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Forord

Socialstyrelsen har latit utfora en etisk analys av inforandet av nyfoddhets-
screening for cystisk fibros. Underlaget har tagits fram i samarbete med tre
experter i halso- och sjukvardsetik, medicinsk etik och filosofi. Projektorga-
nisationen finns presenterad i huvudrapporten. Socialstyrelsens etiska rad har
last och aterkopplat pa analysen.

Analysen utgdr underlag for kriterium 10 i Socialstyrelsens modell for att
beddma, inféra och folja upp nationella screeningprogram.

Socialstyrelsens rekommendation om screening for cystisk fibros och
myndighetens modell for att bedéma, inféra och folja upp nationella scre-
eningprogram finns publicerad pd myndighetens webbplats, www.socialsty-
relsen.se/riktlinjer/nationellascreeningprogram.

Socialstyrelsen vill tacka alla som med stort engagemang och expertkun-
nande har medverkat i arbetet.


http://www.socialstyrelsen.se/riktlinjer/nationellascreeningprogram
http://www.socialstyrelsen.se/riktlinjer/nationellascreeningprogram
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10. Screeningprogrammet ska vara
godtagbart ur ett efiskt perspektiv

Screeningprogrammet ska vara godtagbart aven ur andra etiskt relevanta
perspektiv, utver att de positiva effekterna beddms vervaga de negativa ef-
fekterna. Detta kréaver en etisk analys som bor svara pa foljande fragor:

» Hur kan eventuella negativa effekter hanteras?

« Hur tar man hansyn till individens autonomi och integritet? Integritetsfra-
gorna inkluderar skydd av integritetskansliga uppgifter som hanteras i
screeningprogrammet.

« Kan screeningprogrammet paverka méanniskovarde och jamlikhet pa
langre sikt?

 Finns det berérda grupper med varderingar och intressen som gor att
man behdver ta sarskild hansyn, &ven om screeningprogrammet ar accep-
tabelt for befolkningen i stort? Detta galler till exempel sarbara grupper
med nedsatt formaga att féra sin egen talan. Har ingar att évervaga ris-
ken for att screeningprogrammet 6kar stigmatiseringen eller diskrimine-
ringen av nagon grupp manniskor.

+ Kan screeningprogrammet ses som ett uttryck for en réattvis fordelning av
halso- och sjukvardens resurser i relation till andra handlingsalternativ?

» Forandrar screeningprogrammet ansvars- och rollférdelningen mellan
halso- och sjukvarden och den enskilda individen? Hur ska det hanteras i
sa fall?

« Finns det lagstiftning och andra riktlinjer som kan ge véagledning for
etiska stallningstaganden i relation till ovanstaende punkter i den etiska
analysen?

Sammanfattning:
Vdal férberedd screening — men viktiga
etiska frégor om anlagsbdrarskap

Fragan om screening av nyfodda ar komplicerad ur ett etiskt perspektiv ef-
tersom den involverar manga olika intressenter. Vi har att beakta de enskilda
barnen och deras fordldrar, men dven konsekvenser for andra slaktingar och
for samhallet i stort. Till skillnad fran de sjukdomar som fér narvarande ingar
i PKU-testet medfor screening av cystisk fibros (CF) identifikation av barn
som friska anlagsbérare, vilket ytterligare komplicerar analysen.

Halso- och sjukvarden har en val fungerande struktur for att utreda och ta
hand om barn med misstankt CF, bekraftad CF, anlag for CF och oklar dia-
gnos (CFSPID) — och deras vardnadshavare — vilket ar en forutsattning for ett
screeningprogram.

Nyfoddhetsscreeningen med PKU-provet ar mycket accepterad i befolk-
ningen, och mycket fa avstar fran den. Det ar viktigt att nya sjukdomar inte
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aventyrar upptaget av screening genom att undergréava fortroendet for testet.
Eventuella beslut om att inkludera nya sjukdomar &r ocksa langsiktiga. Det
finns ingen process for att avsluta screening for en viss sjukdom.

