Screening for cystisk fibbros

Organisatoriskt underlag

C
ﬁ.'g.. Socialstyrelsen



Denna publikation skyddas av upphovsrattslagen. Vid citat ska kéllan uppges.
For att aterge bilder, fotografier och illustrationer krévs upphovsmannens tillstdnd.

Publikationen finns som pdf pd Socialstyrelsens webbplats. Publikationen kan ocks&
tas fram i alterativt format p& begdran. Frdgor om alternativa format skickas ill
alternativaformat@socialstyrelsen.se



Forord

I det har dokumentet har Socialstyrelsen samlat underlagen for de organisato-
riska kriterierna i Socialstyrelsens modell for att beddéma, infora och félja
upp nationella screeningprogram. De organisatoriska Kriterierna utgors av
kriterierna 12—14 i modellen.

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


http://www.socialstyrelsen.se/riktlinjer/nationellascreeningprogram
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12. Informationen till deltagare i
screeningprogrammet ska ha
varderats

Alla som erbjuds screening ska fa validerad, kortfattad och skriftlig inform-
ation om screeningprogrammet. Av informationen bor foljande framga:

* hur stor risken dr att drabbas av tillstandet

* vilka konsekvenser tillstandet har

* hur screeningprogrammet pdverkar tillstandets konsekvenser

* hur screeningprogrammet fungerar (exempelvis intervallen for testning)

* hur undersékningen gar till

* om screeningundersokningen innehaller ett genetiskt test och i sa fall even-
tuella konsekvenser av detta (exempelvis information om anlagsbéararskap)

* hur stor andel som har ett positivt resultat av screeningtestet — det vill sdga
ett resultat som tyder pd att personen har tillstandet

* hur stor risken dr for ett falskt positivt eller ett falskt negativt resultat av
screeningtestet

* vilka konsekvenserna blir av ett positivt resultat av screeningtestet

* vilka atgdrder for tillstandet som kan bli aktuella och deras eventuella ne-
gativa konsekvenser

e att det dr frivilligt att delta i ett screeningprogram

* vem som dr avsdndare av inbjudan till screeningen

* hur man kan fd ytterligare, mer detaljerad information.

Informationen ska vara nationellt likvardig och formulerad pa ett enkelt och
begripligt satt. Informationen ska ocksa finnas tillganglig pa de sprak som &r
vanliga i den aktuella populationen. De som tar fram informationen ska &ven
ta hansyn till andra aspekter som kan bidra till ett jamlikt deltagande. Dessu-
tom bor informationen ha testats pa den relevanta befolkningsgruppen innan
den borjar anvandas. Vidare ska man vardera om andra an den avsedda be-
folkningsgruppen behdver information om screeningprogrammet, till exem-
pel halso- och sjukvarden, beslutsfattare och allméanheten. Nar screeningen
avser att identifiera flera tillstand kan informationen presenteras pa aggre-
gerad niva. | dessa fall &r det sarskilt viktigt att beskriva var mottagarna kan
fa ytterligare information.

Nyféddhetscreening med det sa kallade PKU-provet har funnits i Sverige se-
dan 1965. | dag har cirka hélften av Sveriges befolkning screenats. Provet ar
valetablerat och de allra flesta har hort talas om det. Fran borjan ingick end-
ast screening for fenylketonuri (phenylketonuria, PKU), som provet ar upp-
kallat efter. Antalet ingaende sjukdomar har med tiden utokats och meto-
derna anpassats allt eftersom ny och mer tillférlitlig analysmetodik blivit
tillgénglig. Under 2019 ut6kades screeningen med ytterligare en sjukdom
och innefattar darmed 25 sjukdomar.
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Informationsmaterial fill blivande och
nyblivna vardnadshavare och
allmdnheten

Det finns informationsmaterial om PKU-provet i form av en informations-
broschyr som framst erbjuds pa modravardscentraler vid den sista rutinkon-
trollen innan berdknad nedkomst, samt som ett blad med foraldrainformation
som sitter fast vid den fysiska remissen och som rivs av och ges till vard-
nadshavare i samband med provtagningen.

| informationsmaterialet anges vilka sjukdomar som ingar i testet och var
man kan lasa mer om var och en av dessa. Av informationen framgar ocksa
att de sjukdomar som ingar ar sadana dar tidig diagnostik och behandling
spelar en avgorande roll for prognosen. Materialet innehaller information om
hur manga barn som varje ar hittas med nagon av sjukdomarna, hur provtag-
ningen gar till, och vad som hander vid positivt utfall. Det poangteras ocksa
att screeningen inte ar diagnostisk och att det forekommer falskt positiva re-
sultat, vilket innebar att manga barn som kallas till ytterligare kontroll visar
sig vara friska.

