne sammenhang sige en
testet persons ret til selv at treeffe beslutning vedrerende videregivelse af genetisk information. Det enkelte individs
rettigheder har saledes almindeligvis i lovgivningen en privilegeret status over for sleegtninges og samfundets ret til
information.

Det Etiske Rad mener, at videregivelse af genetisk information til anden person bedst foregar ved, at beslutningen
om henvendelse treffes af den testede, der ma formodes bedst at kunne vurdere, hvorvidt en given anden person
gnsker viden. Det Etiske Rad erkender samtidig, at ved at overlade beslutningen om at informere anden person til
den testede, setter man denne i et dilemma, som nogle vil mene, at leegen eller den genetiske radgiver burde patage
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I relation til de tilfeelde, hvor en testet person ikke gnsker at foresta videregivelse af information til anden person,
udtaler Det Etiske Rad falgende:

Det Etiske Rad anbefaler, at der for grupper af sygdomme, der udviser samme arvegang og etiske problemer,
udformes beskrivelser af hvilken praksis, der anses for at veere den geldende gode, faglige norm, og at disse
overordnede, vejledende retningslinier rummer stillingtagen til spargsmalet om vilkarene for videregivelse af
genetisk information til anden person. Det er Radets opfattelse, at der skal udarbejdes sadanne retningslinier for
disse grupper af sygdomme, da risici-, forebyggelses- og behandlingsmuligheder for de enkelte sygdomsgrupper er
meget forskellige.

Det Etiske Rad gnsker at tilkendegive, at det af retningslinierne skal fremga, at disse ikke ma anvendes af den
genetiske radgiver som en checkliste, der gennemgas slavisk uden blik for det serlige i den enkelte radsggers
situation.

Retssikkerheden for den person, der har faet udfert preesymptomatisk genetisk testning, er ikke i dag tilstreekkelig
sikret, idet definitionen af "det serlige tilfeelde”, der kan begrunde brud pa tavshedspligten, udelukkende beror pa
hver enkelt laeges skan.

Et andet spergsmal, der kunne rummes i sadanne retningslinier, er krav til information af den, der gnsker
preesymptomatisk genetisk testning (se i gvrigt denne redeggrelses bilag 1, om ”Information og samtykke”).

Det Etiske Rad anbefaler, at Sundhedsministeriet/Sundhedsstyrelsen i form af en vejledning skitserer nogle
overordnede, vejledende retningslinier for informationsformidlingen, som bl.a. skal angive betingelser for, hvornar
en leege kan rette henvendelse til en anden person. En betingelse for henvendelse kunne saledes veere, at der i
veesentlig grad er mulighed for at forebygge eller sinke udbrud af en alvorlig sygdom, safremt en anden person pa
baggrund af informationen far viden om genetisk disposition for sygdomsanleg. Da det er Det Etiske Rads
synspunkt, at det er den leegelige ekspertise, der i praksis foretager genetisk radgivning og undersggelse, der skal
udvikle mere praecise kriterier for formidling af information inden for de enkelte sygdomsgrupper, anbefaler Radet,
at de supplerende mere pracise kriterier for hver enkelt sygdomsgruppe udarbejdes af de leegevidenskabelige
selskaber/genetikernes faglige organisation.

Det Etiske Rad anbefaler, at der derudover ikke sker lovgivningsmaessige andringer af rettighederne for en
person, der har faet udfgrt preesymptomatisk genetisk testning. Radet leegger veegt pa, at lovgivningen primeert bar
sikre hensynet til den testedes vurdering og ret til privatliv, og anser det for veesentligt, at der saledes veernes om
den testedes mulighed for selv at udgve, hvad der forekommer ham/hende at veere en forpligtelse i forholdet til de
neere, genetisk forbundne slaegtninge.

Radet finder, at lovgivningen under forudsatning af implementering af ovennavnte anbefaling om, at der udformes
en vejledning, opfylder dette, samtidig med at lovgivningen tilgodeser anden person ved at give sundhedspersoner
mulighed for at videregive oplysninger i s&rlige tilfeelde.

Det Etiske Rad erkender, at der kan opsta en konflikt mellem en persons ret til viden og en anden persons ret til
ikke-viden. Lovgivningen giver det enkelte menneske ret til selv at bestemme, om det gnsker viden eller ikke-
viden. Denne selvbestemmelsesret giver ikke den enkelte ret til at bestemme over andre menneskers valg. | praksis
kan lovgivningen dog ikke forhindre, at en person setter en anden persons, f.eks. en slaegtnings, valgfrihed ud af
kraft, f.eks. ved at videregive ugnsket information til vedkommende.

| relation til de tilfeelde, hvor en person uden kendskab hertil er registreret som beerer af en arvelig sygdom, og
hvor der ikke i gvrigt i familien har vaeret foretaget praesymptomatisk genetisk testning, udtaler Radet falgende:

Det Etiske Rad anbefaler, at henvendelse med information om genetisk status og tiloud om genetisk udredning og
eventuel praesymptomatisk genetisk testning kan ske til den pagealdende person efter ovenstaende retningslinier,
herunder navnlig, at der i vaesentlig grad skal veere mulighed for at forebygge en alvorlig sygdom eller sinke dens
udbrud.

Det Etiske Rad anbefaler, at borgerne informeres om, at de selv kan tage kontakt til registre vedrarende arvelige
sygdomme med henblik pa afklaring af, om de er registreret med en sygdomsdisposition. | den forbindelse
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anbefales det, at Registertilsynets registeroversigt udformes saledes, at den omfatter alle registre i Danmark.

Det Etiske Rad er opmaerksomt pa, at der er situationer, hvor hensynet til anden persons ret til ikke-viden kunne
betinge en tilsideseettelse af den testedes ret til selvbestemmelse.

Det Etiske Rad har serligt diskuteret to situationer:

1.

Den ene situation er den, hvor et risikoindivids gnske om at fa udfart preesymptomatisk genetisk testning
forudseetter en tilsvarende genetisk undersggelse af en af foreeldrene, som imidlertid ikke gnsker at fa den
medfglgende viden, og som derfor ikke vil lade sig undersgge.

Det Etiske Rad gnsker at tilkendegive, at det i en sadan situation ikke giver mening at tale om en ret til viden eller
en ret til autonomt at treeffe beslutning om genetisk undersggelse, idet en sadan ret ikke giver grundlag for at tvinge
en anden til at lade sig undersgge, medmindre der er helt ekstraordinsere omstendigheder vedrgrende afgerende
samfundsmassige eller individuelle interesser, der kan begrunde en sadan tvang. Det ses ikke at veere tilfeldet i
denne situation. Det Etiske Rad er saledes af den opfattelse, at der gives situationer, hvor hensynet til anden
persons ret til ikke-viden betyder, at preesymptomatisk genetisk testning ikke kan gennemfares.

Nar det er muligt at udfere den genetiske undersggelse af et risikoindivid uden medvirken af vedkommendes
foraelder, mener Det Etiske Rad, at undersggelsen bar foretages, selvom foraelderen ikke gnsker at kende sin
genstatus, idet risikoindividets ret til viden veegtes hgjere end forzalderens ret til ikke-viden.

2.

Den anden situation er den, hvor der er modstridende gnsker hos et par med hensyn til, om en fosterundersggelse
skal foretages. Der kan her skelnes mellem tilfeelde, hvor det er manden henholdsvis kvinden, der er risikoperson
og ikke gnsker at vide, hvorvidt han/hun har sygdomsanlaegget.

Der kan saledes vere tale om, at en kvinde er gravid med en risikoperson, og at hun gnsker at fa foretaget en
fosterundersggelse med henblik pa, om barnet er baerer af sygdomsgenet. Hvis undersggelsen gennemfares, og hvis
den viser, at barnet er barer af genet, vil det samtidig vaere pavist, at manden er anlegsbarer, og han vil dermed
have faet en information i strid med sit gnske om ikke-viden.

Der kan omvendt veere tale om, at den gravide kvinde er risikoperson, men ikke gnsker viden om, hvorvidt hun
faktisk er anleegsbearer eller ej. Hvis manden i denne situation gnsker en fosterundersggelse foretaget, og hvis den
udfgres og giver som resultat, at barnet er beerer af sygdomsgenet, vil det samtidig veere pavist, at kvinden er
anlaegsberer, og hun vil - i modstrid med sit gnske om ikke-viden - have faet information om sin status.

Det Etiske Rad gnsker at betone moderskabets og faderskabets principielt ligeveardige karakter og betydningen af at
sikre vordende foraeldre de bedst teenkelige betingelser for at kunne tale sig frem til en lgsning pa en indbyrdes
uenighed om eventuel udferelse af en fosterundersggelse.

Situationen, hvor to vordende forzldre er uenige om, hvorvidt der skal udferes fosterdiagnostik, er sjeelden, men
ikke desto mindre ulykkelig i hvert enkelt tilfaelde. Hvor det pagaldende par ender med ikke at kunne lgse
konflikten selv, er der behov for en afklaring af, hvordan samfundet, repreesenteret ved det udfarende personale,
skal forholde sig i en situation, som indeberer, at den ret til viden, som lovgivningen anerkender, og som der er
etisk belaeg for, star i afgarende modstrid med den ret til ikke-viden, som lovgivningen ligeledes anerkender, og
som der ligeledes er etisk belag for.

