Remissvar pa utredningen av eventuellt inforande av nyféddhetsscreening av
cystisk fibros i Sverige

Situation: Utredningen avseende nyfoddhetsscreening av cystisk fibros har med anledning av
tillvagagangssattet med uppfdljande genetisk analys av barnets blod hos de barn som utfallit positivt
med forhojt varde pa IRT, valt att pa etisk grund, inte rekommendera nyféddhetsscreening fér CF.

Bakgrund: Den foreslagna nyfoddhetsscreeningen for cystisk fibros innefattar bedémning av IRT med
efterféljande genetisk analys om IRT visar sig vara forhojt. Bagge analyserna utfors pa blod fran
Guthrie cards. Prov fran barn med positiv IRT analyseras med avseende pa ett antal vanligt
forekommande CF mutationer. Syftet med den kompletterande analysen ar att minska antalet barn
som blir falskt positiva och da skulle behéva kallas for kompletterande undersékning med anledning
av det hoga IRT-vardet. Det medicinska stallningstagandet att screeningen av CF i sig ar riktigt och
viktigt rader det ingen tvekan om (var god se Beddémning av Socialstyrelsens sakkunniggrupp om ett
nationellt screeningprogram for cystisk fibros). Avslaget fér screening baseras pa att man bedémer
mojliga negativa effekter av att kdnna till ett bararskap for en sjukdom som man ej sjalv valt att fa
veta nagot om, ar storre dn de positiva konsekvenserna.

Arbetsgruppen for Cystisk fibros vill med anledningen av detta papeka foljande:

| underlaget finns ingen omvarldsanalys, dvs i remissvaret finns inte beskrivet vad andra lander i
vastvarlden tagit for beslut som statt infér samma problembild. Bland lander och delar av lander som
ej funnit att nackdelarna 6verstiger fordelarna ar bland annat England, Irland, Frankrike, delar av
Spanien, Tyskland, Skottland, Schweiz, Norge, Danmark, USA och Australien. Alla dessa lander har
valt en liknande screeningalgoritm som den som foreslas i Sverige, dvs IRT f6ljt av genanalys som
anviander en specifik mutationspanel lamplig for det aktuella landet. Aven i dessa linder har de etiska
aspekterna vagts in i beslutet och ej funnits viaga tyngre dn de medicinska skdlen. Eftersom det ar
tydligt att de etiska aspekterna kan bedomas olika av olika personer anser arbetsgruppen att den
etiska bedéomningen som utforts av enbart en person bor kompletteras med en bredare grupp etiskt
sakkunniga.

Graden av positiva effekter pa de barn och familjer som far diagnosen tidigt underskattas jamfort
med de negativa effekterna pa bararna. Exempel pa detta ar:

1. Vihar nu ett antal familjer dar aldre barn far diagnosen CF nér ett yngre barn (syskon) visar
sig ha CF. Det ar ett extremt tungt ansvar och arbete att skota tva barn med CF. Om en
nyféddhetsscreening hade férelegat hade dessa foraldrar erhallit genetisk radgivning och
utifran detta kunnat ta stéllning till ev kommande graviditeter. Mojlighet finns nu till In vitro
fertilisering efter preimplantatorisk genetisk diagnostik for att eliminera risken att fa
ytterligare ett barn med CF.

2. Barn med odiagnosticerad CF far under de ar de ar oupptackta leva med patologiskt laga
nivaer med fettlsliga vitaminer och fettsyremonster med allt vad det innebér i form av
allméanpaverkan, paverkan pa tillvaxt, kronisk diarre samt kronisk hosta. Manga av dessa har
utretts for sina symptom utan resultat da ej CF misstankts och/eller fatt olika behandlingar
som ej varit korrekta. Hur den kognitiva utvecklingen paverkas ar osikert men samtidigt
anses vardet av fullgott naringstillstand for sma barn viktigt for den psykomotoriska
utvecklingen.



3. Det har visat sigi andra lander som har infort screening att majoriteten av barn som screenas
positivt har bdrjat visa symptom redan nar diagnosen stalls vid 5-6 veckors alder. Det &r alltsa
inte en symptomfri period utan den kliniska sjukdomen debuterar tidigt med ldnga perioder
dar foraldrarna kdnner sig missforstadda med sjukdomen.