Informationsmaterialet beskriver &ven att provet efter analys sparas i den
sa kallade PKU-biobanken, och varfor, samt att man kan begara att provet
inte ska sparas och hur det gar till.

Informationsmaterialet &r framtaget for att vara enkelt och l&ttillgangligt
och ar darmed 6vergripande i sin karaktar. Det finns pa ett flertal olika sprak.
Utforligare information finns pa PKU-laboratoriets webbplats
(www.karolinska.se/pku) dar man till exempel kan I&sa om varje sjukdom
som ingar i screeningen.

Information om screening for cystisk
fibros

Screening for cystisk fibros skiljer sig at fran de évriga sjukdomarna i den
befintliga screeningen av nyfodda, med avseende pa att anlagsbéarare kan
identifieras. N&r det géller information till foérlossningsavdelningar, BB,
kvinnokliniker med flera har screeninglaboratoriet sedan tidigare upparbe-
tade kanaler, inklusive sarskilda provtagarkurser som skulle kunna fungera
val for detta &ndamal.

Information om anlag for cystisk fibros

Bortsett fran informationsbehovet i samband med sjalva provtagningen och
efterfoljande diagnostik maste informationen om anlagsbararskap kunna han-
teras. Screeningen kommer att identifiera vissa (men langt ifran alla) anlags-
barare som riskerar att fa ett barn med cystisk fibros om de skulle fa barn
med en annan anlagsbarare. Anlag for cystisk fibros &r relativt vanligt i den
svenska populationen. Halso- och sjukvarden bor ge en tydlig och anpassad
information till vardnadshavarna och ge rekommendationer kring om, hur
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och ndr det kan vara relevant for dem att informera barnet om anlagsbérar-
skapet. Det ar viktigt att vardnadshavarna forstar att denna information kan
vara viktig for barnet infor familjebildning. Malet bor vara att ge en god
grund for den som vill séka mer information. Informationen kommer att ges
pa ett CF-center dar kunskap och erfarenhet finns angaende bararskap. Dar
kan ocksa uppfoljning av informationen ske och dit foraldrarna kan ater-
komma for ytterligare information.

Sedan 2019 medger biobankslagen, enligt 5 kap. 6 8 biobankslagen
(2002:297) att analys- och understkningsresultat, samt uppgifter som kan ha
betydelse for tolkning och uppféljning, kan registreras. Information om
anlagsbérarskap kan registreras i journalen samt i laboratorieinformationssy-
stemet som PKU-laboratoriet har. P& detta sétt kan ett barn som genom scre-
ening har identifierats som anlagsbarare ta reda pa detta infor sin egen famil-
jebildning.

Utredningen som sker efter positivt screeningutfall kan leda till att man far
veta att barnet ar friskt utan anlag for sjukdomen, att barnet ar friskt men an-
lagsbarare eller att barnet ar sjukt. Om foraldrarna inte vill utreda sa har de
mojlighet att i detta skede tacka nej.

Information fill vérdpersonal

Nér det galler information till férlossningsavdelningar, BB, kvinnokliniker,
barnkliniker och andra vardenheter, har PKU-laboratoriet upparbetade
informationskanaler. PKU-laboratoriet haller dessutom regelbundna forelas-
ningar och kurser med aktuell information om provet.

Information till IGkare

Forutom genom ovanstaende kanaler ges information till barnlakare vid mo-
ten for barnlakarforeningens del- och intresseforeningar, samt till évriga pro-
fessionsgrupper med kunskap och kdnnedom om cystisk fibros. Barnlékarfor-
eningen har dven arliga moten for alla barnlakare (Barnveckan) och da ges
tillfalle att informera kring screeningprogrammet och om eventuella &nd-
ringar och utékningar i programmet.
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13. Organisatoriska aspekter som
ar relevanta for ett nationellt
likvardigt screeningprogram ska ha
klarlagts

For att screeningprogrammet ska kunna fa avsedd effekt och bidra till nat-
ionell likvardighet behdver det organiseras sa att alla centrala delmoment
ingar: inbjudan, screeningundersokning, formedling av resultat fran scre-
eningundersokningen, eventuell vidare utredning, kvalitetskontroll, rapporte-
ring och uppféljning. Underlaget till detta kriterium ska belysa dessa organi-
satoriska aspekter, och dven beskriva om det finns forutsattningar att
samordna screeningprogrammet nationellt. Det ska ocksa framga vilka delar
av screeningprogrammets organisation som kan anpassas till lokala forut-
sattningar. Vidare ska organisatoriska aspekter kring den utrustning som
kravs for screeningprogrammet vara beskrivna, liksom vilka kompetenser
som bor inga och hur inbjudan till screeningprogrammet ska hanteras.