Stillet over for dette dilemma ma det indledningsvis fremhzaves, at en fosterundersggelse ikke kan foretages uden
at gare et indgreb i kvindens krop. Et sadant indgreb foretaget uden kvindens informerede samtykke ville indebzare
en tilsideseettelse af det etiske krav om respekt af en persons integritet og veerdighed. Helt generelt farer dette
etiske krav til, at indgreb i form af tvangsmaessig undersggelse og behandling kun kan komme pa tale i serlige
situationer, hvor vaesentlige samfundsmaessige eller private interesser star pa spil. Dette etiske krav kommer til
udtryk i lovgivningen, som kun i helt serlige situationer tillader tvangsmaessig undersggelse og behandling af
borgerne. Det Etiske Rad finder ikke, at den naevnte situation, hvor en mand gnsker viden om sit kommende barns
genetiske status, har en karakter, der kan betinge en tilsideszttelse af det etisk bestemte krav om, at undersggelser,
der forudseetter indgreb i en persons krop, ikke ma foretages uden vedkommendes informerede samtykke.

http://etiskraad.dk/upload/publikationer/genteknologi-og-kloning/genundersoegelse-af-raske-redegoerelse/ren.htm[24-11-2015 11:44:58]



Génundersggelse af raske - Redegarelse om praesymptomatisk géndiagnostik - Samlet html

Tilbage til overvejelse star saledes alene den situation, hvor kvinden gnsker udfarelse af en fosterundersggelse med
udgangspunkt i sin ret til viden om fosterets arveanleeg, mens manden modsatter sig udfgrelsen af undersggelsen
under henvisning til sin ret til ikke-viden.

Geldende lovgivning giver en gravid kvinde ret til pa begeering at fa foretaget fosterundersggelser af det ventede
barn, for sa vidt der er leegelig indikation herfor, og andre betingelser tillige er opfyldt. Selv om en etisk
overvejelse af, om ogsa mandens samtykke burde indhentes, principielt ikke kan afvises, er der ikke aktuelt krav
herom i lovgivningen. Spgrgsmalet er derfor, om det forhold, at en fosterundersggelse med karakter af
preesymptomatisk genetisk testning ikke alene kan give viden om barnet, men tillige om manden, kan udgare en
etisk begrundelse for at indfere krav om en lovaendring, hvorefter ogsa han skal give samtykke til undersaggelsens
udfarelse.

Lad det veere naevnt, at en eventuel indfgrelse af et krav om, at risikopersonen skal give samtykke til en
fosterundersggelse med karakter af preesymptomatisk genetisk testning, ikke giver nogen lgsning pa det beskrevne
dilemma, nemlig i det tilfelde, hvor de to parter ikke er enige om spargsmalet, idet risikopersonen siger nej og den
anden part ja til en fosterundersggelse.

Man kan derfor under alle omstendigheder komme til at sta tilbage med dilemmaet og tvinges til at overveje, hvis
ret der skal ga forud for den andens ret, ogsa nar man matte finde, at de to set af rettigheder principielt er
ligeveerdige.

Medlemmerne af Det Etiske Rad har forskellige etiske vurderinger af, hvorledes samfundet bgr forholde sig i en
sadan situation:

A. Alle medlemmer af Det Etiske Rad bortset fra Sven Asger Sgrensen og Lene Gammelgaard anbefaler her, at
fosterundersggelser med henblik pa diagnostik af et gen fortsat ma foretages, selv om den kommende
barnefader modsztter sig undersggelsen. De medlemmer, der star bag denne anbefaling, er imidlertid ikke
enige om begrundelsen herfor.

A.1. Nogle medlemmer (Ragnhild Riis, Mette Hartlev, Ole Hartling, Karen Schousboe, Ellen
Thuesen, Pelse Helms Kaae, Asger Dirksen og Nikolaj Henningsen) begrunder anbefalingen
.med, at skadevirkningerne for kvinden, hvis hun ikke far mulighed for at fa foretaget en
fosterundersggelse, er starre end den skade, manden u dsattes for ved at blive pafart en viden,
han ikke gnsker. Disse medlemmer henviser i den forbindelse til, at selvom kvinden ikke
umiddelbart pafares et indgreb i den fysiske integritet, mister hun muligheden for at tage
informeret stilling til, hvad hendes krop skal udsettes for. Hun vil under alle omsteendigheder
skulle treeffe et valg; nemlig valget mellem at gennemfare eller afbryde graviditeten. Uanset om
hun veelger det ene eller det andet, har valget konsekvenser for hendes fysiske og psykiske
integritet. En abort er et indgreb, som bade kan have fysiske og mentale skadevirkninger. Disse
skadevirkninger kan forsteerkes, nar beslutningen om abort treeffes pa et utilstraekkeligt
informationsgrundlag og dermed efterlader usikkerhed om, hvorvidt det var en rigtig beslutning
at afbryde raviditeten. Veelger kvinden at gennemfgre graviditeten kan det ligeledes have
mentale og fysiske skadevirkninger for hende. Ligesom det er tilfeeldet med abortvalget, kan man
forestille sig, at disse potentielle skadevirkninger kan vere starre, nar beslutningen om at
gennemfare graviditeten treeffes pa et informationsgrundlag, som kvinden selv finder
utilstreekkeligt. Konsekvenserne for kvinden af, at hun fratages muligheden for at treeffe et
informeret valg, vedrgrer saledes ikke alene hendes behov for viden, men bergrer ogsa hendes
psykiske og fysiske integritet. Selvom det er vanskeligt at foretage en afvejning mellem kvindens
og mandens etisk begrundede rettigheder, vurderer disse medlemmer, at den potentielle skade,
kvinden udsattes for, vejer sa tungt, at hendes ret til at skaffe sig et informeret
beslutningsgrundlag ma ga forud for mandens ret til ikke-viden. Det forhold, at en kvindelig og
en mandlig risikoperson hermed stilles forskelligt, ma ses i sammenhang med, at deres situation
grundlaeggende er forskellig.

A.l.a Blandt disse medlemmer gnsker Karen Schousboe, Ellen Thuesen og Pelse
Helms Kaae at supplere denne begrundelse med det synspunkt, at kvinden i kraft af
sin seerlige falelsesmassige relation til det kommende barn er den svage part: hun
kan ikke - som den kommende fader - blot “melde sig ud” af graviditet og
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opfostring af barn. De historiske erfaringer viser kvindens svaghed: kvinder er
gennem tiderne blevet forladt af det kommende barns far, tvunget til abort m.v. Den
lovgivning, der i dag findes pa omradet, er grundleeggende udtryk for en beskyttelse
af den svage parts interesser: kvindens. Disse medlemmer gnsker at bevare den
nuverende retstilstand, fordi tilsidesattelse af kvindens ubetingede ret til at treeffe
afgarelse om fosterdiagnostik til fordel for den kommende faders ret til ikke-viden
vil vaere udtryk for en uacceptabel begraensning i beskyttelsen af kvinden som den
svage part.

A.2. Andre medlemmer (John Steen Johansen, Naser Khader, Frederik Christensen, Lisbeth Due
Madsen, Peter @hrstram og Erling Tiedemann) har ikke fundet, at der i det foregaende er peget
pa mere grundlaeggende etiske principper, som i tilfeelde af uenighed mellem de to foraldre kan
lose det omhandlede dilemma, og de anser i sammenhangen ikke en entydig sammenligning af
alternative skadevirkninger for at veere mulig, men tveertimod udsat for en betydelig risiko for at
en forudindtagethed i den ene eller den anden retning kan komme til at gve en udslaggivende
indflydelse pa udfaldet. De henviser herved til citatet nedenfor, der naevner depression eller
selvmord som en mulig felge af en

genpositiv diagnose, og peger pa, at et sadant udfald matte fare opgarelsen og sammenligningen
af skadevirkninger til en helt anden konklusion.

Disse medlemmer finder yderligere, at den navnte sammenligning mellem skadevirkninger let
kommer til at fremsta som paradigme for en argumentation, der sigter pa en vidtgaende etisk
legitimering af abort, som de ikke tilslutter sig.

Disse medlemmer har umiddelbart sympati for Sven Asger Sgrensens forslag i den udstraekning,
hvori dette peger i retning af en anerkendelse af begge foraldres ligestilling i henseende til bade
rettigheder og forpligtelser over for det kommende feelles barn. De finder imidlertid, at
foreeldrenes lige rettigheder og forpligtelser ikke bgr anskues uden i sammenhang med barnets
rettigheder, og de finder det yderligere betenkeligt kun at knytte en vis, endda begreanset,
anerkendelse af sadanne rettigheder til den omhandlede, meget specielle situation, hvor en
barnefader er risikoperson. Efter disse medlemmers opfattelse bar Det Etiske Rad derfor pa et
tidspunkt patage sig et udredningsarbejde omkring de etiske vardier og krav, der knytter sig til
treklangen mor, far og barn.

Pa det nu foreliggende grundlag har John Steen Johansen, Naser Khader, Frederik Christensen,
Lisbeth Due Madsen, Peter @hrstrem og Erling Tiedemann derfor tilsluttet sig, at
fosterundersggelser med henblik pa diagnostik af et gen fortsat ma foretages, selvom den
kommende barnefader modseetter sig undersggelsen. Denne tilslutning skal ses som en forelgbig
og mere pragmatisk lgsning pa det beskrevne dilemma. De begrunder denne tilslutning med, at
der ikke ses at vare anledning for Det Etiske Rad til at foresla en lovaendring omkring samtykke
til udfarelse af fosterundersggelser, far der som resultat af et mere fuldsteendigt
udredningsarbejde kan pavises et etisk rationale for en sadan lovaendring.

B. Et mindretal i Det Etiske Rad (Sven Asger Sgrensen og Lene Gammelgaard) anbefaler, at der i lovgivningen
indfgres en regel om, at fosterundersggelse for en alvorlig, sent debuterende sygdom begrundet i, at en af
foraeldrene har en betydelig risiko for at bare et sygdomsanlag, som kan veaere videregivet til fostret, kun ma
udfares, safremt den af forzldrene, der er mulig anlaegsbeerer, giver sit samtykke til undersggelsen.

Som eksempel kan man have den situation, at en af foraeldreparret selv har en forelder med Huntingtons
chorea, men ikke gnsker at vide, hvorvidt hun/han selv er barer af anleegget for denne sygdom. Safremt der
foretages en fosterundersggelse, og denne som resultat viser, at fostret har sygdomsanlaegget, indebeerer det,
at risikoforaelderen hermed - mod sit gnske - far kendskab til, at hun/han ogsa har anleegget. En viden om, at
man vil udvikle en alvorlig sygdom, kan indebare betydelige psykiske skadevirkninger og en nedsat
livskvalitet, der i sin yderste konsekvens kan fare til fysiske skadevirkninger, f.eks. selvmord.