Det finns en rad specifika etiska problem med att inkludera CF i nyfodd-
hetsscreeningen. Screeningen forvantas missa ett barn per ar och inflyttade
barn kan inte testas. Bada dessa grupper kan missgynnas av att sjukdomen
blir ovanligare och darmed svarare att diagnostisera. Nagra barn kommer att
fa en oklar diagnos, vilket kan leda till oro och 6verbehandling. Mutationerna
som leder till CF varierar i olika befolkningsgrupper, varfér minoriteter kan
komma att f& mindre nytta av screeningen. Aven friska barn med anlag for
CF kommer att upptéckas, vilket ger vardnadshavarna och senare barnen in-
formation om arftlighet som de inte har efterfragat.

Nedan gar vi igenom de etiska fragorna i bedomningskriterium 10 var for sig.

Negativa effekter kan hanteras med

information och struktur

Tabell 12 sammanfattar hur negativa effekter och psykosociala aspekter av
screening for CF kan hanteras. Dérefter foljer en narmare beskrivning. Flera
av de beskrivna atgéarderna utfors redan i dag, for barn med symtom pa CF.

Tabell 12. Hantering av negativa effekter och psykosociala aspekter

Negativ effekt

Sa kan effekten hanteras

Falskt positiva screeningresultat (barn som
ar friska anlagsbdarare av CF)

Falskt negativa screeningresultat (barn
med CF som inte upptéacks)

Mutationer med varierande kliniska konse-
kvenser

o Go&r snabba uppfdljande tester som kan
avférda diagnosen CF.

e Informera noggrant om anlagsbd&rarskapet.

o Erbjud genetisk vagledning.

e Erbjud prenatal diagnostik och preimolan-
tatorisk genetisk diagnostik (PDG) fill par
dér b&da ar anlagsbdrare eller till par dar
en har CF och partnern &r anlagsbérare.

e Informera om bristerna i nyféddheftsscre-
eningen.

¢ Uppmana vardpersonal att uppmark-
samma symtom pé& CF.

¢ Minimera antalet personer som fadngas upp
i screeningen pd grund av en mutation,
utan hog risk fér att utveckla CF.

e Ha tydliga rutiner féor omhdndertagandet.

Psykosocial aspekt

Sa kan aspekten hanteras

Oro och risk fér bristande anknytning vid
positivt screeningresultat

Oro vid oklar diagnos

o Minimera tiden frdn misstanke fill bekraftad
eller avskriven diagnos.

e Informera noggrant om den kommande ut-
redningen.

¢ Informera noggrant om den oklara diagno-
sen (CFSPID).

e Ta eft professionellt ansvar fér aft undvika
Overbehandling.

e FAnga upp de barn som fér CF - s& tidigt
som majligt.
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Falskt positiva screeningresultat

Screening for CF formodas upptacka 3—16 barn per ar som ér friska anlags-
bérare av CF (se kriterium 9). FOr dessa barn &r det viktigt, for att minska
oron, med snabba uppféljande tester som kan avfarda diagnosen. Det finns
ett system for snabb uppfoljning redan i dag, dar barn med symtom pa CF far
komma till ett CF-center for uppféljande tester inom 48 timmar.

En bieffekt av falskt positiva resultat ar att vardnadshavarna till barn som
ar friska anlagsbarare far information som de inte har efterfragat och som de
inte har nagon direkt nytta av. De behdver ocksa ta stéllning till om de ska
informera sléktingar som kan férmodas ha samma anlag. Senare behdver de
ta stallning till om, nér och hur de ska informera barnet om anlagsbarar-
skapet. Informationen ar inte irrelevant eftersom den pa langre sikt ger moj-
lighet till mer informerade reproduktiva val (som att be en tilltdnkt reproduk-
tiv partner att testa sig for anlag).

Problematiken med anlagsbéararskap kan bemétas med noggrann informat-
ion till vardnadshavarna. Anlagsbarare som identifierats genom falskt posi-
tiva resultat bor erbjudas genetisk vagledning i linje med nuvarande praxis.
Halso- och sjukvarden bor lagga till information om anlagsbararskap i den
allménna informationen om PKU-provet. Informationen &r alltfér komplex
och omfattande for att det ska vara rimligt att forvanta sig att alla, eller ens
de flesta, vardnadshavare tar den till sig, men det ar angelaget att informat-
ionen finns tillganglig pa ett enkelt vis (detta ar sarskilt viktigt med tanke pa
utvecklingen mot 6kad desinformation).

