Bor etiken inom genetiken
stopas om for att passa in
i en skon ny varld?

CARINA WALLGREN-PETTERSSON, TANJA SAARELA OCH JUKKA MOILANEN

Narmar vi oss i dagens samhalle en dystopisk vision med Finland som ett land dar individens
rattigheter ar understallda kollektivets intressen? | en sddan dystopi skulle invanarnas sjalvbe-
stdmmanderatt, denna hornsten i dppna demokratier, fa ge vika for atgarder "for det allmanna
basta” Detta basta skulle definieras av statliga myndigheter. Ett exempel ar att invanarnas
genuppsattningar i kombination med deras personliga hadlsouppgifter utan frivilligt eller
informerat samtycke av personerna sjdlva, redan nu anvdands som material for forskning och
innovation i Finland och utomlands. En narmare granskning av den nu aktuella, officiella
genomstrategin och de bakomliggande visionerna visar i alla fall att hdllbara motiveringar och
vetenskaplig grund saknas for detta pastadda "allmanna basta”— som trots det anses motivera
kringgaendet av sjalvbestammanderatten.

Artikeln granskar denna hotbild utgaende fran de etiska principer som sedan efterkrigstiden
varit rddande inom halso- och sjukvarden och sarskilt inom genetiken, det vill sdga principen
om att inte skada, att generera nytta, att respektera patientens integritet och sjalvbestamman-
deratt och att varna om likaberattigande, diskuterar det framkastade behovet av en ny etik i
ljuset av de officiella framtidsstrategier som lagts upp for Finland och uppmanar till en kollegial
diskussion inom lakarskraet om hur en god tillampning av genetiken bor se ut i framtiden.

Introduktion fessionella inom genetikens omrade. Exem-

Social- och hélsovardsministeriets genomstra-
tegi ("Battre hilsa via genomdata”, uppdaterad
och publicerad 1.2.2023) och de utstakade
maélen och forslagen till dtgdarder har vackt
forvaning, bestortning och misstro bland pro-
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pelvis namns ett behov av att fa reda pa hur
genetiska undersokningar idag anviands inom
den specialiserade sjukvarden, trots att dessa
siffror redan nu finns I4tt tillgdngliga pa de
genetiska klinikerna. En allvarligare sak &r att
man i strategin fortfarande lagger fram planen
pa en politiskt styrd myndighet, till vars upp-
gifter det skulle hora att locka internationell
foretagsverksambhet till den finlandska mark-
naden och ”utveckla, bedoma och uppdatera
de etiska principerna inom omradet”.
Strategin och ett flertal lagférslag under de
senaste aren, sdsom lagen om sekundér an-
viandning av personuppgifter inom social- och
hélsovarden, revideringen av biobankslagen
och lagforslaget om inrdttandet av ett genom-
center, kan ldsas sa att Finland med stod av
nya lagar och en stor satsning i form av skatte-
pengar skulle generera genetiska sekvensdata
om hundratusentals invanare och samla dessa
data och andra hélsouppgifter hos en politiskt
tillsatt och styrd myndighet - allt detta med
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hénvisning till ”det allménna bésta”. Detta
skulle goras utan personens samtycke till na-
got annat dn sjdlva provtagningen och utan
hénsyn till individens sjdlvbestimmanderatt.
Uppgifterna skulle sedan overlatas till finland-
ska och multinationella forskningsgrupper
och bolag for forskning och innovation. I
fraga om barn skulle fordldrarnas samtycke
for provtagning gélla dven nér barnet blivit
myndigt och samtycket skulle inte kunna
aterkallas genom en enkel anmélan.

Vidare foreslas en stor samhaéllelig satsning
pé prevention av multifaktoriellt orsakade
sjukdomar. Trots att genetiska faktorer endast
spelar en liten roll for uppkomsten av dessa
sjukdomar (1), skulle de enligt strategin fore-
byggas genom att friska personer dnda fran
barndomen screenas for genetiska markorer.
Sedan skulle personliga riskestimat berdknas
utifran markérerna (polygena riskestimat).