For partneren betyder det, at hun/han far viden om, at savel gtefallen (samleveren) som det ventede barn
har sygdomsanlagget.
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Hvis der traeffes beslutning om, at barnet bliver aborteret, er resultatet, at risikoforalderen - mod sit gnske -
far kendskab til, at hun/han vil fa en alvorlig sygdom, og at det gnskede barn bliver aborteret. For partneren
betyder det, at denne vil fa at vide, at &gtefellen (samleveren) har sygdomsanlagget, og samtidig vil blive
udsat for det psykiske pres, som en abort af et gnsket barn indebarer.

Fosterundersggelser af sent debuterende sygdomme, hvor risikoforalderen ikke kender sin genstatus, kan
saledes fa vidtgaende negative konsekvenser for savel risikoperson, &gtefaellen og fostret. Det vil isar veare
tilfeeldet, safremt undersggelsen bliver foretaget mod risikoforaelderens gnske, hvilket vil veere et brud pa
retten til selvbestemmelse og mod intentionen i lovgivningen, der almindeligvis giver det enkelte individ en
privilegeret status over for sleegtninges ret til information.

Ved at indfgre en regel, der kraever risikoforaelderens samtykke til en fosterundersggelse, kan konsekvensen
blive, at en graviditet gennemfares med fgdsel af et barn, der har sygdomsanleegget, eller at der bliver
foretaget abort af et foster, der maske ikke har anlegget.

Mindretallet mener, at dette er langt mindre indgribende end de skadevirkninger, som en fosterundersggelse i
denne situation kan give anledning til. | vurderingen indgar, at der her er tale om sent debuterende
sygdomme, der oftest farst udvikles mange ar efter barnets fadsel, hvilket giver forhabning om, at der vil
veere en effektiv behandling, hvis barnet fades med sygdomsanlagget. Et sadant hab vil formentlig betyde, at
kun fa kvinder vil vaelge abort, hvis de ikke har mulighed for at fa foretaget en fosterundersggelse.

I den nugeeldende lovgivning er det kvinden, der suverant har beslutningen om fosterundersggelse og abort.
Men denne retstilstand er imidlertid etableret pa et tidspunkt, hvor fosterundersggelser for sent debuterende
sygdomme ikke var aktuelle og de her omtalte problemer derfor ikke relevante. Mindretallets forslag
indebarer, at der i disse helt specielle situationer gives en mand, der er risikoperson og ikke gnsker at kende
sin genstatus, mulighed for at hindre, at der foretages fosterundersggelse. Forslaget indebarer saledes ikke, at
der foretages nogen form for indgreb i kvindens krop, men medfarer alene, at kvindens ret til at bestemme,
om der skal foretages fosterundersggelse, i sjeldne tilfeelde bliver indskraenket. En sadan indskraenkning i
kvinders selvbestemmelsesret har man eksempelvis i samfundets forbud mod abort efter 12.
svangerskabsuge.

5.3. Det Etiske Rads anbefalinger vedrarende praesymptomatisk genetisk testning af
mindrearige for sent-debuterende sygdomme

Centralt i Det Etiske Rads drgftelser om praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige har staet falgende
overordnede spgrgsmal: Ber foreldre til en mindrearig, som muligvis er bearer af en sent-debuterende genetisk
sygdom eller sygdomsdisposition, have ret til viden - det vil sige til at fa udfart en preesymptomatisk genetisk
testning af barnet? Eller bgr denne ret vige til fordel for barnets ret til ikke-viden og barnets ret til
selvbestemmelse? Og i givet fald: Ved hvilken alder skal en mindrearig selvsteendigt kunne treeffe beslutning for
eller imod praesymptomatisk genetisk testning?

Safremt man anerkender foreeldrenes ret til viden, bgr disse sa have en moralsk pligt til at fortelle resultatet af den
genetiske undersggelse til barnet? Eller bgr de have en ret til at tilbageholde denne viden?

Det Etiske Rad er af den opfattelse, at praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige bgr forega ud fra det
overordnede princip, at den mindreariges ret til ikke-viden samt dennes ret til selvbestemmelse ber tillegges sa
megen vegt, at der ikke ber udferes preesymptomatisk genetisk testning af mindrearige for sygdomme, der
debuterer efter 18-ars alderen, hvor barnet som myndigt selv kan tage stilling for eller imod genetisk testning.

Det Etiske Rad mener dog, at dette overordnede princip kan fraviges i tilfeelde, hvor et positivt resultat af den
genetiske undersggelse (det vil sige pavisning af det gen, der undersgges for) giver mulighed for behandling, der
forebygger, udskyder eller mildner sygdomsudbruddet eller falgerne af sygdomsudbruddet i veesentlig grad.

| relation til de tilfeelde, hvor det overordnede princip kan fraviges, fordi der f.eks. er forebyggelsesmuligheder, og
der derfor kan udfgres praesymptomatisk genetisk testning af bgrn under 18 ar, udtaler Det Etiske Rad fglgende:

Det Etiske Rad anbefaler, for sa vidt angar mindrearige under 15 ar, at det er indehaveren af
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foreldremyndigheden, som har kompetence til at treeffe beslutning om udfarelse af en preesymptomatisk genetisk
testning. Det er imidlertid veesentligt at sikre, at et mindrearigt barns egen holdning bliver en stadigt mere
afggrende faktor, jo e&ldre og mere moden vedkommende er.

Radet anbefaler yderligere, at preesymptomatisk genetisk testning af et barn under 15 ar giver en moralsk
forpligtelse hos barnets foreldre til sasmmen med en genetisk radgiver at underrette barnet om undersggelsen for at
sikre barnets ret til at udtrykke sine synspunkter desangaende. Hvis barnet gnsker det, skal vedkommende
underrettes om resultatet af den genetiske undersggelse og konsekvenserne heraf. Dette ber finde sted pa et
tidspunkt, hvor barnet menes i stand til at forsta informationerne, og senest nar barnet er fyldt 15 ar.

Det Etiske Rad gnsker med ovenstaende anbefalinger at beskytte det mindrearige barn mod at treeffe beslutninger,
hvis reekkevidde det ikke har modenhed til at forsta, og samtidigt at tilgodese det mindrearige barns egen holdning i
takt med vedkommendes stigende alder og modenhed.

Anbefalingerne er i overensstemmelse med Europaradets konvention om menneskerettigheder og biomedicin,
artikel 6, hvori der star, at en mindredrigs synspunkt skal betragtes som en stadigt mere afgagrende faktor, jo ldre
og mere moden vedkommende er. Ligeledes er anbefalingen i overensstemmelse med FN’s Konvention om Barnets
Rettigheder, artikel 12, hvori det star, at barnets synspunkt skal tillegges passende veegt i overensstemmelse med
dets alder og modenhed.

Det Etiske Rad anbefaler, for sa vidt angar mindrearige mellem 15 og 18 ar, at et barn mellem 15 og 18 ar selv
bar bestemme, om det gnsker at fa udfgrt en praesymptomatisk genetisk testning. Det betyder, at foraldre ikke skal
tiltreede et for eksempel 16-arigt barns gnske om at fa udfert praesymptomatisk genetisk testning, ligesom de heller
ikke kan forhindre, at den 16-arige farer sit gnske ud i livet.

Denne anbefaling er pa linie med Lov om patienters retsstilling, hvori det star, at man skal vare fyldt 15 ar for selv
at give informeret samtykke til behandling.

Det Etiske Rad anbefaler, at der i tilfelde af en grundleggende uenighed mellem foraeldre og barn skal veere en
mulighed for, at det modne barn, leege og/eller foreeldre kan fa radgivning og barnesagkyndig vejledning. Dette
tilbud ber ogsa omfatte barn mellem 15 og 18 ar.

Det Etiske Rad anbefaler, at tiloud om praesymptomatisk genetisk testning af mindreérige altid gives sammen
med tilbud om kvalificeret radgivning til bgrnene og deres foraldre. Konsekvensen af denne anbefaling er, at der
bar ske en opprioritering af uddannelse og efteruddannelse af radgivere, som kan sikre,

- at radgivningen bygger pa dokumenteret viden om bgrns emotionelle og intellektuelle udvikling,

- at radgivningen bygger pa dokumenteret viden om de psykologiske og sociale konsekvenser af
praesymptomatisk genetisk testning af mindrearige, og

« at radgivningen i hvert enkelt tilfeelde er tilpasset barnets alder og modenhed.

Det Etiske Rad anbefaler, at Radets ovenstaende anbefalinger udmgntes i nogle generelle, vejledende
retningslinier, f.eks. i form af en vejledning fra Sundhedsministeriet/Sundhedsstyrelsen eller om forngdent ved en
loveendring.

5.4. Det Etiske Rads anbefalinger om psykiske virkninger af preesymptomatisk genetisk
testning

Det Etiske Rad anbefaler, at der bliver tilvejebragt viden om de psykiske langtidsvirkninger af preesymptomatisk
genetisk testning savel for dem, som har faet pavist et sygdomsfremkaldende gen, som for dem, hvis test ikke
paviste det pageldende gen.

En sadan viden, som kunne have form af tvaervidenskabelige undersggelser, bar veere tilvejebragt senest i tide til, at
den, sammen med viden om de kortsigtede psykiske virkninger, kan tages i brug ved overvejelser om at tilbyde
preesymptomatisk genetisk testning for de udbredte folkesygdomme, hvorved der vil ske en markant udvidelse af
malgruppen for den genetiske testning.
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Radet finder, at der er basis for et forskningsprojekt om de psykosociale konsekvenser for individ savel som for
familie, der bliver involveret i preesymptomatisk genetisk testning.

5.5. Det Etiske Rads anbefalinger om sociale virkninger for individet af preesymptomatisk
genetisk testning

Det Etiske Rad anbefaler, at der ber geelde samme regler for pensionsansggning hos det offentlige som hos en
privat pensionskasse. Dette betyder, at det offentlige ikke i forbindelse med en pensionssag ma anmode om,
indhente eller modtage og bruge oplysninger, der kan belyse en persons arveanlzg.