Aven om CF skulle bli den forsta sjukdomen i PKU-testet som identifierar
nyfodda som friska anlagsbérare medfor dven andra delar av PKU-testet att
barns fordldrar identifieras som anlagsbarare (eftersom det handlar om gene-
tiskt nedéarvda sjukdomar). Det &r darfor angelaget att det bade pa kort och
lang sikt (nar de nyfodda blivit vuxna) finns mojlighet for blivande foraldrar,
som bada har anlag for CF, att fa prenatal diagnostik och PGD (vilket gor det
mojligt att valja bort embryon med anlag fér CF innan de implanteras i liv-
modern).

Falskt negativa screeningresultat

Varije ar beraknas cirka 1 barn med CF att missas i screeningen. Nar sjukdo-
men val upptacks kan detta ge vardnadshavarna en kansla av felbehandling
och misstro mot varden. Det ar darfor 6nskvart att i den allmanna informat-
ionen till vardnadshavare patala risken for falskt negativa resultat i nyfodd-
hetsscreeningen.

Risken for falskt negativa resultat ar i det narmaste obefintlig for de sjuk-
domar som for narvarande ingar i PKU-testet. Det bor noteras att om man
lagger till CF till testet infor man en forvantad forekomst av sadana resultat.
Detta skulle potentiellt kunna paverka testets trovardighet.

Det finns ocksa en viss risk for att lakare och annan vardpersonal missar
symtom pa CF nar symtomen blir ovanligare, eftersom de flesta med sjukdo-
men upptécks i nyfoddhetsscreeningen. Det ar darfor viktigt att informera
bade vardcentraler och barnkliniker om att CF kommer att finnas kvar aven
efter att sjukdomen inkluderats i PKU-testet.
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Mutationer med varierande kliniska konsekvenser

Screening for CF beréknas upptacka barn med 1-2 milda mutationer och
oklar sjukdomsutveckling (se kriterium 9). Det &r viktigt att minimera antalet
upptackta personer som &r anlagsbarare men inte har hog risk att utveckla
CF, och som darmed inte har nagon nytta av tidig upptackt. Dessa anlagsbéa-
rare kan fa symtom langt senare, och vetskapen om det kan skapa oro. Sad-
ana konsekvenser kan i forlangningen paverka fortroendet for PKU-testet.
Det ar darfor helt avgdrande for denna analys att de granser for vilka mutat-
ionspaneler som ska anvandas bestar over tid, eller, om de forandras i ljuset
av nya ron eller andringar i befolkningens sammanséttning, inte forandras pa
ett sadant satt att antalet friska anlagsbérare som identifieras stiger namnvart.

Oro och risk for bristande anknytning vid positivt
screeningresultat (psykosocial aspekt)

Oron till f6ljd av ett positivt screeningresultat som senare ersatts av ett nega-
tivt resultat verkar vara 6vergaende. Det ar darfor inte allvarligt ur ett etiskt
perspektiv. Resultatet verkar inte bidra till allvarliga anknytningsproblem.
Barn med misstankt CF kallas till uppfoljande tester forst nagra veckor efter
fodseln, nar anknytningen redan har kommit i gang. | vissa fall har vardnads-
havarna da redan borjat oroa sig fér symtom hos barnet, till exempel otill-
récklig viktokning.

Det ar dock viktigt att

+ minimera tiden fran misstanke till bekraftad eller avskriven diagnos (i dag
far vardnadshavarna en tid pa ett CF-center inom 48 timmar)

« ge tydlig information om den kommande utredningen, och anpassa in-
formationen till mottagarna, exempelvis till personer med olika forsta-
sprak.

Oklar diagnos

Screeningen berédknas upptacka 0—4 barn per ar med sa kallad CFSPID. Det
ar barn som kan komma att utveckla CF, men som inte behdver gora det.
Aven i dag upptéicks barn med CFSPID, men screeningen kommer att 6ka
antalet. | dag far dessa barn en individualiserad uppféljning upp till sex ars
alder.