Sitra bidrar med en vision om tillvdxt och
okad konkurrenskraft inom vérdsektorn i
Finland fram till 2030 (Suomen terveysalan
kasvun ja kilpailukyvyn visio 2030). Enligt
den ska hilften av vardsektorns budget an-
viandas till forebyggande vard for att halla 80
procent av befolkningen frisk, forslagsvis via
anvandning av genomdata, hédlsouppgifter,
artificiell intelligens, appar och innovationer.
Sitras vision malar upp omfattande genetisk
screening av befolkningen, dédr ”invanarnas
genetiska uppgifter kan liknas vid en omfat-
tande nationell genomdatabas” (skribenternas
overséttning), som om det vore nodvindigt
med tanke pa screeningen att samla allas
uppgifter i en nationell databas och som om
screening vore det enda séttet att utfora pre-
symtomatisk genetisk testning. Den befintliga
hélso- och sjukvarden inklusive de genetiska
klinikerna forbigés, eftersom man forestéller
sig att befolkningen blir friskare genom en
omfattande ”preventiv”’ verksamhet utan-
for vardsektorn. I visionen framhalls dessa
hypotetiska hélsoférdelar for befolkningen,
men visionen ldgger mindre tydligt fram vilka
fordelar andra aktorer, sérskilt industrin,
forvéntas fa.

Kan stora halsofordelar verkligen uppnés
med hjélp av dessa appar och innovationer,
som en biprodukt av denna tillvixtstrategi
for halso- och sjukvarden? Behdvs den ved-
ertagna medicinen inte ldangre? Ska beslut
om satsningar pa denna typ av hélsostrategi
faktiskt fattas utan att det finns en vetenskap-
lig grund? Om en genomdatabas dndé ska
inrdttas kunde man, enligt Sitra, anvénda det

befintliga FinnGen-materialet, trots att dess
anvandbarhet inom genetisk diagnostik dr
begrédnsad vad géller de sillsynta genetiska
varianterna. Det dr de som orsakar storsta
delen av de genetiskt betingade sjukdomarna
2).

Det bor dven noteras att manga, i samma
veva som riskestimaten tas fram, utan att ha
bett om det skulle f& kinnedom om néagon
allvarlig monogen sjukdom som de I6per risk
att insjukna i. Dessutom skulle sldktingar
kontaktas, och ritten att inte veta vore ett
minne blott. Registren med genetiska och an-
dra data i kombination med artificiell intelli-
gens skulle ocksa kunna anvéindas for att dra
manga slags slutsatser om invanarna, dven
otippade sddana. Méanniskans genomiska
sekvensdata kan inte anonymiseras (3). De
innefattar alla individuella egenskaper som
bestdms av gener, dven biologiskt sldktskap,
vilket innebér att en befolkningsdatabas med
sddana uppgifter dven skulle kunna fungera
som faderskapstest for hela befolkningen.

I strategin foreslas det ocksa att den fo-
reslagna myndigheten ska ansvara for att
fraimja och samordna forskningen pa om-
radet och backa upp industriell innovation.

Narmar vi oss hdr sddana dystopier som
tidigare skissats upp i filmen Gattaca eller
i bockerna Du skona nya vérld (Brave New
World), 1984 och Kallocain? Den vérlden
kdnns inte sd avldgsen nu nér den foga
uppdaterade versionen av ministeriets tidi-
gare strategi har publicerats. Den féster sa
gott som obefintligt avseende vid enskilda
ménniskor och deras réttigheter och behov
och fokuserar frimst pa hur deras genetiska
uppgifter bést och effektivast kan anvindas
och utnyttjas.

Béde Sitras vision och den uppdaterade ge-
nomstrategin talar visserligen om genetikens
etik. Enligt Sitra innebar etik i detta fall att
man ser till att social- och héilsovardsuppgif-
ter dr sdkerstédllda och att datasdkerheten
uppratthalls samtidigt som man férverkligar
mojligheten att anvdnda dessa data inom
varden och i forebyggande syfte samt inom
forskning och innovation. Allt medan aktorer
inom varden styrs av juste dataekonomi. I
genomstrategin & sin sida fors det fram att
etiska principer bor upprattas for nationell
anvandning av genetiska uppgifter. Princi-
perna skulle bedémas och uppdateras av en
myndighet, till vars uppgifter det ocksa skulle
hora att stodja foretag och locka dem till den
finldndska marknaden fér hélsouppgifter.
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Etiken inom genetiken - "gen-etiken”

Den etiska grunden for vdrd och forskning
inom medicinen och genetiken lades vid tiden
strax efter andra vdrldskriget.