En felge af dette vil vere, at det ikke bliver muligt at opna pension pa baggrund af en positiv preesymptomatisk
genetisk test. Dette kan naturligvis opleves som en forringelse af vilkarene for den enkelte ansgger. Det Etiske
Rads baggrund for denne anbefaling er imidlertid, at sddanne regler sikrer mod diskrimination pa baggrund af
arveanlag og fastholder, at anleegsbarerdiagnostik ikke er sygdomsdiagnostik: at en person, som har faet pavist et
sygdomsfremkaldende gen ved en preesymptomatisk genetisk test, er rask og ikke pensionsberettiget alene pa
baggrund af den genetiske test.

Det Etiske Rad anbefaler, at adoptionsmyndigheder ligeledes ikke ma anmode om, indhente eller modtage og
bruge oplysninger, der kan belyse en adoptants arveanlag.

Baggrunden for denne anbefaling er et gnske om at sikre en adoptants ret til ikke-viden og at imgdega en
udvikling, hvor personer forskelsbehandles pa grundlag af egne eller slegtninges arveanlag.

5.6. Det Etiske Rads anbefalinger vedrgrende prioritering af preesymptomatisk genetisk
testning

Forudsatningen for Det Etiske Rads anbefalinger vedrgrende prioriteringen af preesymptomatisk genetisk testning
er en erkendelse og accept af, at preesymptomatisk genetisk testning er - og ogsa fremover vil vere - en del af
sundhedsvasenets virke.

Radet gnsker samtidig at pege pa, at preesymptomatisk genetisk testning fremover ligeledes vil blive et kommercielt
tilbud styret af udbud og efterspargsel. Radet narer bekymring for de konsekvenser, dette matte have for kvaliteten
af den information og radgivning, der er ngdvendig bade far og efter udfarelsen af preesymptomatisk genetisk
testning. Radet finder det falgelig nedvendigt, at savel det offentlige tiloud som det private marked for genetisk
undersggelse bliver underkastet politisk fastlagte og forpligtende standarder.

Radet er yderligere bekymret over, at kommercielle virksomheder kan fa patent pa undersggelsen af gener for
serlige mutationer. Den virksomhed, der har patentretten, kan kraeve, at undersggelserne udelukkende bliver udfart
pa virksomhedens laboratorier. Dette indeberer en risiko for monopolisering af genetiske undersggelser og hertil
knyttet risiko for misbrug af informationer - for eksempel kortleegning af de store maengder genetisk materiale uden
afsendernes samtykke og viden. Monopoliseringen indebarer yderligere risiko for en prisleegningspolitik, der
begraenser adgangen til preesymptomatisk genetisk testning.

Det Etiske Rad anbefaler falgelig, at der politisk tages stilling til, hvorledes man minimerer de risici, der kan
fglge af monopolisering af genetiske undersggelser.

Det Etiske Rad anbefaler initiativer til en bred, folkelig debat om brugen af preesymptomatisk genetisk testning pa
linie med de initiativer, der tidligere er blevet ivaerksat af Folketing og Sundhedsministerium i forbindelse med
Sundhedsministerens redegarelse til Folketinget om genteknologi og leegelig behandling af mennesker.

Det Etiske Rad @nsker, at diskussionen om, hvorledes praesymptomatisk genetisk testning skal prioriteres inden
for sundhedsvasenet, bliver ivaerksat pa et tidspunkt, der sikrer, at offentligheden gennem en aben debat far
indflydelse pa denne diskussion.

Det Etiske Rad anbefaler, at nye initiativer til preesymptomatisk genetisk testning ikke bliver iveerksat, far de
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forngdne gkonomiske ressourcer til testning og kvalificeret genetisk og psykologisk radgivning er til stede, og far
det er klarlagt, hvor de gkonomiske ressourcer til iveerkszttelsen kommer fra.

Det Etiske Rad anbefaler, at man skerper og praciserer kravene til beslutningsgrundlaget for eventuelt at indfere
yderligere tiloud om praesymptomatisk genetisk testning.

Eksempelvis bgr der som en del af beslutningsgrundlaget foreligge en opgarelse over, hvor stor gavn, der er af at
iveerkseette tilbudet i forhold til ikke at gare det. Det bar fremga, hvor stort et fald i sygelighed, der kan forventes
som falge af ivaerksattelsen. Det ber fremgd, om behandlingsresultater og helbredelseschancer er forbedrede for
diagnosticerede genbeerere i forhold til ikke-diagnosticerede genberere. Der bgr foreligge undersggelser om de
sociale og psykologiske konsekvenser af at iveerksatte tilbudet om genetisk testning, vurderet i forhold til den
situation, hvor der ikke eksisterer et sadant tilbud. Endelig bar overvejelser om en given sygdoms hyppighed,
penetrans og alvorlighed indga i den samlede vurdering af, hvorvidt der skal ivaerksattes et tiloud om
preesymptomatisk genetisk testning.

For Det Etiske Rad er det vasentligt, at beslutning om prioritering bliver truffet pa baggrund af afvejning af disse
mange relevante hensyn. Hensynet til individet, hensynet til dennes familie og hensynet til samfundet ma saledes
samlet indga i diskussionen om, hvorvidt der ber iverksattes et tilbud om praesymptomatisk genetisk testning.

BILAG
Notat vedrgrende regulering af preesymptomatisk genetisk testning

1. Grundlag for preesymptomatisk genetisk testning

1.1. Borgerens initiativ

Har en borger, som gnsker at fa foretaget en preesymptomatisk genetisk test, et krav pa, at sundhedsvasenet
imgdekommer dette gnske? For at besvare dette spgrgsmal ma man se narmere pa, hvilke rettigheder borgerne har
til diagnostik og behandling i sundhedsveaesenet. Nar man ser bort fra akut behov for behandling, har borgerne kun i
ganske fa situationer et egentligt retskrav pa behandling. Den enkeltes ret til diagnostik og behandling vil normalt
afhaenge af, at der for det forste foreligger en leegefaglig begrundelse for behandlingen, for det andet at der er
tilstreekkelige ressourcer til, at patienten kan tilbydes behandling her og nu. Hvis der er en leegefaglig begrundelse
for at iveerksaette en undersggelse, men ikke tilstraekkelige ressourcer, har man alene ret til at blive skrevet op pa en
venteliste.

Som det vil fremga, har man kun krav pa at fa foretaget en praesymptomatisk genetisk test, hvis der er en
legefaglig begrundelse for det. De fleste mennesker, der henvender sig til en leege for at fa foretaget en sadan test,
vil kunne henvise til en “familiehistorie”. Det vil sdledes ofte veere klart, at der er et grundlag for at foretage en
genetisk test. Man kan imidlertid forestille sig, at dette vil @&ndre sig i takt med, at man afdaekker flere sygdomme,
som har en genetisk komponent. Dette vil kunne fare til, at personer uden “familiehistorie” vil efterspgrge en
preesymptomatisk genetisk test. Her kan det veere vanskeligere at vurdere, om der er en laegefaglig begrundelse for
at foretage en undersggelse.

1.2. Opsegende virksomhed

De fleste preesymptomatiske tests sker pa baggrund af en henvendelse fra borgeren. | forbindelse med en
praesymptomatisk genetisk undersggelse vil spargsmalet om genetisk undersggelse af familiemedlemmer ofte vare
relevant. Spgrgsmalet om, hvorvidt en leege har ret, eller maske endda pligt, til at opsgge patienter og anmode dem
om at fa foretaget en genetisk test, er ikke direkte afklaret i lovgivningen. Laeger har ikke en generel pligt til at tage
initiativ til, at alle mennesker, som eventuelt kan lide af en sygdom, undersgges og tages i behandling. Det er kun i
ganske sarlige situationer, at en leege har pligt til pa eget initiativ at iveerkseatte en behandling. Det er f.eks.
tilfeeldet, hvis leegen overveerer en ulykke eller i gvrigt kommer i kontakt med personer, hvis liv eller velferd vil
veere i fare, hvis laegen ikke af sig selv foretager sig noget. Denne serlige hjelpepligt fremgar af straffelovens §
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253 og legelovens § 7. Laegens hjelpepligt i disse sarlige situationer skal ses i lyset af, at sadanne patienter ofte
ikke selv er i stand til at tage stilling til behandling (f.eks. pa grund af bevidstlgshed), og at behandlingen er
ngdvendig her og nu. Udover denne szrlige hjelpepligt har leeger normalt ikke nogen pligt til selv at tage initiativ
til at opsage mennesker og opfordre dem til at lade sig behandle, medmindre dette falger enten af lovgivningen
eller af ansattelsesforholdetZ,

Spergsmalet er herefter, i hvilket omfang en laege har ret til at opsgge personer, som efter leegens opfattelse bar
lade sig undersgge og/eller behandle. | forbindelse med genetisk testning vil dette behov typisk kunne opsta, hvis
lzegen har undersggt et familiemedlem, som viser sig at have et anlaeg for at udvikle en sygdom. Her kan der veere
forskellige grunde, der taler for at opsgge andre familiemedlemmer og anmode dem om at lade sig teste. For at
vurdere, om laegen har ret til at foretage en sadan opsggende virksomhed, ma det undersgges, om der er regler, der
taler imod dette. Her er det isar to forskellige regler, der kan fa betydning. For det forste skal leegen passe pa ikke
at komme i konflikt med sin tavshedspligt, for det andet skal leegen vaere opmarksom pa borgernes ret til at frabede
sig viden om deres helbred - den sakaldte “ret til ikke-viden”.

