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Remissvar:

Socialstyrelsens forslag till Socialstyrelsens foreskrifter om andring i foreskrifterna (HSLF-FS
2019:12) om undantag fran kravet pa tillstand till genetisk undersokning vid allman
hélsoundersokning och Socialstyrelsens foreskrifter om andring i foreskrifterna (HSLF-FS
2019:13) om vilka sjukdomar som far sparas och diagnostiseras genom véavnadsprover i PKU-
biobanken

och

Socialstyrelsens 6ppna remiss forslag rekommendation om screening for X-ALD
https://www.socialstyrelsen.se/regler-och-riktlinjer/nationella-screeningprogram/remissversioner/x-
bunden-adrenoleukodystrofi-x-ald/

Svenska Lakaresallskapet (SLS) ar lakarkarens oberoende, vetenskapliga professionsorganisation, en
ideell, partipolitiskt och fackligt obunden forening. Vart syfte ar att verka for forbattrad halsa och
sjukvard genom att framja vetenskap, utbildning, etik och kvalitet.

SLS har fatt forslag pa foreskrifter om andring i (HSLF-FS 2019:12) och (HSLF-FS 2019:13) pa
remiss. Remissvaret &r berett och framtaget av SLS delegation for medicinsk etik (DME). Samtidigt
harmed svarar DME pa den 6ppna remissen “"Rekommendation om screening for X-ALD”. Detta svar
sands till bada de mailadresser som uppgivits for remisserna.

Konsekvensutredningen och forslag om andring i foreskrifterna HSLF-FS 2019:13 och (HSLF-FS
2019:12)

SLS delegation fér medicinsk etik delar inte Socialstyrelsens slutsats, s. 10 i konsekvensanalysen, att
det “sammantaget /..../ finns fog for att foreskriva att &ven vavnadsproverna i PKU-biobanken far
anvandas for analyser och andra undersékningar for att spara och diagnostisera X-ALD”.
Myndighetens slutsats ar forbluffande eftersom de utredningar som tagits fram enligt gallande modell
for handlaggningsordning® med anledning av denna fragestallning pekar i annan riktning, inte minst
den etiska analys? som bestallts och godkéants av myndigheten. Utredningen borde enligt
handlaggningsordningen tvartom ha avslutats efter att samtliga av de 15 uppstéllda kriterierna inte
varit uppfyllda.

Sammanfattningsvis finner DME att:
- Nyfoddhetsscreening av etiska och medicinska skal inte bor inféras vad géller sjukdomen X-
ALD

! Nationella screeningprogram, Modell fér bedémning, inférande och uppféljning, Socialstyrelsen; 2014.
2 https://www.socialstyrelsen.se/globalassets/sharepoint-dokument/artikelkatalog/nationella-
screeningprogram/2019-11-6427-etisk-analys.pdf
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- Om detta 4nda sker kan inte denna genetiska undersékning undantas fran reglerna enl LG,
utan fullstandigt separat informerat samtycke kravs.

”Det finns flera nackdelar med nyféddhetsscreening for X-ALD. Den mest uppenbara ar att
screeningen skulle diagnostisera alla dem med senare debuterande eller mildare former av X-ALD,
och aven dem som inte alls utvecklar ndgra symtom. Dessa ska da monitoreras i aratal, med oklar
nytta och risk for minskad livskvalitet for dem sjélva och familjen. Aven om det inte finns
tillstandsspecifik evidens for dessa risker, kan man dven har extrapolera fran andra studier pa liknande
omraden. Till detta kommer belagda risker for bifynd och behandlingsbordor.” (2).

"Det gar inte att forutse om och i sa fall nér i livet en anlagsbarare kommer att utveckla en lindrig eller
allvarlig form av sjukdomen. Det kan innebéra betydande negativa effekter psykosocialt och
livskvalitetsméssigt for anlagsbararna och deras familjer. | dag finns inget liknande screeningprogram
i Sverige, dar nyfodda screenas for en sjukdom som inte omedelbart kraver behandling och dar
individer behover delta i ett uppfdljningsprogram under lang tid3.”

"Nar anlagsbéararskapet ar bekraftat behover barnet kontinuerligt kontrolleras av hélso- och sjukvarden
i ett utarbetat uppféljningsprogram. Barnet ska da undersokas vid 6, 18 och 30 méanaders alder. Sedan
varje halvar fran 3 till 10 ars alder och darefter en gang per ar. | uppfoljningen ingar
magnetkameraundersokning, kontroll av binjurebarkens funktion och neuropsykologiska bedémning.
[3].” — det kan tillaggas att magnetkameraundersokning i dldrarna O till ca 6-7 ar vanligen behdver
utféras med barnet i narkos, vilket dr en belastning resursmassigt, och medfor i sig en risk for barnet,
aven om den &r liten. Darutover saknas uppgift eller erfarenhet av hur lange monitoreringen bor paga.
Eftersom det forekommer sen debut kanske denna kommer att bli livslang?

"Det planerade uppfdljningsprogrammet behover dock paga under lang tid och kommer sannolikt
innebéra en stor psykologisk belastning for pojkarna och vardnadshavarna. Det finns dven negativa
effekter eftersom det inte gar att férutse om och i sddana fall nar ett barn med anlag for X-ALD
kommer att utveckla en lindrig eller allvarlig form av sjukdomen. En del anlagsbarare kommer aldrig
att f& symtom. Det finns dven risk for odnskade bifynd. Aven bifynd vad galler sjukdomar som inte
har nagon botande behandling. Andra etiska svarigheter ar att individens autonomi asidosatts samtidigt
som det finns risk for falskt positiva resultat. Screeningen skulle &ven kunna upptdcka anlagsbérare
som senare inte visar sig utveckla den allvarligare formen av X-ALD. Kunskapen ar begrdnsad om de
psykosociala och livskvalitetsrelaterade effekterna av att leva med diagnosen och med osékerheten om
vilka symtom som kan utvecklas [2]. X-ALD avviker fran den typ av sjukdomar som screening med
PKU-provet inkluderar i dag eftersom majoriteten av de som identifieras i screeningen for X-ALD inte
kommer att behdva screeningens avsedda behandling, stamcells-transplantation. Det finns inte heller
nagot screeningsprogram dar nyfodda screenas for en sjukdom som inte behéver omedelbar
behandling.”(2)

DME haller saledes inte med om att ”Kraven for tillstand i LGI far anses uppfyllda for sjukdomen X-
ALD.”

DME haller heller inte med om, s. 9 konsekvensanalysen, att vid "screening for X-ALD far det anses
overflodigt med prévning av tillstand i varje enskilt fall. Socialstyrelsen foreslar darfor att kravet pa
tillstand till en genetisk undersékning som utgor eller ingar som ett led i en allmén héalsoundersokning
inte ska galla undersdkningar avseende X-ALD”. DME menar att om X-ALD-screening tillfors de
undersékningar som ingar i PKU-provet, sa etableras en ny praxis, eftersom X-ALD avviker patagligt
fran 6vriga tjugofem sjukdomar som ingar i dagens prov. Darfor bor kraven pa informerat samtycke
stéllas vasentligt hdgre och reglerna inom Lag om genetisk integritet ska galla.

For Delegationen for medicinsk etik, Svenska Léakaresallskapet

Mikael Sandlund, ordférande Erik Bjork, ledamot
Professor/overlékare Docent/klinisk genetiker

3 Screening for X-bunden adrenoleukodystrofi (X-ALD), Rekommendation och bedémningsunderlag,
Remissversionen, Socialstyrelsen; 2019.