Under tiden mellan védrldskrigen, eugeni-
kens tid, gjordes steriliseringar av “underma-
liga individer” i syfte att forbéttra folkhadlsan
och ”rasen” dven i de nordiska linderna,
inklusive Finland, hos oss s& sent som 1970.
I Nazityskland utfordes skadliga forsok pa
ménniskor och systematiska massmord, delvis
med samma grundtanke.

Mot denna bakgrund upprattades i samband
med rattegdngen i Niirnberg den sé& kallade
Niirnbergkoden for hur personer som deltar i
forskningsprojekt ska behandlas. Dessa tanke-
géngar genomsyrar ocksa de etiska principer
som under efterkrigstiden sammanstélldes
for medicinsk verksamhet i allménhet, base-
rade pa respekt for individens integritet och
okrankbarhet och pa samtycke efter adekvat
information om alla risker, dven potentiella
risker, som deltagarna i forskningsprojekt kan
utséttas for (Helsingforsdeklarationen 1965,
uppdaterad 2017). Bdde medicinsk verksam-
het och forskning ska bygga pé respekt for
individens sjdlvbestimmanderatt, skydd for
privatlivet och likaberittigande. De anstéllda
inom medicinska verksamheter ska tillimpa
konfidentialitet, icke-direktivitet (eng. non-
directiveness) och vdgande av nytta mot skada
for varje individ; primum est nil nocere (4).
Dagens genetiska kliniker har sina rotter i
eugeniken och alla som arbetar dér bor dér-
for vara sarskilt observanta pa riskerna med
tankegangar som hotar att prioritera samhal-
lets eller kollektivets basta pa bekostnad av
individens réttigheter (5).

De efterkrigstida principerna och deras till-
lamplighet dr vid det hér laget vdl undersokta
och beprévade (6). De dr desamma inom den
medicinska genetiken som inom andra spe-
cialiteter, men eftersom genetiken tar sig an
sarskilt kénsliga fragor stélls det extra hoga
krav pa att halla sig strikt till de vedertagna
principerna. Genetiken skiljer sig fran andra
specialiteter bland annat i och med att en
diagnos direkt kan berora dven familjemed-
lemmar och andra sléktingar, att insjuknande
kan forutses (premorbid eller presymtomatisk
testning) och att det séllan finns ndgon bo-
tande behandling. De hir aspekterna vacker
alltid kanslor. For presymtomatisk testning
finns det ett sérskilt tillvigagéngssétt i syfte
att sdkerstdlla frivillighet, medvetna val och

frihet fran patryckning, sérskilt om testningen
giller ett tillstdnd, dér det inte finns vare sig
profylax eller botande behandling (7).

P& senare tid har det hdvdats att genetiska
uppgifter om individer har blivit alldagliga
allteftersom kédnnedomen om vara gener har
Okat. I denna anda foreslas alltsd nu nagot
som i praktiken inneb&r presymtomatisk
testning utan féregaende radgivning for stora
delar av befolkningen. Men vi som arbetar
med personer som drabbats av genetiska
sjukdomar har inte sett nagra tecken pa en
sddan trivialisering. Anonymisering av gene-
tiska sekvensdata &r heller inte mgjlig (3, 8),
i motsats till vad som ofta sagts pa senare tid.
Mainniskan har inte fordndrats i grunden. En
person som har blivit diagnostiserad med en
svar sjukdom behover fortfarande specialise-
rad vard och professionellt omhéndertagande
baserade pé konfidentialitet och tillit.

WHO har uppriéttat principer fér medi-
cinsk screening. Bedomningen av vilka scre-
eningprojekt som &r beréttigade bor i stor
utstriackning ske enligt samma kriterier som
behandling och forskning: nytta versus skada,
likaberittigande, sjalvbestaimmanderatt (Se
tabell 1) (9, 10).

Behdver vi en ny etik?

Sett mot bakgrund av principerna ovan kan
den officiella genomstrategin inte betraktas
som nagot annat &n ytterst problematisk. Kan
invanarna i Finland verkligen godkidnna att
staten tar deras samtliga genetiska uppgifter
och hélsouppgifter utan explicit samtycke
och anvidnder dem for det som den anser
vara det allménna basta? Kan patienterna
i sa fall langre med fortroende vinda sig till
hélso- och sjukvarden? Reduceras hélso- och
sjukvardens insatser till att genomfora det som
politiska institutioner dikterar?