Laegen har tavshedspligt i forhold til den person, der allerede er blevet testet. Hvis vedkommende ikke gnsker, at
andre familiemedlemmer orienteres om udfaldet af undersggelsen, vil leegen som udgangspunkt veere afskaret fra at
rette henvendelse til andre familiemedlemmer. Dette fremgar af § 26 i lov om patienters retsstilling
(patientretsstillingsloven). Tavshedspligten geelder dog ikke ubegraenset, og der er mulighed for at tilsidesatte
tavshedspligten, hvis vaesentlige hensyn til f.eks. andre mennesker taler tilstraekkeligt tungt herfor, jfr.
Patientretsstillingslovens § 26, stk. 2, nr. 3. Vi ved ikke med sikkerhed, hvordan disse regler skal fortolkes i denne
situation. Det har ikke vaeret sager for domstolene, som tager stilling til opsggende genetisk virksomhed, ligesom
denne virksomhed ikke er omtalt i den vejledning, Sundhedssstyrelsen har udsendt i tilknytning til
patientretsstillingsloventl, Man kan forestille sig, at det vil veare berettiget at bryde tavshedspligten, hvis det er
muligt at forebygge, at andre familiemedlemmer udvikler en sygdom, eller hvis sygdomsforlgbet kan mildnes med
en tidlig indsats. Et andet hensyn kunne vere, at familiemedlemmer bgr informeres om muligheden for at blive
tilbudt fosterdiagnostik. Reglerne i patientretsstillingsloven skal ses i ssmmenhang med de internationale regler pa
omradet. | Europaradets Recommendation on Genetic Testing and Screening for Health Care Purposes fremgar det
af principle 9, at

“... In the case of a severe genetic risk for other family members, consideration should be given, in accordance with
national legislation and professional rules of conduct, to informing family members about matters relevant to their
health or that of their future child.”

Tilsvarende overvejelser fremgar af Europaradets Recommendation No. R(97) 5 on The Protection of Medical
Data. Af det “Explanatory memorandum”, som er udarbejdet i tilknytning til rekommandationen, faglger det (af pkt.
151-152), at man ferst og fremmest skal opfordre den undersggte person til selv at tale med familiemedlemmer.
Hvis vedkommende nagter at informere familien, skal sundhedspersonalet kunne tage kontakt, hvis
familiemedlemmer udsettes for alvorlig risiko. Der kan ogsa henvises til en rapport fra Nuffield Council of
Bioethics % samt et udkast til retningslinier udarbejdet af WHO™S2., Af disse forskellige internationale dokumenter
kan man udlede, at det kan vare berettiget at bryde tavshedspligten og kontakte familiemedlemmer, forudsat at en
manglende orientering kan udsztte familimedlemmer for en (alvorlig) risiko. Formalet med kontakten skal saledes
veere at eliminere en risiko, hvilket f.eks. kan vere tilfeeldet, hvis det er muligt at forebygge eller mildne den
pagezldende lidelse ved behandling.

Ud over tavshedspligten kan registerlovgivningen ogsa sette graenser for videreopgivelse af oplysninger, som
opbevares i sundhedsvasenets registre eller patientjournaler.

Reglerne om tavshedspligt har bl.a. som formal at beskytte den undersggte persons ret til privatliv og ret til selv at
bestemme, hvem der skal have adgang til oplysninger om vedkommende. Hvis vedkommende giver samtykke til,
at familiemedlemmer opsgges og/eller orienteres, vil det ikke veere i strid med tavshedspligten at tage kontakt til
familien. Selvom patienten ikke giver samtykke kan det, som ovenfor naevnt, vaere berettiget at se bort fra
tavshedspligten i s&rlige situationer. Dette er imidlertid ikke tilstrekkeligt til, at man kan opsgge
familiemedlemmer. Der er nemlig en anden regel, man skal vaere opmarksom pa, nar det skal vurderes, om en
lege har ret til at foretage opsggende virksomhed, nemlig retten til ikke-viden. Det fremgar af
patientretsstillingslovens § 7, at en patient har ret til at frabede sig information om diagnose og
behandlingsmuligheder. Ordlyden omfatter ikke direkte en situation, hvor man pa eget initiativ retter henvendelse
til en rask person med forslag om undersggelse. Bestemmelsens ordlyd forudseetter, at der allerede er en kontakt
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mellem borgeren og sundhedsvasenet, hvilket ikke er tilfeeldet i denne situation. Patientretsstillingslovens § 7
udtrykker dog et almindeligt princip om, at man som borger selv har ret til at bestemme, hvilke oplysninger man
gnsker at fa kendskab til. Dette udtrykkes mere Klart i Europaradets Konvention om Biomedicin og
Menneskerettigheder, som i artikel 10, stk. 2 fastslar, at enhver er berettiget til at kende alle oplysninger, som er
indsamlet om hans eller hendes helbred, men at den enkeltes gnske om ikke at fa kendskab til sadanne oplysninger
ogsa skal respekteres. Hvis man bliver opsggt af en leege, som anbefaler en at fa foretaget en genetisk
undersggelse, har man ikke mulighed for at tage stilling til, om man overhovedet gnsker at fa denne viden. Man
kan selvfglgelig ikke tvinge nogen til at lade sig teste, men alene henvendelsen vil pafgre familiemedlemmet en
viden, som vedkommende ikke ngdvendigvis er interesseret i at fa. Det kan saledes betragtes som et indgreb i
familiemedlemmets personlige integritet og privatliv at treenge sig pa med sadan en opfordring. Pa den anden side
kan man heller ikke vide, om familiemedlemmet gerne vil have kendskab til sine genetiske sygdomsanlag. Den
enkelte borger har ogsa, som det fremgar af artikel 10, stk. 2, en ret til at blive informeret om sadanne oplysninger.
Reglen i patientretsstillingslovens 8§ 7 anviser ikke en vej ud af dette dilemma, hvor retten til viden skal afvejes
overfor retten til ikke-viden. En mulig lgsning pa dette problem kan vare at pege pa situationer, hvor de fleste vil
gnske at blive informeret frem for at forblive uinformerede. Hvis det er muligt at forebygge, at en sygdom
udvikles, eller at mildne et sygdomsforlgh, ma man ga ud fra, at de fleste mennesker vil gnske at blive opfordret til
at lade sig teste. Der mangler dog klare retningslinier for, hvorledes denne situation skal handteres.

1.3. Godkendelse?

Hvis betingelserne for at tiloyde og iveerksatte en preesymptomatisk genetisk undersggelse er tilstede, kan
undersggelsen umiddelbart ivaerksattes. Det kraever saledes ikke en godkendelse fra et seerligt organ, medmindre
testen iveerksaettes som et led i et videnskabeligt forsgg. | den situation kraeves godkendelse fra en videnskabsetisk
komité. I Norge skal undersggelsestyper og metoder med henblik pa praesymptomatiske genetiske undersggelser
foreleegges for et seerligt nevn, Bioteknologinemnda, og godkendes af Helsedepartementet fgr de kan tages i brug,
jfr. 8 6, stk. 31 Lov om medicinsk brug af bioteknologi (bioteknologiloven).

2. Patientrettigheder i forbindelse med prasymptomatisk genetisk testning

2.1. Information og samtykke

Der findes ikke i lovgivningen serlige regler, som siger noget om, hvordan man skal informere personer forud for
en praesymptomatisk genetisk test. Det vil sige, at det er de almindelige regler om information i
patientretsstillingslovens § 7, som gelder. | den forbindelse bemarkes det, at personer, der far udfart en
preesymptomatisk test, ifglge patientretsstillingsloven skal betragtes som patienter, selvom de ikke har
sygdomssymptomer og maske viser sig at vere helt raske. En patient defineres saledes som bruger af
sundhedsvasenet, uanset om vedkommende er syg eller rask. Der er udarbejdet en vejledning til
patientretsstillingsloven, som mere detaljeret skitserer, hvilke krav man kan stille til den information, som
patienterne skal have®, Denne vejledning siger imidlertid ikke noget praecist om, hvordan man skal informere
forud for en genetisk test. Det fremgar dog af vejledningen, at informationen og omfanget heraf ma hvile pa den
geeldende, gode faglige norm for omradet. Nar man skal finde ud af, hvad denne norm gar ud pa, vil man bl.a. se
pa, hvad eksperter indenfor dette sygdomsomrade vurderer, at der ber informeres om. Blandt leeger, der arbejder
med genetisk radgivning, kan der f.eks. vaere en falles forstaelse af, hvad man normalt bgr informere om. Denne
feelles forstaelse bgr andre leeger ogsa leve op til. Udover at informere om risici i forbindelse med testen - herunder
risiko for falske svar - er det vigtigt, at patienten ogsa bliver informeret om, hvilke konsekvenser udfaldet af testen
kan have for patienten selv og for andre, herunder for familiemedlemmer. Det er ogsa vigtigt at informere patienten
om, at han eller hun ma tage stilling til, om vedkommende gnsker at fa resultatet af testen at vide eller vil frabede
sig disse oplysninger.

Formalet med den information, der skal gives, far man ivaerksatter en test, er at ruste patienten til selv at kunne
tage stilling til, hvorvidt han eller hun gnsker at gennemfare testen med de konsekvenser, som dette kan fgre med
sig. Hvis patienten pa den baggrund beslutter sig for ikke at lade sig teste, skal dette respekteres. Man kan ikke
tvinge patienten til at gennemfare testen. | den norske bioteknologilov har man taget stilling til de szrlige
informationsbehov i forbindelse med praesymptomatiske undersagelser. Det fremgar saledes af § 6, stk. 5, at der
skal gives omfattende genetisk vejledning bade far, under og efter, at undersggelsen er foretaget. WHO's
retningslinier og rapporten fra Nuffield Council on Bioethics inderholder ogsa mere precise krav til genetisk
vejledning.

Lagen har ansvaret for, at patienten bliver informeret. Men patienten har som tidligere naevnt ret til at frabede sig
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information. Det galder bade den information, som bliver givet fgr testen, samt information om resultatet af testen.
Dette fremgar af § 7, stk. 2, i patientretsstillingsloven og endvidere af § 6 i den bekendtgarelse, der er udarbejdet i
tilknytning til patientretsstillingsloven2. Hvis patienten frabeder sig information, skal dette respekteres af leegen.

Efter at have faet information, skal patienten tage stilling til, hvorvidt vedkommende gnsker at lade sig teste eller
ej. Der er ikke noget krav om, at patienten skal give et skriftligt samtykke til at blive testet. Et mundtligt samtykke
er saledes tilstreekkeligt.