For dem som inte blir sjuka har screeningen potentiellt negativa effekter, i
form av oro, onddiga undersékningar och risk for onddigt starka antibiotika-
behandlingar vid infektioner. Halso- och sjukvarden bor forsoka hantera de
negativa effekterna genom att

« ge tydlig och anpassad information om vad CFSPID innebér

* ta ett professionellt ansvar for att undvika 6verbehandling av infektioner
och liknande, till exempel pa grund av oroliga vardnadshavare

+ sa tidigt som mojligt fanga upp de barn som far CF (sa kallad aktiv ex-
spektans).
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Autonomi och integritet —
vardnadshavarna blir stallfdretraddare

All nyfoddhetsscreening &r potentiellt problematisk ur autonomi- och integri-
tetssynpunkt, eftersom barnet inte sjélvt kan ge sitt samtycke. Den mest all-
mant accepterade etiska principen vad galler halsovard och autonomi &r att
vard inte ska ges utan patientens samtycke. Med nyfédda blir i praktiken
vardnadshavarna stéllforetradare for barnet och kan avsta screening a barnets
véagnar. Detta &r en konsekvens av samhéllets respekt for foraldrarnas rétt att
bestamma Gver sitt barn och kanske i viss man respekt for foraldrarnas eget
sjalvbestammande, eftersom de indirekt paverkas av sitt barns halsotillstand.
Den typen av indirekta effekter pa andra an patienten sjalv brukar dock inte
motivera krav pa samtycke inom varden. Foraldrarnas mojlighet att avsta
testet ar darfor huvudsakligen motiverat av andra skél &n autonomi. Att in-
fora ett obligatoriskt test skulle troligen riskera tilliten till halso- och sjukvar-
den.

| den man man anda onskar att foraldrars medgivande till screening ska
vara autonomt, dr det ett problem att information om vad provet innebér inte
alltid nar fram. Att inkludera CF i screeningen med PKU-provet innebdar, som
ovan konstaterat, att screeningen aven upptécker friska anlagsbarare och barn
med oklar diagnos (CFSPID). Informationen om vad detta innebar ar kom-
plex och far sannolikt svart att na vardnadshavarna innan de tar stallning till
nyfoddhetsscreeningen.

Om man vill starka foraldrarnas autonomi ytterligare skulle halso- och
sjukvarden aktivt behéva uppmuntra vardnadshavarna att ta till sig den in-
formation som finns, och dessutom erbjuda nagon majlighet att valja bort
vissa sjukdomar fran screeningen. Med dagens nyfoddhetsscreening &r detta
dock inte realistiskt. Men ju fler anlagsbérare och ju lindrigare halsotillstand
som screeningen kan komma att upptéacka, desto mer relevant blir fragan.

Nér det géller friska anlagsbérare &r en utmaning ur ett autonomiperspektiv
att halso- och sjukvarden far fram information som berdr bade ett nyfott barn
och slaktingar till barnet, och att det troligast blir upp till barnets vardnadsha-
vare att avgora vilken information som ska férmedlas vidare till vem (enligt
dagens praxis for liknande fragor). For att starka barnets framtida majlighet
att informera sig sjélv ar det 6nskvart att information om anlag finns i barnets
journal och kanske dven i PKU-registret.

Ett alternativt perspektiv &r att se det som samhaéllets ansvar att upplysa be-
rorda individer om viktiga halsorisker. Information om anlag som inte leder
till egen sjukdom &r inte direkt relevant for en individs halsa och darfor nor-
malt sett inte en angelagenhet for varden. Nar rekommenderad screening le-
der till att information skapas eller blir tillgdnglig bér dock samhallet, eller
varden, ta ett visst ansvar for de vidare effekter som detta leder till.

Halso- och sjukvarden kan hantera fragan om anlag genom att ge tydlig
och anpassad information till vardnadshavarna och ge rekommendationer
kring om, hur och nér det kan vara relevant for dem att informera vidare om
anlagsbararskapet. Sadana rekommendationer bor inte ha formen av uppma-
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ningar utan bor ske mot bakgrund av, och med stor respekt for, vardnadsha-
varnas egna uppfattningar. Malet bor vara att ge en god grund for den som
vill s6ka mer information.