Finldndarna har hittills haft ett stort for-
troende for forskare och vetenskap. Inom
forskningsprojekt dr det ddrfor onddigt att
anvénda sig av prover och patientuppgifter
utan ett aktivt samtycke fran deltagarna. Det
dr dessutom oetiskt. Ndgon nytta som over-
traffar principen om frivilligt deltagande har
inte pavisats i strategierna eller visionerna.
Rétten till skydd av privatlivet, likaberétti-
gande och sjidlvbestimmanderitt ska alltjamt
ha foretrdde. Det &r svart att se hur WHO:s
kriterier for screening skulle kunna uppfyllas
av de nuvarande forslagen till omfattande
genetisk screening av befolkningen.
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Kanske &r det just dirfor, for att en etiskt
hallbar grund saknas, som man med lanse-
ringen av den nya genomstrategin i offentlig-
heten pladerar for en ny etik?

Genetiska analyser, inklusive helgenom-
analyser, 4r medicinska diagnostiska metoder
precis som alla andra metoder och resultaten
kan hanteras enligt samma principer som
inom medicinsk etik i allmédnhet. De fyra
principer som har myntats av Beauchamp
och Childress (1979) (11) &r ett allmént om-
fattat synsdtt: att visa respekt for individens
sjdlvbestimmanderdatt, att gora gott, att inte
skada och att erkénna allas likaberéttigande.
- Det ar principer som kan tillampas vid
handlaggningen av vilken situation som
helst. Genomfors principen om sjdlvbe-
stimmanderatt, om ménniskans genom och
hélsouppgifter behandlas som registerdata,
fritt tillgdngliga for sekundédr anvidndning
utan att personen sjdlv kan paverka saken?
Vad dr det goda som sker, om screening
for allvarliga monogena sjukdomar eller
polygena riskestimat inleds pa initiativ av
forskare eller andra aktorer utan att screen-
ingens medicinska relevans eller effektivitet
har utvdrderats adekvat? Hur dr det om en
genetisk screening inte utfors professionellt
och orsakar psykisk och psykosocial skada
och behov av vard? Eller om datasékerheten
dr sarbar och centralt lagrade genetiska upp-
gifter lacker ut till offentligheten, utpressare
eller statliga aktorer? Uppfylls kravet pa
likaberittigande om skyddet for ménniskors
privatliv kringskérs och skattemedel anvénds
for att forse vissa forskare och foretag med
genetiska uppgifter?

Dagens situation inom den
medicinska genetiken

Hur ser situationen inom den medicinska
genetiken ut i dag? Har dina och mina ge-
netiska data blivit alldagligt och odramatiskt
allmédngods som kan jdmstéllas med vilka
som helst uppgifter i patientjournaler?

Universitetsklinikerna handhar
den Rliniska genetiken

Vid universitetssjukhusens enheter for klinisk
genetik utfors specialistlikarledd diagnostik
framst av séllsynta monogena sjukdomar, det
vill séiga sjukdomar som orsakas av mutatio-
ner i en enda gen. Sadana sjukdomar finns
inom alla medicinska specialiteter. Vid de

genetiska klinikerna bedéms kliniska fynd,
planeras undersokningar, tolkas testresultat
och ges personlig genetisk radgivning till pa-
tienter och deras anhoriga. Individuell upp-
foljning och vard planeras och remisser skrivs
till relevanta enheter. Vidare ges vid behov
information till sldktingar med indexpatien-
tens samtycke och pa sldktingars initiativ.
Dessa anhoriga far hjidlp med att reda ut sin
situation och kan genomga testning fér den
sjukdom som férekommer i slikten. Enligt
internationellt 6verenskomna riktlinjer for
presymtomatisk testning kan friska personer
testas for en arftlig sjukdom som finns i slak-
ten och som bryter ut i senare i livet eller for
arftlig predisposition for cancer. Diagnostik
och behandling skraddarsys sarskilt for varje
enskild person. Begreppet individanpassad
medicin ("personalized medicine”) &r alltsa
inget nytt, utan individualiserad eller skréad-
darsydd behandling har redan ldnge tillam-
pats inom den kliniska genetiken.