Den befintliga screeningen av nyfodda har pagatt i Sverige i 50 ar och det
finns en val fungerande infrastruktur som omfattar provtagning, transport och
analys pa laboratoriet. Det finns dven val etablerade rutiner, bade pa labora-
toriet och pa kliniker éver hela landet, for aterkallande av barn med hog risk
for sjukdom. Det finns &ven sedan lange rutiner for hur den misstankta sjuk-
domen snabbt kan bekraftas eller avfardas med diagnostiska prover.

Nagon separat inbjudan till screeningprogrammet kommer inte att beho-
vas, eftersom samtliga nyfédda barn erbjuds screening i dag. Nyfoddhets-
screening erbjuds generellt till nyinflyttade barn upp till 8 ars alder (for SCID
upp till tva ars alder) men detta &r inte aktuellt for cystisk fibros (las mer om
detta under kriterium 4).

Vid eventuell screening for cystisk fibros ar den genetiska delen av scree-
ningen nddvandig for att hitta de barn som behdver erbjudas vidare utred-
ning. Det ar viktigt att korrekt information om betydelsen av resultaten i
DNA-analysen kan ges i form av genetisk vagledning. | dag finns etablerade
rutiner for omhandertagande av anlagsbéarare pa CF-center. Alla fyra center
hanterar dessutom bérarskap hos foraldrar (bagge foraldrarna till ett barn
med CF ar barare av en muterad CFTR-gen) samt ger i stérre eller mindre ut-
strackning genetisk végledning.

I somliga fall skulle &ven testning av familjemedlemmar samt preimplanta-
torisk genetisk diagnostik (PGD) eller fosterdiagnostik vid pafoljande gravi-
diteter kunna bli aktuellt. I figur 1 har en schematisk Oversikt av organisat-
ionen for screening av cystisk fibros illustrerats.
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Figur 1. Schematisk 6versikt av organisationen for screening
av cystisk fibros
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Rutiner for aterkallonde av barn med
positivt screeningresultat

Vid aterkallande av barn med positivt screeningresultat for cystisk fibros, det
vill sdga vid fynd av forhojt IRT, férhojt PAP och en eller tva mutationer,
samt barn som har identifierats via sdkerhetsnatet, kommer en av screening-
laboratoriets l&kare kontakta det CF-center dit barnet hor. CF-centrets l&kare
kommer déarefter ta kontakt med familjen for att berdtta om screeningresulta-
tet och vad det kan innebéara, samt erbjuda dem besok pa CF-centret for in-
formation och utredning med svettest. Om foréldrarna tackar nej till att
komma till ett CF-center for svettest bor personalen pa CF-centret kontakta
barnets BVC, sa att personalen dér kan vara observant pa om barnet utveck-
lar symtom som inger misstanke om CF.

Utredning p& CF-center

Alla CF-center i Sverige har redan en etablerad rutin for hantering av miss-
tankta fall av CF. Dessa rutiner kan implementeras for barn som far ett posi-
tivt resultat i screeningen. Efter att ett CF-center blivit informerat om ett po-
sitivt screeningutfall av screeninglaboratoriet kontaktar en CF-l&kare
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vardnadshavarna per telefon. Detta sker snarast, men aldrig infor en helg for
att undvika att lamna vardnadshavarna med oro under helgen. Foretradesvis
ager samtalet rum i borjan av (eller mitten av) veckan. L&karen erbjuder tid
for utredning dagen darpa, eller efter tva dagar om en dag behdvs for resdag
beroende pa avstand till CF-centret. Detta gor att utredningen kommer att
vara avklarad innan veckans slut, sa att vardnadshavare slipper vanta pa be-
sked dver en helg. Vid samtalet informerar lakaren om screeningresultatet,
beskriver att vidare utredning behdvs, hur den gar till och vad utfallet blir av
utredningen (dvs. barnet kan vara friskt utan anlag fér CF, frisk men anlags-
barare eller sjukt). Lakaren forhor sig ocksa vid samtalet om hur bade barn
och foraldrar mar och ger riktad information. En sjukskoterska kontaktar se-
dan familjen samma dag for att planera resan till ett CF-center. Vid behov
kontaktar lakaren vardnadshavarna anyo under dagen. I de flesta fall kommer
det att vara mojligt att den lakare som kontaktar vardnadshavarna ocksa &r
den lakare som tar emot barnet och dess vardnadshavare pa centret. Det-
samma géller CF-sjukskoterskan.