Mdanniskovarde och jGmlikhet kan
pdverkas bdde positivt och negativt

Generellt bor screening for CF fa positiva konsekvenser for manniskovarde
och jamlikhet. Det gynnar jamlikheten i halsoutfall i befolkningen om barn
som annars hade blivit svart sjuka blir mindre sjuka for att de tidigare far
adekvat behandling. Det gynnar ocksa den interna jamlikheten i patientgrup-
pen om alla barn med CF upptacks tidigt, sa att det inte ar upp till vardnads-
havarna att soka vard for symtom hos barnet. Det ar av grundlaggande re-
spekt for manniskovardet som vi dnskar upptacka och ge behandling till sa
manga sjuka manniskor som mgjligt.

Det kan dock vara sa att vissa grupper inte fangas upp tillrackligt val i
screeningen (se nasta avsnitt), vilket blir ojamlikt. Det finns ocksa en risk
vad géller manniskovardet: om anlag for CF blir mer uppmarksammat genom
screening, och om blivande foraldrar borjar undvika att foda barn med CF, sa
kan det leda till stigmatisering av de manniskor som har CF.

Viktigt att uppmarksamma grupper som
riskerar att missas i screeningen

Det finns en risk for att screeningen inte tillrackligt val fangar upp CF hos
personer fran vissa lander. Det beror pa att genmutationerna skiljer sig mel-
lan grupper av manniskor, utifran tidigare folkvandringar. Varje land anpas-
sar darfor sina mutationspaneler till befolkningens sammanséttning, men mi-
gration kan paverka traffsakerheten. Darmed finns en risk att screeningen &r
mindre gynnsam for vissa grupper, aven om halso- och sjukvarden har kom-
pletterande sakerhetsatgarder for att motverka detta. Dessa atgarder gor det
mojligt att upptacka barn med CF och andra mutationer an dem som ingar i
den aktuella mutationspanelen (se kriterium 4). | framtiden kommer det vara
viktigt att kontinuerligt uppméarksamma férandringar i befolkningens sam-
mansattning, férandringar som gor att grupper riskerar att missgynnas i scre-
eningen.

Vidare gar det inte att screena barn som inte ar nyfodda, eftersom scre-
eningen baseras pa uppmatning av hdg niva av immunoreaktivt trypsinogen,
vilket under det forsta levnadsaret sjunker till normala nivaer. Det ar darfor
inte meningsfullt att med denna metod CF-testa barn som flyttar till Sverige
(se kriterium 4). Har skiljer sig screeningen for CF fran resten av screeningen
med PKU-provet, som inkluderar dven inflyttade barn upp till 8 ar (2 ar for
SCID). Darmed finns en risk att inflyttade barn som soker vard for till exem-
pel luftrérsproblem missgynnas av screening, om lakare blir mer ovana vid
att diagnostisera CF (jamfor avsnittet Falskt positiva screeningresultat ovan).
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R&ttvis resursfordelning

Screeningen nar alla nyfodda barn i Sverige, och den skulle upptacka i prin-
cip alla med CF — oavsett familjens resurser eller vardens kapacitet dar bar-
net bor. CF ar ett svart halsotillstand, och patienterna har ett stort behov av
tidig behandling. Behandlingen &r ocksa relativt effektiv, dven om effekterna
ar begransade och sjukdomen har stor paverkan aven efter korrekt behand-
ling. Svarighetsgraden hos tillstandet stodjer att behandling av CF bor ha en
hog prioritet om den ar rimligt effektiv. Huruvida screeningen ar rimlig ur ett
fordelningsperspektiv ar dock en mer komplex fraga — dels for att man nor-
malt graderar ner svarighetsgraden nar det rér sig om en riskpopulation, dels
for att screeningen kraver en storre resursinsats. Eftersom detta maste vagas
mot andra potentiella insatser som hélso- och sjukvarden kan lagga resurser
pa, kan vi inte uttala oss om huruvida prioriteringen ar rimlig eller inte.

Ett specifikt problem kan vara om regionerna uppfattar en eventuell scre-
eningrekommendation som en uppmaning att anvanda de kostsamma léke-
medel som nu &r aktuella for CF, vilket skulle riskera att trdnga undan annan
viktig behandling. Den behandling som sker i dag, och som ligger till grund
for antagandet att tidig och korrekt behandling ar effektiv, ar dock inte base-
rad pa dessa lakemedel. Det bor darfor betraktas som en separat fraga vilka
mediciner som eventuellt bor komplettera befintlig behandling. 1 den méan
som fragorna trots allt kan komma att blandas ihop i framtiden bor omfatt-
ningen av problemet begransas av att patientgruppen ar relativt liten.