For den som diagnostiseras med en séllsynt
arftlig sjukdom dr beskedet ofta en riktigt da-
lig nyhet. Sjukdomen kan vara fortskridande,
och for det mesta saknas botande behandling,
trots alla de betydande framsteg som har
gjorts inom genetiken de senaste artiondena.
Efter beskedet dr den forsta reaktionen hos
en patient som ar forélder oftast oro for de
efterkommande. Dessutom finns oron for den
egna, ofta dystra prognosen.

Exempelvis kan det vara fradga om en svér,
fortskridande neurodegenerativ sjukdom som
bryter ut i vuxen alder eller redan i barndo-
men. Foréldrar till barn som har diagnosti-
serats med en svar, drftlig sjukdom drabbas
ofta av skuldkénslor redan av det faktum att
sjukdomen é&r drftlig, det vill sdga av det att
barnet arvt den genetiska orsaken av dem.
Till detta kommer den sorg och fértvivlan
som barnets prognos vicker. Ett annat ex-
empel &dr en predisponerande mutation som
innebédr en mycket hog risk for att drabbas
av cancer.

Dessa personer och familjer behover adek-
vat information, hjédlp och stéd, ofta dven
medicinsk uppféljning. Situationen kréver
all den kunskap och erfarenhet som sam-
lats inom den specialistledda diagnostiken
och varden. I basta fall kan patienten fa en
kénsla av att den nya klarheten med alla sina
obehagliga sidor dr béttre @n ovetskap och
att livet kommer att vara mojligt att hantera
trots det svara som han eller hon har drab-
bats av (12).
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Multifaktoriella versus monogena
sjukdomar

Sjukdomar och tillstdnd som orsakas av
manga olika omgivningsfaktorer i kombina-
tion med ett antal genetiska faktorer, multi-
faktoriella sjukdomar, hor i nuléget inte till de
genetiska klinikernas tyngdpunktsomraden,
men vid behov ger de konsultationer och dven
rddgivning inom omradet. Manga av dessa
sjukdomar hér hemma inom allmdnmedici-
nen och internmedicinen och ett flertal av
dem gar helt eller delvis att forebygga med
hjélp av en fornuftig livsforing. Ingen screen-
ing behovs alltsa.

Trots det har tanken om genetisk testning
av friska personer, i stort sett av hela befolk-
ningen forts fram. Testningen skulle avsloja
monogena sjukdomar som personerna skulle
fa senare i livet, alltsa vara en form av presym-
tomatisk testning vid sidan av att ge estimat
om de multifaktoriella sjukdomar som scre-
eningen motiveras med. Det skulle da bortses
fran de etiska principer som hittills ratt i fraga
om presymtomatisk testning av friska perso-
ner. Om det dnda &dr den typen av screening
vi gar mot i vart samhélle, varfor skulle i s&
fall inte dven dessa screeningfynd handhas
av de genetiska klinikerna, dédr kunskapen
och erfarenheten inom omradet redan finns
samlade?

Den medicinska genetikens uppgifter i
framtiden

Hur vill vi att framtiden inom specialiteten ska
se ut? Vad har férdandrats inom genetiken och
vad har inte fordndrats? Vad &r fortfarande
ett problem?

Diagnostik och screening har utvecklats
men det mdnskliga dilemmat for den drab-
bade kvarstar.

Allt fler sjukdomsorsakande gener har
upptéckts. Sedan gener som i muterad form
predisponerar for cancer har identifierats
bestar numera cirka hélften av klienterna péa
genetiska kliniker av personer med s&dan
predisposition i slakten. De diagnostiska
metoderna har forbattrats och analyser av
ménniskors genuppséttning (genom) har blivit
billigare och snabbare. Numera marknadsfors
genetiska tester d&ven kommersiellt, direkt
till konsumenten (13). Varianter av okénd
betydelse som uppdagas vid genetisk testning
sysselsétter experterna och kraver samarbete
mellan ett flertal olika professionella inom
omradet.

Aven i denna delvis foridndrade situation
kvarstar uppgifterna ovan for den kliniska
genetiken. De upplevs fortfarande som vik-
tiga, till och med som avgorande av ménga
personer och familjer som drabbats. En riktigt
dalig nyhet dr ocksa i dag en riktigt dalig nyhet
och alla framsteg till trots finns det &n sa ldnge
ingen enkel I6sning pa samtliga problem som
kommer fram vid genetisk testning.