Den vidare utredningen utfors pa ett av landets fyra CF-center (Lund, Go6-
teborg, Stockholm och Uppsala). Utredningen av barnet, som inkluderar ett
svettest, pabdrjas sa snart som maéjligt och gors som ett dagvardsbesok. Da-
gen inleds med att gora ett svettest enligt Gibson-metoden, vilket gors an-
tingen pa CF-centret eller pa sjukhusets laboratorium. Darefter sker en kli-
nisk undersokning av barnet och hela familjen tas om hand av lakare,
sjukskaoterskor och, om mojligt, psykolog. Alla involverade har sarskild spe-
cialistkompetens inom vard av patienter med cystisk fibros. Pa eftermid-
dagen far familjen svaret fran svettestet. Familjen far da information om bar-
net har sjukdomen, ar friskt eller frisk anlagsbéarare eller (i ett fatal fall) om
séker diagnos vare sig kan bekraftas eller forkastas. Familjen tas fortsatt om-
hand utifran radande situation. Genetisk vagledning och beddmning av famil-
jens psykologiska maende gors denna dag. Ibland tar foraldrarna inte in in-
formationen nér de forst hor den och darfor bokas vid behov en ny tid dagen
darpa eller efter varje familjs behov. Om barnet har CF, pabérjas information
om sjukdomen direkt och behandling inleds. Information ges av olika med-
lemmar i behandlingsteamet. Psykologkontakten sker oftast med 3-5 samtal
initialt, sedan en uppfdljning inom 6 manader eller arligen. Screeningpro-
grammet forvantas ge cirka 37-50 positiva screeningresultat per ar (varav
14 identifieras via sakerhetsnétet). De fyra CF-centren har ett nara samarbete
med varandra, vilket mojliggor ett likvardigt omhandertagande 6ver landet.

Utredning p& avdelning for klinisk genetik

Familjer till de barn som far diagnosen cystisk fibros, och familjer till friska
anlagsbarare, kan vid behov remitteras av respektive CF-center till en avdel-
ning for klinisk genetik i regionen, dar de efter behov kan erbjudas genetisk
utredning och vagledning.
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14. Screeningprogrammets
resursbehov och genomférbarhet
ska ha varderats

Behovet av resurser for att screeningprogrammet ska kunna genomféras ska
ha varderats och beskrivits for bade kort och lang sikt. Varderingen ska ta
hansyn till sdval ekonomiska som personella resurser (till exempel i form av
personalkompetens). Det ska ocksa vara klarlagt om det behdvs sarskilda re-
surser eller kompetenser till foljd av att fler fall av tillstdndet upptacks i en
tidig fas (med krav pa tidigare eller annan typ av behandling &n om scre-
eningen inte hade genomforts). Aven resurshehovet for att utreda personer
med falskt positiva screeningresultat behdver ha varderats. Det ska ocksa
finnas en 6vergripande analys av eventuella hinder for att inféra screening-
programmet pa lika villkor i hela landet. Varderingen bor dven innehalla en
nuldgesanalys av pagaende lokala eller regionala screeningprogram samt
opportunistisk testning, det vill sdga oorganiserad testning som inte ingar i
ett screeningprogram. Det ska vidare finnas juridiska forutsattningar for att
genomfora screeningprogrammet. Darfor kan specifik lagstiftning behdva
belysas, till exempel lagstiftning om genetiska undersékningar, insamling
och lagring av vavnadsprover i en biobank eller behandling av personupp-
gifter och information om samtycke till undersokningen. Det ska finnas en
overgripande analys av eventuella juridiska hinder for att infora screening-
programmet och om majligt forslag pa atgarder.