2.2. Journalfgring og registrering

Der geelder ikke szrlige regler vedrgrende journalfgring og registrering af oplysninger, som fremkommer gennem
preesymptomatiske genetiske undersggelser. Det vil sige, at det er de almindelige regler om journalfgring og
registrering/opbevaring af helbredsoplysninger, som regulerer dette. Oplysning om et genetisk anlaeg er en
diagnose, som ifglge journalreglerne skal indfares i patientens journal. Der kan ogsa vare serlige registre, som
opbevarer sadanne oplysninger. Hvis der er et sagligt grundlag for at opbevare disse oplysninger, kraeves der ikke
samtykke fra patienten. Patienten har heller ikke mulighed for at frabede sig, at disse oplysninger journalfares og
registreres. I Norge har man valgt en anden ordning. Her kan resultatet af en preesymptomatisk genetisk test kun
registreres, safremt den testede person giver sit samtykke, jfr. bioteknologilovens § 6, stk. 4.

2.3. Aktindsigt

Patienter har i medfar af patientretsstillingsloven ret til at fa aktindsigt i de patientjournaler m.v., der udarbejdes
indenfor sundhedsvasenet. Der kan dog gives afslag pa aktindsigt, hvis afggrende hensyn til patienten selv eller til
andre private interesser taler tilstraekkeligt tungt for, at patientens interesse i at fa adgang til oplysningerne ma
tilsideseettes. | forhold til en voksen habil patient, vil det kun i ganske sarlige situationer kunne komme pa tale at
afskaere vedkommende fra at fa adgang til oplysninger i patientjournalen m.v. Anderledes kan det forholde sig i
forhold til mindrearige, jvf. neermere nedenfor i afsnit 2.5. Det vil sige, at en patient kan fa adgang til oplysninger
om arveanlag, som eksempelvis er blevet afdeekket i forbindelse med en fostervandsundersggelse, da patienten var
foster.

Journaler, der indeholder oplysninger om patientens arveanlag, vil ogsa ofte indeholde oplysninger om
familiemedlemmer. Patienten har alene ret til at fa aktindsigt i oplysninger vedrgrende sig selv. Oplysninger
vedrgrende familimedlemmer ma saledes ikke udleveres i forbindelse med aktindsigten, medmindre der foreligger
et samtykke. Hvis dette ikke er tilfeeldet, ma spergsmalet vurderes ud fra reglerne om tavshedspligt (se naermere
afsnit 1.2 og 2.4).

2.4. Tavshedspligt

En patient har i medfgr af patientretsstillingslovens § 23 krav pa, at sundhedspersoner ikke videregiver oplysninger
om patienten til andre personer. Patientens ret til sundhedspersonalets diskretion falger ogsa af de bestemmelser,
der er i lovgivningen om sundhedspersonalets tavshedspligt.

Tavshedspligten gelder overfor de nermeste pargrende. Foraldre er dog normalt berettigede til at fa oplysninger
om deres mindrearige bgrn.

Tavshedspligten medfgrer, at en leege ikke uden patientens samtykke kan videregive oplysninger til f.eks. et
familiemedlem om, at patienten lider af en arvelig sygdom. Tavshedspligten kan dog tilsidesettes, hvis der er
tilstreekkelige vaegtige hensyn, f.eks. til andre personer, der taler afggrende for det. Dette kan, som det allerede er
naevnt ovenfor i afsnit 1.2, f.eks. veere tilfeeldet, hvis man ved at kontakte familiemedlemmer kan forhindre, at de
udvikler sygdommen, eller kan mildne sygdomsforlgbet veasentligt. Hvis det ikke er muligt at forebygge eller
mildne sygdommen, ma det anses som meget tvivisomt, om det er muligt at tilsidesatte tavshedspligten. | denne
situation vil man, som anfgrt i afsnit 1.2 ogsa kunne komme i konflikt med retten til ikke-viden.

Lov om behandling af personoplysninger kan ogsa have betydning for, hvem man kan videregive oplysningerne til
og til hvilket formal. Hvis f.eks. et sygdomsregisters formal er at kunne medvirke til at forebygge en bestemt
sygdoms udbredelse eller forekomst, vil det veere muligt at videregive oplysninger til familiemedlemmer, hvis
formalet med dette er at forebygge udvikling af sygdommen. Man skal dog fortsat sikre, at reglerne vedrgrende
tavshedspligt ikke tilsidesattes. Hvis registeret ikke har et sadant formal, kan dette i sig selv tale for, at der ikke ma
videregives oplysninger fra registeret til familiemedlemmer.

Tavshedspligten setter ogsa graenser for andre personers, myndigheders og virksomheders mulighed for at fa
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adgang til genetisk information, se narmere i afsnit 3.3.

2.5. Seerligt om praesymptomatisk testning af mindrearige

Der er ingen serlige regler i lovgivningen om praesymptomatisk testning af mindrearige patienter. Det vil sige, at
muligheden for at foretage sadanne undersggelser skal vurderes ud fra de almindelige regler i lovgivningen om
behandling af mindrearige. Det falger af patientretsstillingslovens § 8, at en patient, der er fyldt 15 ar, selv kan
give informeret samtykke til en behandling. Foreldremyndighedens indehaver skal ogsa informeres og inddrages i
den mindreariges beslutning, men det er i sidste ende barnet selv, der tager stilling til, om vedkommende vil
behandles eller ej. Det er dog muligt at fravige dette udgangspunkt, hvis sundhedspersonalet vurderer, at patienten
ikke er i stand til at forsta konsekvenserne af sin stillingtagen. Dette kan f.eks. veere tilfeeldet, hvis der er tale om
meget komplicerede behandlinger eller i situationer, hvor den mindrearige ikke er tilstreekkelig moden. Loven
abner ikke mulighed for, at man f.eks. kan beslutte, at man generelt fgrst er moden til at tage stilling til en genetisk
test, nar man er fyldt 18 ar. Der skal saledes foretages en individuel modenhedsvurdering af de enkelte mindrearige
patienter. Alt i alt vil dette sige, at en patient, der er fyldt 15 ar, normalt selv kan tage stilling til, om vedkommende
gnsker at fa foretaget en genetisk test eller ej. Foraldrene har formelt ingen indflydelse pa denne beslutning, men
skal informeres og inddrages i den mindreariges stillingtagen.

En mindredrig patient, der er fyldt 15 ar, har ogsa ret til aktindsigt pa lige fod med voksne patienter. Som navnt
ovenfor i afsnit 2.3., er det muligt at give et afslag pa aktindsigt, hvis man vurderer, at vasentlige hensyn til
patienten selv taler tilstreekkeligt tungt for det. Arvelige sygdomme og genetiske tests er ikke navnt som eksempler
i den vejledning, som er udarbejdet til reglerne om aktindsigt, men man kan forestille sig, at reglerne abner
mulighed for at undlade at give en mindredrig patient aktindsigt, f.eks. i resultatet af en undersggelse, der har veeret
foretaget mens barnet var foster, og som har afdekket et anleeg for at udvikle en arvelig sygdom. Det er
sundhedspersonalet, der skal vurdere, om man skal give afslag pa aktindsigt. Det kan imidlertid vere vanskeligt at
fa denne regel til at fungere, hvor der er tale om genetisk information. Hvis journalen ikke indeholder oplysninger
om arveanlag, vil der ikke veaere nogen begrundelse for at give afslag pa aktindsigt til den mindredrige. Hvis
journalen derimod indeholder oplysning om, at den mindrearige har et genetisk anleeg for at udvikle en alvorlig
sygdom, vil der vere en begrundelse for det. Men hermed kommer afslaget i sig selv til at indeholde en besked til
den mindrearige.

For patienter, der ikke er fyldt 15 ar, er det foreldremyndighedens indehaver, der traeffer beslutning om behandling
af patienten. Det vil sige, at foraldrene kan beslutte, at de gnsker, at deres 14-arige sgn skal gennemga en
praesymptomatisk genetisk test. Det er ligeledes foraldrene, der giver samtykke, hvis en patient, der er fyldt 15 ar,
ikke vurderes at veere moden nok til selv at tage stilling.

Patientretsstillingsloven angiver ikke nermere krav til foreldrenes beslutninger. Det er saledes op til foraldrene
selv at vurdere, om der skal foretages en undersggelse af barnet. Som navnt ovenfor i afsnit 1.1 kan foraldrene dog
ikke kraeve en undersggelse, som der ikke er leegefaglig begrundelse for at iveerksette. Af Europaradets Konvention
om Biomedicin og Menneskerettigheder fremgar det af artikel 6, at der kun ma ivearksettes undersggelse og
behandling af en person, som ikke selv er i stand til at give et samtykke, hvis dette er til direkte fordel for den
pagaeldende. Danmark har ratificeret konventionen og er derfor forpligtet til at leve op til konventionens
bestemmelser. Foraeldrene har derfor kun ret til at anmode om en praesymptomatisk genetisk test, hvis dette kan
siges at veere til fordel for den mindrearige. Sundhedspersonalet skal sikre, at dette er tilfaldet.

Selvom foraeldrene har beslutningskompetencen, er barnet ikke sat helt udenfor indflydelse. Det fremgar saledes af
patientretsstillingslovens § 11, at patienter, der ikke selv kan give samtykke til en behandling, skal informeres og
inddrages i drgftelserne af behandling, og at deres tilkendegivelse skal tillegges betydning, hvis de er aktuelle og
relevante. Det vil sige, at hvis den 14-arige patient protesterer mod at fa foretaget en genetisk undersggelse, skal
leegen leegge veegt pa disse protester i vurderingen af, hvorvidt det vil veere fagligt forsvarligt at foretage
undersggelsen. Som tidligere naevnt skal undersggelsen under alle omstendigheder indebare en fordel for den
mindrearige. Hvis en praesymptomatisk genetisk test giver mulighed for at forebygge sygdommens udvikling eller
for at mildne et sygdomsforlgb, vil undersggelsen veere til fordel for patienten. Fordelen skal dog afvejes i forhold
til barnets protest. Jo stgrre og mere modent barnet er, og jo mere det protesterer, desto starre skal fordelene ved
undersggelsen veere for at gennemtvinge den mod barnets vilje.