Allt detta har inneburit att arbetsbordan pa
klinikerna har ¢kat utan att resurserna har
utdkats i den omfattning som arbetsbérdan
hade forutsatt. En klok strategi, om man vill
O0ka anvindningen av genetiska data inom
varden, vore att kanalisera storre resurser till
de befintliga genetiska klinikerna. Dér finns
kompetensen och erfarenheten redan samlade
och den ldkarledda varden tillampar genom-
giende de etiska principer som &r centrala
inom genetiken - som sig bor inom medicinen.
Tanken att kollegerna inom primérvarden
skulle ta sig an att ge genetisk radgivning
efter det att utomstdende aktorer har tagit
fram genvarianter hos invdnare inom deras
upptagningsomrade ldr inte ha vunnit gehor
bland allménlékarna sjédlva.

Hur ser framtiden ut om vi viiljer att satsa
pa den officiella genomstrategin?

Vad for det med sig om staten far dgande-
rétten till invdnarnas genom? Ska vi sedan ta
till artificiell intelligens for att alla invanare i
landet ska bli friska, nyttiga och produktiva?

Aven entusiaster for genetisk screening och
overvakning bor vara medvetna om att svara
monogena sjukdomar existerar. Ar det sikert
att alla vill veta vilka sjukdomar de har, eller
kommer att fa, utéver att de far kinnedom om
sina personliga polygena riskestimat? Vill vi
att den foreslagna statliga myndigheten och
kommersiella aktorer, inklusive férsdkrings-
bolag, ska fa tillgang till uppgifter om vart
genom och till vara patientjournaler?

Maste lagstiftningen dndras om det ovan-
stdende inte dr mojligt med nuvarande lagar?
Det later sig inte goras om vi haller oss till
beprovade internationella etiska réttesnoren.
Finns det ddrmed skil att omformulera rét-
tesnorena, rentav dra upp nya riktlinjer for
en kommande framtid med nya vérderingar?
Behovs det nya principer i en “ny” situation?
Hur garderar vi oss i sa fall mot den uppen-
bara risken for ojamlikhet och missbruk av de
omfattande datasamlingarna i politiska eller
andra syften?

Ska vi alltsé satsa stora delar av de resurser
som finns tillgédngliga for hadlso- och sjukvar-

10

Finska Lékaresillskapets Handlingar



den pé att screena hela genomet hos en stor
del av befolkningen, dven hos friska, med
allt vad det innebar? Ska biobankerna och
kommersiella aktorer har hemma och utom-
lands utfora detta arbete? Ska screeningarna
bekostas med skattemedel? Om de & andra
sidan bekostas av kommersiella aktorer, ska
vi dndra var lagstiftning s& att de kommer at
genetiska och andra halsouppgifter for ett
stort antal medborgare? Det skulle innebédra
en atergang till tiderna f6re andra varldskriget,
ndr individens sjdlvbestimmanderétt lades
at sidan till formén for ”det allménna bésta”.
Samtidigt skulle det bryta mot Europaradets
konvention om manskliga réttigheter och
biomedicin.

Eller vore det klokare att satsa pa allmén
forebyggande hilsovérd for alla invanare i
frdga om multifaktoriella sjukdomar och att
i fraiga om monogena sjukdomar satsa pa de
genetiska klinikerna, dédr sakkunskapen inom
genetiken redan finns?

Vid nédrmare granskning av de officiella
visionerna och strategierna dr det nédmligen
mycket svart att se hur det vagt definierade
begreppet ”det allmédnna bésta”, som i dessa
framtidsvisioner saknar vetenskaplig under-
byggnad, skulle vara orsak nog att forbiga
invdnarnas ménskliga rattigheter.

Hur kunde en god framtid inom den medi-
cinska genetiken se ut?

For att vi i framtiden ska halla oss till god
anvéandning av genetiska data inom hélso- och
sjukvarden behover vi en aktiv diskussion
inom ldkarkaren. Orsaken till att en diskus-
sion dr nodvéndig dr det kontroversiella ldge
som uppstétt i och med forslaget om att till-
lata omfattande screening utanfor hélso- och
sjukvarden av friska personer for genvarianter.
Den nyligen reviderade biobankslagen kan
tolkas sa att biobankerna skulle kunna utféra
opportunistisk screening av de prover de har
tillgang till, alltsa undersokning av genvari-
anter utan explicit samtycke. En diskussion
behdvs ocksa eftersom det inom forskning och
innovation har blivit allt vanligare att anvdnda
genetiska uppgifter om patienter, som tagits
fram inom hélso- och sjukvérden.