Resursbehov for provtagande enheter

« Det beddmda screeningprogrammet for cystisk fibros bygger pa att analys
for sjukdomen inkluderas i den redan befintliga rikstdckande screeningen
av nyfodda barn, vilken har en fungerande infrastruktur nér det galler
provtagning, transport och analys. Det finns vél etablerade rutiner pa
screeninglaboratoriet och pa kliniker 6ver landet, bade for provtagning och
aterkallande av barn dar screeningprovet visat 6kad risk for sjukdom.
Provtagning for cystisk fibros och transport av prover skiljer sig inte fran
nuvarande screeningprogram och kommer inte att krava nagra patagligt
Okade personella resurser for varje provtagande enhet.

« Personalen pa provtagande enheter kommer att beh6va utbildas for att
kunna ge information om screeningen for cystisk fibros. Detta skulle
kunna ske i form av att informationsmaterial skickas ut fran screeninglabo-
ratoriet innan screeningen startar. Pa screeninglaboratoriet anordnas aven
regelbundet aterkommande endagskurser som skulle kunna innefatta in-
formation om screening for cystisk fibros. Det finns dessutom alltid upp-
daterad information om screeningen pa PKU-laboratoriets hemsida.
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« Totalkostnaden per prov for screeningen kommer att 6ka, vilket kommer
att belasta provtagande enheter.

Resursbehov for PKU-laboratoriet vid
Karolinska Universitetssjukhuset

Texten nedan innehaller uppskattningar av kostnaderna som screening for CF
beraknas innebara, raknat pa 120 000 nyfodda barn per ar. | tabellen aterges en
sammanfattning av den beréknade resursatgangen for screeningprogrammet i
enlighet med den foreslagna screeningalgoritmen (se kriterium 4). Engangs-
kostnader inkluderar inkop av instrument och anpassning av datasystem samt
lokaler. | kostnader fran och med andra aret ingar kostnader for service och un-
derhall av de inforskaffade instrumenten for cirka 210 000 kr per ar. Till alla
kostnader specificerade enligt nedan tillkommer sedan ytterligare kostnader for
lokalhyra och overhead, vilket gor det rimligt att anta att priset for PKU-provet
kommer att 6ka med cirka 60 kr per prov. PAP-analys och mutationsanalys
gors endast pa 1 800 respektive 180 prov, men kostnaderna i tabellen nedan &r
fordelade pa 120 000 barn.

Post Pris per prov (kr)  Arlig kostnad (kr)

IRT-analys 14,25 1710 000

PAP-analys 1,77 213 000

Mutationsanalys 3 360 000

Personalkostnad 13 2 570 000

Service och underhdil av

de inférskaffade instru- 210 000

menten

Engdngskostnader 1 750 000
56,8 6 813 000

Totalkostnad 1:a &ret

Totalkostnad frén och 42,2 5063 000
med 2:a dret

Personal

Tva biomedicinska analytiker och en kemist behover rekryteras for att utfora
och utveckla analyserna. Darutdver behdvs en dkad resurs i form av admi-
nistrator (50 procent av en heltidstjanst) for hantering av kontakter med prov-
tagande enheter, CF-center, lokala barnkliniker och patienter. Den extra tid
som kravs av ldkare pa PKU-laboratoriet for arbetet med screening for CF
berdknas till ca 25 procent av en heltidstjanst. Den totala kostnaden for per-
sonalforstarkningen uppskattas till drygt 2 570 000 kr per ar, inklusive soci-
ala avgifter enligt tabell nedan.

Resurs (% av heltidstjanst) Arlig kostnad (kr)
Biomedicinsk analytiker (200) 1240 000
Administrator (50) 220 000
L&kare (25) 330 000
Sjukhuskemist (100) 780 000
Totalkostnad 2 570 000
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Laboratorieanalyser

For narvarande finns tva olika kommersiella foretag som erbjuder lamplig
analysmetod for IRT och PAP. En prelimindr beddmning av inkdpskostnaden
for instrument ar 1 400 000 kr. Kit for IRT-analysen kostar uppskattningsvis
1 710 000 kr per ar och analysen av PAP (som utfors pa cirka 1,5 procent av
de nyfodda barnen) berdknas kosta cirka 213 000 kr per ar. Kostnader for
mutationsanalysen (som beraknas ske pa cirka 180 barn per ar) kostar cirka
360 000 kr per ar.