I Norge har man serlige regler om genetisk testning af mindredrige. Det fglger saledes af bioteknologilovens § 6,

stk. 6, at der ikke kan udfgres preesymptomatiske og prediktive genetiske undersggelser af bgrn, far de er fyldt 16
ar, medmindre undersggelsen kan pavise forhold, som ved behandling kan forhindre eller reducere skade pa
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barnets helbred. Derimod er det lovligt at lave diagnostiske genetiske undersggelser pa bgrn under 16 ar. Det
fremgar videre af bestemmelsen, at hvis en genetisk undersggelse er ngdvendig for at forbedre prognosen, kan
foreeldrene kraeve, at undersggelsen udfares. Bgrn, som er fyldt 16 ar, falger i Norge de samme regler som voksne.

3. Praesymptomatisk genetisk testning i forbindelse med anseettelses- og forsikringsforhold
m.v.

Der er en risiko for, at den viden om en patients anlaeg for at udvikle en sygdom, som kan komme frem ved en
praesymptomatisk genetisk test, kan fare til diskrimination. Det har man har veeret sarlig opmarksom pa i relation
til ansaettelses- og forsikringsforhold. Her er der vedtaget serlige regler, som regulerer henholdsvis arbejdsgiveres
og forsikringsselskabers mulighed for at indhente og anvende oplysninger, som er kommet frem i forbindelse med
en sadan test, ligesom man har reguleret muligheden for, at man kan anmode en person om at gennemga en
praesymptomatisk genetisk test. Disse regler fremgar af henholdsvis lov om brug af helbredsoplysninger pa
arbejdsmarkedet og af en serlig bestemmelse i forsikringsaftalelovens § 3 a. Reglerne for henholdsvis
arbejdsgivere og forsikringsselskaber er lidt forskellige.

Arbejdsgivere kan som udgangspunkt kun anmode ansatte eller personer, der ansgger om en stilling, om at
udlevere oplysninger om helbredsforhold i det omfang, det har veesentlig betydning for det arbejde, der skal
udfares. Arbejdsgivere kan i den sammenhang ogsa anmode ansatte om at gennemga helbredsundersggelser med
henblik pa at afdekke eksisterende lidelser, forudsat at dette har veesentlig betydning for lanmodtagerens
arbejdsdygtighed, og der endvidere er serlige forhold ved det pageldende arbejde, som taler for det. Det er
derimod som udgangspunkt ikke tilladt for en arbejdsgiver at bede en ansat om at gennemga en undersggelse, som
skal afdeekke den ansattes eller ansggerens risiko for at udvikle sygdomme. | sezrlige situationer kan det dog veere
berettiget, at en arbejdsgiver tilbyder en ansat at gennemga en sadan undersggelse. Dette kan vere tilfeldet i
situationer, hvor arbejdsmiljgforholdene pa arbejdspladsen har en sadan karakter, at de udger en serlig risiko for
ansatte, som genetisk set er sarligt falsomme overfor bestemte pavirkninger i arbejdsmiljget. Hvis dette er
tilfeeldet, kan en arbejdsgiver tilbyde en ansat at fa foretaget en sadan undersggelse. Den ansatte er ikke forpligtet
til at gennemfare undersggelsen, og resultatet af undersggelsen ma ikke gives til arbejdsgiveren, men alene til den
ansatte.

For sa vidt angar forsikringsselskaber, er det tilladt at indhente oplysninger om eksisterende sygdomme. Derimod
er der et forbud mod at anmode en forsikringstager om at gennemga en helbredsundersggelse, som skal afdeekke
vedkommendes risiko for at udvikle bestemte sygdomme. Det er heller ikke tilladt at spgrge en forsikringstager,
om vedkommende har faet foretaget en sadan undersggelse. Derimod er det tilladt at stille spargsmal til
forsikringstageren om vedkommendes egen og familiemedlemmers nuveerende og tidligere helbredstilstand samt
sygdomme i familien. Forsikringsselskaber er saledes ikke afskaret fra at skaffe sig viden om, at der er en arvelig
sygdom i familien, men har ingen mulighed for at fa oplysninger om den konkrete forsikringstagers anleeg for at
udvikle denne sygdom senere i livet. De regler, der geelder for forsikringsselskaber, geelder tilsvarende for
pensionsforsikringsselskaber.

Udover disse sarlige regler, som gelder for ansaettelses- og forsikringsforhold, er der ikke i lovgivningen taget
stilling til, i hvilket omfang det er berettiget at anmode personer om at fa foretaget en preesymptomatisk genetisk
test, ligesom der ikke er taget stilling til, i hvilket omfang det er berettiget at gare brug af oplysninger, som er
kommet frem i forbindelse med en sadan genetisk test. Der er saledes ikke sarlige regler, der siger noget om,
hvorvidt offentlige myndigheder ma anmode om sadanne oplysninger i forbindelse med behandling af sager. Der
geelder imidlertid et almindeligt princip i den offentlige forvaltning, hvorefter det kun er tilladt at indhente og
anvende oplysninger om borgerne i det omfang, det er sagligt begrundet. Reglerne om tavshedspligt setter ogsa
greenser for, hvilke oplysninger en offentlig myndighed kan fa udleveret uden patientens samtykke.

4. Afsluttende bemarkninger

Som det vil fremga, er der kun ganske fa steder i lovgivningen, hvor man har taget specifikt stilling til regulering
af preesymptomatisk genetisk testning, herunder anvendelsen af de oplysninger, som kommer frem i forbindelse
med sadanne undersggelser. De fleste problemstillinger, som kan opsta i forbindelse med praesymptomatisk
genetisk testning, skal saledes afklares ud fra de almindelige regler, lovgivningen indeholder, om diagnostik,
behandling og handtering af patientinformation.
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Man kan overveje, om disse regler er i stand til at tilgodese behovet for regulering pa dette omrade. Reglerne i den
eksisterende lovgivning har i vidt omfang en “aben” karakter. Reglerne forudsztter ofte, at der skal foretages et
skan og/eller en afvejning mellem forskellige hensyn. Dette kan betragtes som en fordel, idet det abner mulighed
for, at reglerne kan tage hensyn til de sarlige problemstillinger, der kan opsta i forbindelse med praesymptomatisk
testning. Det giver endvidere de involverede sundhedspersoner et spillerum for selv at agere pa den made, man
opfatter som mest hensigtsmaessigt. Men netop denne fleksibilitet kan ogsa betragtes som problematisk. Nar
reglerne ikke indeholder mere precise retningslinier for, hvilke informationer, man skal give, eller hvordan
tavshedspligten skal handteres i forbindelse med opsggende virksomhed overfor familiemedlemmer, er der risiko
for, at sundhedspersonerne skanner forkert og dermed kommer til at overtraede reglerne, ligesom der kan udvikle
sig en meget forskellig praksis m.h.t. handteringen af disse problemstillinger. Dette kan betragtes som et
retssikkerhedsproblem bade for patienterne og for personalet. Derfor kan der veere behov for at supplere
lovgivningen med cirkulerer eller vejledninger, som narmere preeciserer, hvorledes de almindelige regler skal
anvendes i forbindelse med praesymptomatisk genetisk testning. Det kunne f.eks. veere tilfeeldet i forbindelse med
information, ret til ikke-viden, tavshedspligt og aktindsigt. Der kan ligeledes veere behov for at preecisere reglerne i
forbindelse med praesymptomatiske undersggelser af mindredrige.

Om der herudover er behov for at vedtage ny lovgivning, ma bero pa nermere overvejelser. | den norske
bioteknologilov har man regler, som pa visse punkter fraviger de almindelige regler for undersggelse og
behandling, som galder i det danske sundhedsvasen. Det er f.eks. regler om, at den testede selv kan beslutte, om
resultatet af en preesymptomatisk test skal registreres, samt sarlige regler vedrgrende undersggelse af mindrearige
patienter. Disse regler er udtryk for, at man mener, at der er et serligt beskyttelsesbehov i forbindelse med
preesymptomatisk genetisk testning, som ikke imgdekommes i den almindelige lovgivning.

Fodnoter

321 Hvis der er tale om epidemiske sygdomme, er det saledes forudsat, at leegen tager initiativ til behandling.

1331 sundhedssstyrelsens vejledning af 16. september 1998 om information og samtykke og om videregivelse af helbredsoplysninger m.v.
[34] Nuffield Council of Bioethics, “Genetic Screening. Ethical Issues”, 1993.

B3l \WWHO's Proposed International Guidelines on Ethical Issues in medical Genetics and Genetic Services (Geneva, 1997).

[36] sundhedssstyrelsens vejledning af 16. september 1998 om information og samtykke og om videregivelse af helbredsoplysninger m.v.
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- Afficeret foreelder - En foreelder til en person, som gnsker udfart preesymptomatisk genetisk testning, og
som har symptomer pa den sygdom, der skal undersgges for, bliver betegnet som en afficeret foralder.

« alfa-1-antitrypsin-mangel - genetisk betinget tilstand, der giver forgget risiko for lungesygdom. Se
redeggarelsens afsnit 3.3.

« Anlaegsbarer - En anlaegsberer er en person, som barer et gen, der ikke giver anledning til sygdom hos
personen selv.

« Arveanlag - Se gen

« Arvemasse - Ved en persons arvemasse forstar man personens samlede DNA, som er unik for hver enkelt
person. Ved menneskets arvemasse forstar man det, som er karakteristisk for netop mennesker med hensyn til
placering af arveanlaeg i kromosomerne og baseraekkefglgen i DNA’et.

« Autonomi - Ordet autonomi bliver anvendt i mange betydninger. | denne redegarelse kan det oftest
oversattes med “selvbestemmelse”.

« Autosomal - Knyttet til autosomerne, det vil sige de kromosomer, som ikke er kanskromosomer.

« Basepar - De enkelte gener er bestemt af baseparrenes raekkefalge.

- Bilateral brystkreft - Dobbeltsidig kreeft i begge bryster.

« >Den Centrale Videnskabsetiske Komité - En komité, der blandt andet bedemmer, om konkrete
forskningsprojekter udsetter de forsggspersoner, der skal indga i dem, for en uacceptabel risiko, eller om de
kan give anledning til andre etiske problemer.