Ett mojligt alternativ till screeningen &r att utbilda lakare och annan vard-
personal mer, for att forbattra den kliniska diagnostiken. Ett problem med
detta alternativ &r att sjukdomen ar ovanlig och att dess symtom &r svara att
skilja fran vanligt forekommande symtom pa andra, vanligare sjukdomar.
Det ar darfor svart att se hur avsevarda forbattringar av den kliniska prakti-
ken kan uppnas.

Individer far ett nytt ansvar for sina
arvsanlag

Screeningprogrammet innebér att samhallet tar ett storre ansvar for att upp-
tdcka och behandla sjukdom. Individer far darmed pa ett satt ett minskat an-
svar for att soka upp ratt vard till sina barn. Det finns dock ingen risk att de
darfor agerar mindre ansvarsfullt, eftersom de fortsatt har manga andra an-
ledningar att vara vaksamma pa sina barns halsa.

Samtidigt far individer, pa grund av ny kunskap, ett nytt ansvar for sina
arvsanlag, och darmed ett ansvar for bade sitt eget och kommande generat-
ioners valmaende. Det kan finnas en risk for att detta leder till ett mindre be-
kymmersfritt liv. A andra sidan finns en positiv méjlighet till mer inflytande
over sitt liv och till battre halsa for bade dagens och framtida generationer.

Nar individer far information om sina arvsanlag far de ocksa indirekt in-
formation om sina sléktingars anlag och darmed mojligen ett ansvar for att
informera dessa sléktingar. Samma typ av ansvarsproblematik finns i dag i
manga situationer, inklusive vid mycket vanligare sjukdomar som t.ex. brost-
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cancer. Nyfoddhetscreening for CF innebar dock att ansvaret kommer tidi-
gare, och i en annan situation, for gruppen foraldrar med barn med anlag for
CF. Darfor ar det viktigt med fortsatt tillgang till genetisk vagledning for
denna grupp.

Fortroendet for PKU-testet

En mojlig invéndning mot att inkludera CF i PKU-screeningen &r att det
skulle kunna paverka fortroendet for PKU-provet negativt. Det finns en gene-
rell risk for att ju fler tillstdnd som ingar i screeningen, desto svarare upple-
ver vardnadshavare det &r att ta stallning till denna — och desto storre blir ris-
ken att vissa vardnadshavare darfor avstar fran provtagningen. Man kan
tanka sig att risken for detta &r mer uttalad om tillstand inkluderas dar vinsten
med screening i forhallande till eventuella risker inte ar lika uppenbar som
vid de tillstand som i dag ingar i screeningen.

Samtidigt, eftersom det forefaller vara sa att manga vardnadshavare inte
har tagit till sig informationen om exakt vilka tillstand som ingar i PKU-
screeningen, kanske ytterligare ett tillstand inte gor nagon skillnad. Det kan
ocksa finnas personer som reagerar negativt pa att CF inte inkluderas i testet,
da CF trots allt kan uppfattas som ett relativt kant tillstand.

Antaganden om hur fortroendet for screeningen paverkas och hur vard-
nadshavare véljer ar dock svara for oss att gora och kraver en mer utforlig so-
ciologisk analys.

Lagar och riktlinjer

Lagen om genetisk integritet galler for screening med PKU-provet. For att en
genetisk sjukdom som CF ska kunna inga i screeningen kravs darmed and-
ringar i tva foreskrifter fran Socialstyrelsen:

« foreskrifterna om undantag fran kravet pa tillstand till genetisk undersok-
ning vid allmén hdlsoundersdkning

« foreskrifterna om vilka sjukdomar som far sparas och diagnostiseras ge-
nom vavnadsprover i PKU-biobanken.

Enligt patientlagen ska vidare mottagarens dnskan om att avsta fran inform-
ation respekteras. Det grundlaggande &r att halso- och sjukvardspersonalen
ger den information som finns, om inte individen aktivt motséger sig det. |
dag finns ocksa mojlighet att tacka nej till bade screening med PKU-provet
och till uppféljande tester for CF.

SCREENING FOR CYSTISK FIBROS - ETISK ANALYS
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