Resursbehov for CF-center

Screeningprogrammet skulle innebdra ett 6kat infléde av barn till landets fyra
CF-center. Initialt kommer det att bli en extra kostnad da CF-centren beh6ver
ta hand om bade de screenade barnen och de barn som insjuknar i misstankt
CF och som inte har blivit screenade. En eventuell besparing kommer inte
forran efter 6-10 ar. Kostnader for personal for omhandertagande och utred-
ning av cirka 37-50 barn (varav ungefar 14 barn har identifierats via séker-
hetsnétet) per ar uppskattas uppga till drygt 445 000-600 000 kr per ar. Kost-
nader for de analyser som skulle utforas pa CF-center uppgar till cirka

65 00090 000 kr per ar.

Hur de screenade barnen som testas positivt fordelas geografiskt vet vi
forst i efterhand och det kan variera fran ar till ar. Behovet av extra resurser
kan vara olika pa olika center, dvs. pa ett center kan utokad tid av psykolog
eller kurator behovas, pa ett annat center mer tid for sjukskoterska och pa ett
tredje mer tid for svettest. Daremot kommer omhéandertagandet vara lika pa
respektive center.

Alla de cirka 37-50 barnen kommer att fa diagnosen verifierad eller for-
kastad vid ett CF-center. Det kan mestadels ske polikliniskt. Barnet och fa-
miljerna far vid besoket traffa sjukskoterska, lakare och psykolog (alternativt
kurator med kriskompetens) — alla med specifik kompetens avseende CF. Om
barnet visar sig ha CF etableras ocksa kontakt med CF-kunnig sjukgymnast
och dietist for information och behandling, se vidare kriterium 13. Vid detta
dagvardsbesok tas en sjukhistoria upp med tanke pa en eventuell hereditet for
CF. Det gors en Kklinisk beddmning och eventuella undersokningar utéver ett
svettest. Vidare ges, eller erbjuds, genetisk vagledning. Ett normalt utfall av
svettest gor att barnet kan friskférklaras. Dessa barn f6ljs upp av en psykolog
pa CF-center vid atminstone ett tillfalle, for att sakerstalla att screeningsre-
sultatet och vetskapen om barnets eventuella anlagsbararskap inte lett till
okad stress och oro. Om sa skulle vara fallet erbjuds férnyad information och
stod.

Resursbehov for genetisk vagledning
och genetisk testning

Nyfoddhetsscreeningen kommer att upptacka 3—16 barn per ar som ar anlags-
barare och som inte upptacks i dag. | deras familjer kan det uppsta behov av
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genetisk véagledning och anlagsbérartestning. Det kommer innebdra en tkad
kostnad i landet som kan uppstiga till max en miljon kronor per ar.

Juridiska forutsattningar

For att en sjukdom ska kunna ingd i PKU-screeningen kravs andring i tva
forfattningar. Det &r i Socialstyrelsens foreskrifter (HSLF-FS 2019:12) om
undantag fran kravet pa tillstand till genetisk undersokning vid allméan halso-
undersokning och Socialstyrelsens foreskrifter (HSLF-FS 2019:13) om vilka
sjukdomar som far sparas och diagnostiseras genom vavnadsprover i PKU-
biobanken. Om Socialstyrelsen rekommenderar screening for cystisk fibros
behover saledes Socialstyrelsen darefter genomfora ett foreskriftsarbete. |
detta arbete behdver det bland annat tas fram en konsekvensutredning som
kommer att ga ut pa remiss. Forst efter att foreskriftsandringarna har trétt i
kraft kan screening for cystisk fibros pabdrjas.

| den senaste rapporten gallande screening for cystisk fibros fran 2016,
angavs att en omstandighet som skulle forsvara ett inforande av screening for
cystisk fibros i den befintliga screeningen handlar om huruvida integritets-
skyddet for undersékningsdeltagarna skulle kunna uppratthallas i enlighet
med lagen (2006:351) om genetisk integritet m.m. (se 3 kap. 2 8). Det anfor-
des att lagring av information om anlagsbararskap fran friska personer i
PKU-registret inte medgavs enligt 5 kap. 6 § lagen (2002:297) om biobanker
i halso- och sjukvarden m.m., biobankslagen. Det anfordes vidare att det inte
heller fanns nagon annan etablerad struktur med tillrackligt hog sékerhet for
att skydda deltagarnas integritet dar information om anlagsbararskap hos be-
folkningen kan lagras.