Vi behover kolleger inom olika specialite-
ter och pa olika poster for att debattera hur
genetiska uppgifter kan och bor anvéndas i
framtiden. Hur kan vi anvanda uppgifterna pa
ett fornuftigt, rattvist och jamlikt sétt utan att
livet medikaliseras och genetiseras? Hur kan
vi bist anvénda de resurser vi har att avsitta
for hélso- och sjukvard och fordela dem ritt-

vist och jambordigt inom vart samhélle och i
relation till andra samhéllen? Hur ser vi till att
i framtiden ha méngfacetterade samhaéllen déar
alla far fodas och ha en plats? Aterfinns svaret
mahdnda hos Immanuel Kant: Behandla alltid
ménniskorna som mal, aldrig som medel?

Aven i en god framtid fortsétter vi sjalvklart
att anvianda genetiska data i vetenskapligt
syfte, till exempel for att forstd genetiska
sjukdomars patogenes och ta fram behand-
lingsformer. Men anvéndningen maste, liksom
tidigare, folja géllande etiska riktlinjer och
konventioner. Den ska alltsa sadsom tidigare
bygga pa frivilligt samtycke efter adekvat och
fullstdndig information.

Déaremot kan resultat frdn grundforskning
inte i sig tillampas direkt inom héilso- och
sjukvarden utan grundlig utvdrdering av den
potentiella anvéndbarheten eller utan kontrol-
lerade kliniska studier (14). Som exempel kan
ndmnas att tillforlitligheten av ett genetiskt
resultat fran ett forskningsprojekt maste veri-
fieras genom undersokning av ett nytt prov i
ett ackrediterat laboratorium, innan det kan
anvandas som grund for kliniska beslut (2).
Det hénder ocksé att den kliniska betydelsen
av en variant behover omtolkas senare i ljuset
av nya, utokade data (15).

Tolkningen av varianter forutsétter ett gott,
riksomfattande samarbete mellan laboratorie-
genetiker, bioinformatiker och specialistla-
kare inom den Kkliniska genetiken, vilket i sin
tur kraver att sjukhusens och laboratoriernas
resurser dimensioneras enligt dagens verkliga
behov. Diaremot kraver pélitlig tolkning av
genvarianter inte att ett nytt register uppriéttas.
Med dagens teknik dr det mgjligt att palitligt
och med bibehallen sekretess jamfora varian-
ter frdn samtliga sjukhuslaboratorier i landet
utan att laboratoriernas data flyttas till en
gemensam, ny databas.

Bara for ett fatal sdllsynta sjukdomar &r det
sannolikt att man kommer att kunna utveckla
botande behandling inom de nérmaste aren.
Aven detta maste vi beakta nir vi 6verviger
vilka genvarianter hos en person, identifierade
inom forskningsprojekt, som ska anvdndas
medicinskt (16). Exempelvis kan vi tillhanda-
halla profylaktisk kirurgi for personer med en
konstaterad genvariant som predisponerar for
cancer eller erbjuda fordldrar fosterdiagnostik
vid kommande graviditeter pa grund av att en
svar genetiskt orsakad sjukdom har diagnosti-
serats hos négot av deras barn. I sa fall ger vi
dessa personer och familjer & ena sidan nytta
och orsakar & andra sidan skada, eftersom
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Tabell 1. Kriterier for inférandet av screeningprogram (Wilson och Jungner 1968) (9).

« Sjukdomen ska utgora ett
viktigt halsoproblem.
« Det ska finnas en accepterad behandling for
patienter med igenkdnnbar sjukdom.
Resurser for diagnostik och behandling ska
finnas tillgangliga.
« Det ska finnas en igenkannbar latent eller
tidig symtomgivande fas av sjukdomen.
« Det ska finnas ett lampligt test eller en
undersdkningsmetod.
- Testet ska vara acceptabelt for befolkningen.

