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Remiss avseende forslag till féreskrifter om andring i féreskrif-
terna om undantag fran kravet pa tillstand till genetisk undersok-
ning vid allman halsoundersdékning och féreskrifterna om vilka
sjukdomar som far sparas och diagnostiseras genom vavnads-
prover i PKU-biobanken

(dnr 4.1-36686/2019)

Statens medicinsk-etiska rdd (Smer) har pa remiss fran Socialstyrelsen fatt ett
forslag till 4ndringar i féreskrifterna (HSLF-FS 2019:13) om vilka sjukdomar
som far sparas och diagnostiseras genom vévnadsprover i PKU-biobanken
samt i foreskrifterna (HSLF-FS 2019:12) om undantag fran kravet pa till-
sténd till genetisk undersdkning vid allmén hilsoundersékning. Syftet med
forslaget 4r att infora screening for X-bunden adrenoleukodystrofi (X-ALD)
som en del av PKU-undersdkningen som erbjuds alla nyfoédda i Sverige.
Smers svar utgér fran radets uppdrag att belysa medicinsk-etiska fragor ur ett
overgripande samhdllsperspektiv.

Bristfallig etisk analys i rekommendationen

X-ALD skiljer sig fran de sjukdomar som 1 dag ingér PKU-unders6kningen
pé flera sétt (se foljande avsnitt) vilket gor att screening for X-ALD aktuali-
serar en rad sédrskilda etiska fragor, vilket vél belyses i den etiska analys som
Socialstyrelsen latit géra inom ramen f6r sin beredning.

I sin rekommendation landar Socialstyrelsen i slutsatsen att det dr godtagbart
ur ett etiskt perspektiv att inféra X-ALD 1 PKU-underdkningen. Myndig-
heten underbygger inte denna slutsats med ndgot ndrmare resonemang kring
de etiska fragestdllningar som lyfts i den etiska analysen och det framstér
som oklart hur man kommit till denna slutsats.



Ett samlat grepp behovs kring vilka kriterier som bor gélla vid inféran-
det av nya sjukdomar i PKU-undersékningen

Jamfort med de sjukdomar som i dag ingér i PKU-undersokningen skiljer sig
X-ALD pa flera sitt. Screening for X-ALD skulle darfor i vissa avseenden
innebdra ett tydligt avsteg fran nuvarande praxis:

— Nyfodda screenas for anlag for en sjukdom som inte omedelbart kré-
ver behandling.

— Det gér inte att pa forhand forutsdga vilka som far den allvarliga sjuk-
domen och samtliga identifierade barn maste delta i ett uppfoljnings-
program under lang tid for att avgora vilka som behdver behandling.

Som framhalls i den etiska analys som Socialstyrelsen l&tit utfora &r en prax-
isforskjutning av detta slag forknippat med etiska risker. Varje gdng en ny
sjukdom dér screening innebdr nagot mindre klara férdelar och/eller ndgot
storre risker inkluderas i screeningen skapas en ny referenspunkt fér framtida
beslut. Det innebér att &ven om varje ny sjukdom som ldggs till i PKU-under-
s6kningen forefaller motiverad och endast marginellt férskjuter praxis, kan
den sammanlagda effekten av en serie sddana beslut bli en icke 6nskvérd in-
dikationsglidning.

For att undvika indikationsglidning och att nya sjukdomar inf6rs pa godtyck-
liga grunder behovs enligt Smer ett samlat grepp kring vilka kriterier som ska
gilla for nyfoddhetsscreening, dér de etiska fragorna sérskilt beaktas. Vi
kommer att l&ra oss allt mer om genetiska faktorer bakom olika allvarliga
sjukdomar. Ménga ganger kommer det inte att vara fraga om en strikt korre-
lation mellan genotyp och fenotyp, utan endast ett sannolikhetsférhéllande.
Nyfoddhetsscreening for sddana sjukdomar vécker svara avgrédnsnings- och
avvdgningsfragor, bland annat for att férvéntad nytta och risk fordelas pé ett
annat sédtt mellan individerna i dessa fall jamfort med den screening som sker
i dag.

Inom ramen for ett pagaende projekt kring genteknik avser Smer att bland
annat belysa etiska aspekter pa ett utvidgande av nyféddhetscreeningen. Ra-
det ser fram emot en dialog med Socialstyrelsen kring dessa fragor.



Osakerheter kring kunskapsunderlaget

Oavsett vilka kriterier som bor géilla behover beslut om screening vila pé en
stabil kunskapsgrund. Smer konstaterar att det finns osékerheter i kunskaps-
underlaget i det aktuella fallet, vilket &ven professionen lyft fram.

Osakra epidemiologiska data

I Socialstyrelsens underlag anges att uppskattningsvis cirka tre till fyra an-
lagsbdrande pojkar skulle identifieras varje ar, och att en tredjedel av dessa
skulle utveckla den allvarligaste formen av sjukdomen (klassisk X-ALD). En
senare publicerad studie fran Minnesota visar emellertid att anlag for X-ALD
kan vara avsevért vanligare. Detta innebér att den andel av de pojkar som
identifieras via nyfoddhetsscreening som inte utvecklar allvarlig sjukdom
kan vara stérre dn vad som antagits.

Osakerhet kring férdelen med upptackt via MR jamfért med klinisk identifie-
ring

Av SBU:s kunskapsunderlag framgér att det r&der osdkerhet kring huruvida
stamcellstransplantation redan d& hjarnpaverkan kan iakttas via MR forbitt-
rar prognosen jamfort med behandling efter klinisk upptéckt. Existerande
screeningprogram har inte pagétt tillrdckligt linge for att det ska finnas direkt
evidens for att nyfoddhetsscreening av X-ALD okar livsldngden och/eller
livskvaliteten. Antagandet att s& dr fallet bygger pa extrapolering frén ett
mindre antal studier som visar pa férdelaktiga effekter av behandling vid
mindre omfattade hjdrnpaverkan.

Smers bedémning

Mot bakgrund av ovan nimnda omsténdigheter avstyrker Smer att screening
for X-ALD i nuldget inf6rs i PKU-understkningen.

Skulle Socialstyrelsen vélja att trots allt inféra screening for X-ALD é&r det
Smers uppfattning att andra krav pé informationen till féréldrarna maste stél-
las dn for 6vriga sjukdomar i PKU-undersokningen. Fordldrarna méste tyd-
ligt informeras om att undersékningen inte ger definitivt svar pd om barnet
kommer att drabbas av allvarlig sjukdom, och att ett langvarigt uppféljnings-
program blir n6dvédndigt om barnet identifieras som anlagsbérare; varden
maste sékerstélla att fordldrarna &r inférstddda med konsekvenserna av detta.
Om inte riskerar pa sikt den stora och hdlsoméssigt védsentliga uppslutningen
bakom PKU-undersokningen att hotas, vilket vore ett orimligt hégt pris att
betala.



Remissvaret har beslutats vid ett extra sammantrdde den 30 mars 2020. I be-
slutet har deltagit Kenneth Johansson, ordférande, samt Dag Larsson, Lina
Nordquist, Sofia Nilsson och Ulrika Jorgensen, ledamoter i Statens medi-
cinsk-etiska rdd. De sakkunniga i rddet Anna Singer, Goran Collste, Lilas
Ali, Mikael Sandlund, Nils-Eric Sahlin och Olle Olsson har deltagit i bered-
ningen av drendet. Michael Lovtrup, utredningssekreterare, har varit féredra-
gande.

For radet,

Ordférande

Statens medicinskt-etiska rad