Sedan dess har en &ndring skett i 5 kap. 6 8 biobankslagen. Det anges nu
att for varje provgivare far analys- och undersékningsresultat och uppgifter
som kan ha betydelse for tolkning och uppféljning av resultatet registreras i
PKU-registret. | forarbetena anges att analys- och undersokningsresultat fran
screeningen behover sparas for att ta fram statistik, men &ven for att anvan-
das som underlag fér metodutveckling samt vid nya fragestallningar for barn
som insjuknar senare och dér screeningresultaten ar relevanta. Inom ramen
for Socialstyrelsens bedémningsmodell fér screening finns det dven krav pa
uppféljning av screeningprogrammet. Bland annat ska uppgifter lamnas om
det antal barn som utreds och det antal barn som missténks vara sjuka men
som vid efterféljande undersokningar inte visar sig vara det. Nar det géller
“uppgifter som kan ha betydelse for tolkning och uppfoljning av resultat” an-
vands uppgift om graviditetslangd for att det ska ga att avgéra om vissa ana-
lysvérden &r patologiska eller normala. Vilka andra specifika uppgifter som i
framtiden kan komma att behdva registreras beror pa vilka nya metoder som
utvecklas och vilka sjukdomar som l&ggs till i screeningprogrammet (prop.
2018/19:85 s. 26).

Av 5 kap. 5 § biobankslagen framgar det att PKU-registret endast far an-
vandas for de andamal som anges i 5 kap. 2 § samt for framstallning av sta-
tistik. Fragan ar om uppgifter om analys- och undersokningsresultat ska be-
grénsas till att endast avse en diagnostisering av sjukdomar och retrospektiv
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diagnostik av andra sjukdomar hos enskilda barn. Regeringen anser att upp-
gifter om analys- och undersokningsresultat &ven kan behtva hanteras for
epidemiologiska undersokningar, uppféljning, utvardering och kvalitetssék-
ring av verksamheten, samt for klinisk forskning och utveckling. I vilken
man dessa verksamheter resulterar i att uppgifter om specifika barn behdver
inforas i PKU-registret ar svart att se, men sadana uppgifter kan fa foras in
for att uppfylla andamalen i 5 kap. 2 § biobankslagen (prop. 2018/19:85 s. 26

f).

Den nya regleringen i 5 kap. 6 § biobankslagen éppnar saledes upp for
mojligheten att kunna registrera anlagsbararskap i PKU-registret. 1 5 kap. 5
§ Socialstyrelsens foreskrifter och allméanna rad (HSLF-FS 2016:40) om
journalforing och behandling av personuppgifter i hilso- och sjukvarden
framgar aven att vardgivaren ska sakerstalla att en patientjournal, i forekom-
mande fall, innehéller uppgifter om bland annat resultat av utredande och be-
handlande atgarder.

Det framgar aven i Socialstyrelsen rapport fran 2016 att det inte skulle fin-
nas mojlighet att avsta fran att bli informerad om anlagsbéararskap, da en ut-
redning vid ett CF-center kravs for att faststalla om en person har sjukdomen
eller inte. Det anges att denna aspekt inte &r forenlig med patientlagen
(2014:821) som anger att mottagarens dnskan om att avsta information ska
respekteras (se 3 kap. 6 §). Mot denna bakgrund beddmde Socialstyrelsen att
vardnadshavare bor ges mojlighet att avsta fran att delta i analysen for cys-
tisk fibros, &ven om de Onskar delta i den resterande screeningen. Det sakna-
des organisatoriska forutsattningar for ett sadant forfarande. Pa grund av
bland annat andrad lagstiftning gor Socialstyrelsen bedémningen att det nu
har 6ppnats upp for andra juridiska tolkningar an tidigare.

Det bor i detta sammanhang papekas att det i 4 § 4 forordningen
(2002:746) om biobanker i halso- och sjukvarden m.m., fran och med den 1
juli 2019, anges att Socialstyrelsen far meddela foreskrifter om vilka med-
fodda sjukdomar som vavnadsproverna i PKU- biobanken far anvéandas for i
enlighet med 5 kap. 2 § 1 lagen (2002:297) om biobanker i hdlso- och sjuk-
varden m.m. Foreskrifterna far beslutas efter det att medicinska och etiska
bedémningar har beaktats. Regeringen har saledes i forordning angett att So-
cialstyrelsen ska gdéra medicinska och etiska dévervdganden innan beslut fattas
om att vavnadsproverna i PKU-biobanken far anvandas for ytterligare med-
fodda sjukdomar.
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