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Etiska fragor kring helgenomsekvensering

Helgenomsekvensering anvands i allt stérre utstrackning som undersokningsmetod i halso- och
sjukvarden och har revolutionerat bade diagnostik och mojligheten att ge ratt behandling till
manga patienter. Metoden har varit avgorande for att uppticka orsakerna till en lang rad
sjukdomar som tidigare inte var kdnda och anvands bland annat vid diagnostik av sallsynta
sjukdomar. Tekniken innebéar att man tittar pa hela arvsmassan vilket skapar manga maéjligheter
men dven en del etiska problem.

Statens medicinsk-etiska rad har nyligen uppméarksammat detta problem [1]. Svenska
Lakaresallskapets delegation fér medicinsk etik anser att det ar viktigt att
helgenomsekvensering anvands med varsamhet och eftertanke, for att pa basta satt integrera
detta nya verktyg i hilso- och sjukvarden.

Vi vill med denna skrivelse uppméirksamma tre etiska problem med helgenom-
sekvensering: bifynd, oklara fynd och informerat samtycke.

1. Bifynd. Helgenomsekvensering innebar risk att man hittar fynd som inte har att géra
med fragan som stilldes da analysen bestélldes. Dessa fynd bor i begransad omfattning
komma med i slutrapporten. Att i ett svar rapportera ett fynd som inte har med
grundfragestallningen att gora ar i princip en form av screening, det vill siga att
sjukdomar har eftersokts utan att patienten visat ndgra symptom pa dessa. Introduktion
av screeningprogram kraver normalt en omfattande bedémningsprocess ledd av
Socialstyrelsen. Blir det rutin att bifynd rapporteras, kan det innebara att en av
myndigheten inte godkind screening infors.

2. OKlara fynd. Helgenomsekvensering innebdr att en del fynd som man inte sdkert vet
betydelsen av kan komma att rapporteras. Det dr efterstravansvart att endast tydligt
sjukdomsorsakande forandringar rapporteras. Det finns risk att de oklara fynden kan
krava omfattande sjukvardsresurser och dirmed tranga ut vard av hogre prioritet. Pa
detta satt skulle en av grundprinciperna i hdlso- och sjukvardslagen sattas ur spel: att
den som ar i storst behov av vard ska ges foretrade.

3. Informerat samtycke. All vard ska i enlighet med patientlagen ges efter patientens
informerade samtycke. Helgenomsekvensering ger upphov till sd mycket information att
det finns risk for sa kallad information overload. Det fulla resultatet av en
helgenomsekvensering ar svart att 6verskada for saval lakare som patient. Det medfor
att patientens samtycke till en undersokning med helgenomsekvensering knappast kan
vara fullstandigt informerat. Samtidigt finns det idag inget battre satt att respektera
patientens sjdlvbestimmande. Svenska Lakaresallskapets delegation for medicinsk etik
anser att det informerade samtycket vid helgenomsekvensering ar ett komplext &mne
dar det behovs mer kunskap och erfarenhet for att hantera problemet pa ett optimalt
satt.

Detta uttalande ror etiska frdgor kring helgenomsekvensering - ett omrdde som dr under snabb
utveckling.
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[1] https://smer.se/wp-content/uploads/2022/11/smer-kommenterar-opportunistisk-
genomscreening_webb-1.pdf