4. Vissa av CF-patienterna far diagnosen sa sent att de har sa mycket lungskador att de troligen
maste transplanteras tidigare an annars skulle vara fallet.

5. Iden etiska bedémningen finns ingen vagning av den etiska problematiken att lata bli att fa
en tidig diagnos hos en mycket sarbar grupp som inte kan tala for sig sjalv. For alla som deltar
i varden av dessa barn ses detta etiska problem som mycket storre, dvs lidandet hos de 10-15
barn som far diagnosen senare dn nédvandigt dr manga ganger storre an det eventuella
lidande som barn som &r barare och dess familjer upplever. | de lander som infort screening
med en algoritm som innefattar genetisk analys bedoms lidandet (och vinsten) med
screening for de barn som drabbas av CF som avsevért hogre an vad det innebar i negativ
paverkan for de barn som faller ut som falskt positiva och enbart ar barare av en mutation.

6. |slutbedéomningen anges att bararna kommer att fa en information de ej bett om. Detta ar
sant men det finns ocksa uppgifter pa att detta kan tas som nagot positivt. | lander dar
sjukdomen ar mycket mer kadnd, till exempel pga att "fundraising” ar vanligare, ar kunskapen
hogre och information lattare att ge. Det ar omajligt att fraga efter nagot man ej vet nagot
om. Att barnet i vuxen alder liksom slaktingar ska se det som nagot negativt att kunna
forhindra att de far ett barn med cystisk fibros med ett enkelt blodprov hos partnern ar svart
att se som ett stort problem, med tanke pa den stigande allmanna kunskapen som redan
finns i samhéllet om generna betydelse for sjukdom. De vet dessutom att féraldrarna som de
vuxit upp med ar friska trots att en av dem ar anlagsbéarare. Dessa barn borde inte ha svart
att ta till sig informationen. Det kan till och med vara av nytta for fordldrarna om bada ar
anlagsbarare vilket de har mojlighet att testa. Hos en till tre av férdldraparen till de ca 80
barn med bararskap borde man hitta bararskap hos bada féraldrarna med en bararfrekvens
paca 1/35.

Ytterligare en orsak till att Socialstyrelsen avslar screening av CF &r att det inte finns mojlighet att
saga nej till just den del av screening som innehaller genetisk analys men vara med i den resterande
delen av screeningen. Detta ar dock en organisatorisk fraga och gar att atgarda. Denna mdjlighet
finns t.ex i England. Det ar dock fa som anvander sig av méjligheten att avsta fran den delen av
screening som anvander genetisk analys. Det ar betydligt fler som tackar ne;j till hela
nyféoddhetsscreening-programmet av ideologiska skal (personlig kommunikation, Kevin Southern,
ordforande for screeninggruppen i European Cystic Fibrosis Society).

Eftersom indikationen for den genetiska analysen ar det patologiska utfallet av ett biokemiskt prov
(IRT) ar inte heller den genetiska screeningen populationsbaserad utan enbart barn med kraftigt 6kad
risk undersoks. Den situationen &r inte annorlunda &n i sjukvarden da genetiska undersokningar gors
pa grund av symtom eller patologiska laboratorievarden. Det hade varit helt annorlunda ifall det
priméra steget i screeningen varit baserad pa ett genetiskt test.

Efter den genetiska radgivningen till fordldrar med barn som ar barare bor ansvaret laggas pa
foéraldrarna hur och nar denna information ska féras éver till barnet som vuxen. Aven hir bér vi ta in
vad omvarlden har bedémt vara en rimlig avvdgning av ansvar mellan familj och samhille. CF
centrerna i Sverige har i dvrigt alltsedan CFTR genen upptacktes 1989 hanterat diagnostiken av
barare da sadana ofta upptacks vid utredning av patienter for cystisk fibros. Det finns saledes en stor
erfarenhet av detta vid respektive CF center.



Angaende lagring av genetisk information ar detta en teknisk och en lagfrdga som ar svar att besvara
som kliniker men det ar en fraga som ocksa boér analyseras tillsammans med den omvarldsanalys som
bor komplettera utredningen. Det &r viktigt att férsta hur andra lander hanterat denna fraga.

Med anledning av ovanstaende anser Arbetsgruppen for Cystisk Fibros samt Barnlakarforeningen
(BLF) att nyféddhetsscreening bor inforas i Sverige snarast.
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