« Den personlige integritet - Ordet bliver i denne redeggarelse oftest brugt i betydningen “en helhed, som ikke
ma kraenkes”.

« Det Humane Genom Projekt - Et internationalt forskningsprojekt, som har til formal at kortleegge
menneskets arvemasse - det humane genom.

- Diagnosticeret genbeerer - En person, som har faet udfert en preesymptomatisk genetisk testning og
derigennem faet pavist genet for den sygdom, der er blevet undersggt for, er en diagnosticeret genberer. |
modsetning til en ikke-diagnosticeret genbarer, som barer genet, men ikke har faet det konstateret ved en
genetisk undersggelse.

« Disposition - Hvis en person beerer et eller flere arveanlaeg, der kan medfgre en given sygdom, siger man, at
vedkommende har en serlig disposition.

« DNA - En forkortelse for det keminske stof, som arveanlag bestar af.

« Dominant arvelig sygdom - En dominant arvelig sygdom giver sig til kende, selvom personen ogsa har et
normalt arveanlaeg for den pagaldende sygdom. Se illustration side 43. Hvis en sygdom er dominant arvelig,
betyder det, at risikoen for, at begrn af en patient har arvet det muterede gen, er 50 procent.

« Enzymer - Se protein.

« Eugenik - Arvehygiejne (tidligere kaldtet racehygiejne). Videnskabsgren, der har til formal at udforske
arvelige egenskabers art, arvegang og udbredelse med henblik pa at begreense dem.

« Familiemutation - Den forandring af et gen, som er i en bestemt familie med en given genetisk sygdom.

« Fosterdiagnostik - Undersggelse af et foster, for eksempel ved moderkagebiopsi eller
fostervandsundersggelse.

« Farstegradssleegtning - En persons farstegrads slaeegtninge er vedkommendes forzldre, bgrn og sgskende.

« Gen - Et arveanleg. Et gen bestar af DNA. Arveanlaeggene bestemmer sammenszatningen af kroppens
proteiner og derigennem dens biologiske egenskaber.

« Genbarer - At veere genbarer betyder at have det gen, der for eksempel bliver undersggt for ved en
preesymptomatisk genetisk testning.

« Gendiagnostisk undersggelse - Undersggelse af, om en rask eller syg person har en genmutation.

« Genetisk profil - En persons samlede gener tegner personens genetiske profil.

« Genetisk radgivning - Genetisk radgivning er en kommunikationsproces, der omhandler de problemer, som
er forbundet med opstaelsen af en genetisk betinget sygdom i en familie. Den tilstreeber at hjeelpe individet
(familien) til at forsta de tilgrundliggende biologiskmedicinske forhold; til at forsta den foreliggende risiko;
til at forsta, hvilke handlemuligheder, der er til stede, og til at foretage det for personen (familien) mest
hensigtsmassige valg i den foreliggende situation og til at handle derefter.

« Genetisk udredning - Hvis en genetiker for eksempel skal finde ud af, om der er basis for at udfare en
preesymptomatisk genetisk testning af en person, vil genetikeren ofte begynde med en genetisk udredning af
personens familie. Det vil sige, at der bliver indhentet oplysninger om familiens sygdomme, og det bliver
vurderet, om det er sandsynligt, at der er genetisk betinget sygdom i familien.

« Genmutation - En genmutation er betegnelsen for et gen, der er muteret, det vil sige &ndret.

« Genom - Arvemasse. Se Det Humane Genom Projekt
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Genstatus - Kendskab til, om en person har eller ikke har et sygdomsgen.

« Huntingtons chorea - Dominant arvelig sygdom. Se redegerelsens afsnit 3.2.

 Hagjrisikofamilie - Gennem en genetisk udredning og en genetisk undersggelse, kan det ofte afklares, om en
familie er i serlig risiko for at fa en given sygdom - for eksempel arvelig brystkreft. Man siger i givet fald,
at der er tale om en hgjrisikofamilie.

« Kilinisk undersggelse - Den undersggelse en leege foretager af en patient i modsetning til en
laboratorieanalyse eller en rgntgenundersggelse.

« Kliniske symptomer - Tilstedeverelsen af symptomer, der tyder pa sygdom.

« Koblingsanalyse - Undersggelse af, om en person har en markar, der er lokaliseret meget taet pa et
sygdomsgen.

« Mammografisk undersggelse - En rgntgenundersggelse af en kvindes bryster.

« Markar - En rekkefglge i DNA, hvis kromosomlokalisation er kendt, og som varierer fra person til person.

« Molekylergenetisk undersggelse - Undersggelse af et gen.

« Multicentrisk brystkreeft - Forekomst af flere kraeftknuder.

« Multifaktoriel - Mange genetisk betingede sygdomme menes at veere multifaktorielle, det vil sige, at arsagen
til sygdom er et sammenspil af flere gener og miljgfaktorer.

« Mutation - En &ndring af et gen kaldes en mutation. Genet betegnes sa som "muteret”. Bruges oftest i
forbindelse med a&ndringer, der kan medfgre sygdom eller misdannelser.

« Negativt testresultat/ negativ test/ at teste negativ - Forskellige betegnelser, som alle betyder, at en
preesymptomatisk genetisk testning ikke har pavist det sygdomsfremkaldende gen, der blev undersggt for.

« Neurodegenerative sygdomme - Sygdomme, hvor celler i centralnervesystemet dar.

« Nukleotider - Molekyler (baser), der binder de to DNA-strenge. Der findes omtrent 3 milliarder nukleotider,
hvis rekkefalge skal kortleegges af Det Humane Genom Projekt.

« Penetrans - Nogle sygdomsfremkaldende gener slar ikke altid igennem. Det er altsa ikke sikkert, at man far
den pageeldende sygdom, selvom man har genet for sygdommen. Nar man taler om et gens penetrans, mener
man sandsynligheden for, at det slar igennem og giver sygdom.

« Polypose - Arvelig tarmkreeft med polypper i tarmen. Se redegarelsens afsnit 3.1.

« Positivliste - En liste, hvorpa er opfert sygdomme, der for eksempel udlgser forskellige rettigheder eller
muligheder. Et eksempel kunne veere en positivliste over sygdomme, for hvilke samfundet stiller muligheden
for preesymptomatisk genetisk testning eller fosterundersggelse til radighed.

« Positivt testresultat/ positiv test/ at teste positiv - Forskellige betegnelser, som daekker over, at en
preesymptomatisk genetisk testning har pavist det sygdomsfremkaldende gen, der blev undersggt for.

« Primeaer cancer - Den oprindelige kreeftknude til forskel fra metastaser.

« Proband - Den farste, der er blevet undersggt i en familie bliver betegnet "probanden”.

« Proteinstoffer - /£ggehvidestoffer. Enzymer og nogle hormoner, som for eksempel insulin, er proteinstoffer.
Disse indgar ogsa i cellernes struktur.

« Protokol - Beskrivelse af, hvorledes et forsag eller en undersggelse skal foretages.

« Prazimplantationsdiagnostik - Z£gsortering. Sortering af befrugtede &g med henblik pa at sikre, at kun &g
uden et bestemt sygdomsgen, bliver lagt op i kvindens livmoder.

« Pranatal undersggelse - Se Fosterundersggelse

« Praesymptomatisk genetisk testning - Undersggelse af, om en rask person har et sygdomsgen, inden denne
sygdom har manifesteret sig med symptomer.

« Pravalens - En sygdoms udbredthed i befolkningen.

« Recessiv arvelig sygdom - Vigende arvegang. Se illustration side 43. En recessiv sygdom opstar kun, nar en
person har to sygdomsgener; det ene fra faderen og det andet fra moderen. Foraeldrene vil hyppigst veere
anleegsberere, det vil sige, at de hver har et normalt gen og et sygdomsgen, og derfor vil de ikke fa
sygdommen.

« Referenceprogram - Beskrivelse af, hvilken praksis, der bliver anset for god faglig norm - for eksempel i
forbindelse med praesymptomatisk genetisk testning for en given sygdom.

« Risikoanalyse - Anvendelse af undersggelsesmetoder til vurdering af sandsynligheden for sygdom.

- Risikoperson - Person, der er i gget risiko for eksempelvis en genetisk betinget sygdom. Bruges oftest om
bagrn af en person med en dominant arvelig sygdom.

« Risikostatus - Den risiko en person har for at fa en sygdom, som bl.a. afhaenger af, om han/hun bliver testet.
For eksempel er risikoen for Huntingtons chorea 50%, hvis personen har en foreelder med sygdommen.
Bliver personen testet, er risikoen 0 eller 100% afhangig af, om han/hun har genet.

« Risikovurdering - Vurdering af sandsynligheden for sygdom.

« Screening - At screene betyder, at man undersgger en befolkningsgruppe, som faler sig rask - eller i hvert
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fald ikke har mistanke om at veere syg af netop den sygdom, som screeningsprogrammet omhandler.
Screeningsprogrammet kan enten omfatte hele befolkningen eller en udvalgt del af befolkningen - for
eksempel kvinder eller mand i en bestemt alder.

« Sporadisk opstaet kreft - Tilfeldigt opstaet kraeft. | modsetning til kraeft, som er opstaet som falge af en
genetisk disposition for sygdommen.

« Stigmatiseret - Breendemeerket. En person, som skiller sig ud fra mangden ved for eksempel at have en
sygdom, der udlgser andre menneskers angst eller fordomme, kan fale sig stigmatiseret eller breendemaerket.

« Sygdomsanlag - At have et sygdomsanlaeg betyder i denne redeggarelse at veere baerer af et
sygdomsfremkaldende gen.

» Sygdomsfremkaldende gen - Betegnelse for et gen, som fremkalder en given sygdom eller giver forgget
risiko for denne sygdom.

« Sygdomsdisposition - En person er disponeret for en sygdom, hvis han/hun har et eller flere gener, som vil
eller kan fare til sygdom.

« Sygeliggarelse - Nar man undersgger raske mennesker med henblik pa at finde sygdom, er der en risiko for,
at disse personer vil fale sig sygeliggjorte: betragtet som syge indtil det modsatte er bevist, fremfor at blive
betragtet som raske indtil det modsatte er bevist.
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