« Sjukdomens naturalférlopp inklusive utveckling
« Det ska finnas en policy angaende vilka som ska

- Kostnaden for att hitta ett fall (inkluderande

 Sokandet efter fall av sjukdomen ska vara en

fran latent till manifest sjukdom ska vara kand.
behandlas som patienter.

diagnos och behandling) ska vara ekonomiskt
balanserad i relation till méjliga utgifter for

sjukvarden i stort.

kontinuerlig process och inte ett
"en gang for alla”-projekt.

atgirderna for med sig komplikationsrisker
och hélsorisker.

Liksom vid annan screening och sasom
inom hélso- och sjukvarden i allménhet dr det
ldkarna som bér ansvar dven for kostnadsef-
fektivitet och halsoeffekter av inférda scre-
eningprogram som helhet. I en god framtid
bedéms screeningprogrammen neutralt pa
forhand enligt WHO:s kriterier av personer
med expertis inom den medicinska spe-
cialiteten i frdga. D4 initieras inga onddiga,
onyttiga eller skadliga program som saknar
vetenskaplig grund.

Invanarna i landet bestammer sjdlva om och
av vilka orsaker deras genom sekvenseras. Det
ar numera latt att undersdka en ménniskas
genom nér det finns skl till det. Lagring av
sekvensdata krédver dnda stor datorkapacitet
och sadana data blir snabbt foraldrade. I en
god framtid satsar vi darfér inte pad onddig
lagring av personliga sekvensdata. Detta géller
sérskilt om lagringen inte sker inom sjukvér-
den utan hos en politiskt tillsatt myndighet.

Vi som arbetar inom hélso- och sjukvéarden
bor i samrdd Overviga i vilken utstrackning
det dr mojligt och fornuftigt att anvidnda
vardresurser pa att behandla friska personer
som konstaterats badra pa genetiska varian-
ter. Samtidigt bor vi se till att behandling &r
tillganglig for alla som bér pé varianterna via
konsultationer med specialister inom den
kliniska genetiken. D& satsar vi de tillgdng-
liga resurserna pa saddant som péa grundval
av beprovad kunskap kan bedomas vara till
nytta, sdsom bdttre diagnostik av sillsynta
sjukdomar, forbattrad tumorgenetik, vitske-
biopsier med mera inom de befintliga gene-
tiska enheterna. Resurser slosas inte pé att
aktorer utanfor den etablerade medicinska
specialiteten genetik tar fram osédkra progno-
ser om multifaktoriella sjukdomar grundade
pa genetiska markérprofiler.

Forskningen inom omrédet fortsdtter med
stark forankring i de internationellt dverens-
komna riktlinjerna och inom projekt som ge-
nomgatt etisk bedomning i normal ordning och
dar fullt informerade personer deltar frivilligt.

Diagnostik av genetiskt betingade sjukdo-
mar sker dven i fortsdttningen under sadana
forhallanden att patienten med fortroende
kan vénda sig till en ldkare utan att riskera
att personliga genetiska uppgifter behandlas
i andra och tredje hand i avsaknad av tillbor-
ligt samtycke. Personer som berdrs av svara
genetiskt orsakade sjukdomar ska fa den
medicinska service de behover pa genetiska
kliniker med mangprofessionell kunskap och
erfarenhet. Klinikerna ska ledas av ldkare som
dr specialistutbildade inom omradet. Diag-
noser far bara stéllas av ldkare, sdsom lagen
foreskriver — och diagnoser genereras inte
automatiskt inom screeningprogram utférda
pé andra hall.

Aven framover dr varden saledes till for
patienter och familjer - inte tvartom. Allt vi
gor inom genetiken gor vi for vara individuella
patienters och familjers bésta, inte for samhal-
lets, forskningens eller allménnyttans bésta, i
enlighet med biomedicinkonventionen. Det
ar den grund som vi bygger en god framtid
inom genetiken och inom vara samhéllen pa.
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Should the ethics of genetics be adjusted to a brave new world?

Is Finland, in light of its official genome strategy and recent legislation, approaching a dystopia in which
the individual’s right to autonomy and self-determination, the cornerstones of open democracies, would
have to give way for actions for “the common good”? This alleged good, howeuver, fails to hold up to
critical scrutiny; it appears illusory, the reasoning behind it obscure, and the goals vague.

The article examines this threatening picture in light of the ethical principles prevailing since the post-
war era and calls upon a critical professional discussion on how to shape good practices for the future
use of genetics.
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