
Finska Läkaresällskapets Handlingar6

Bör etiken inom genetiken  
stöpas om för att passa in  
i en skön ny värld?
Carina Wallgren-Pettersson, Tanja Saarela och Jukka Moilanen

Närmar vi oss i dagens samhälle en dystopisk vision med Finland som ett land där individens 
rättigheter är underställda kollektivets intressen? I en sådan dystopi skulle invånarnas självbe-
stämmanderätt, denna hörnsten i öppna demokratier, få ge vika för åtgärder ”för det allmänna 
bästa”. Detta bästa skulle definieras av statliga myndigheter. Ett exempel är att invånarnas 
genuppsättningar i kombination med deras personliga hälsouppgifter utan frivilligt eller 
informerat samtycke av personerna själva, redan nu används som material för forskning och 
innovation i Finland och utomlands. En närmare granskning av den nu aktuella, officiella 
genomstrategin och de bakomliggande visionerna visar i alla fall att hållbara motiveringar och 
vetenskaplig grund saknas för detta påstådda ”allmänna bästa” – som trots det anses motivera 
kringgåendet av självbestämmanderätten. 

Artikeln granskar denna hotbild utgående från de etiska principer som sedan efterkrigstiden 
varit rådande inom hälso- och sjukvården och särskilt inom genetiken, det vill säga principen 
om att inte skada, att generera nytta, att respektera patientens integritet och självbestämman-
derätt och att värna om likaberättigande, diskuterar det framkastade behovet av en ny etik i 
ljuset av de officiella framtidsstrategier som lagts upp för Finland och uppmanar till en kollegial 
diskussion inom läkarskrået om hur en god tillämpning av genetiken bör se ut i framtiden.
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Introduktion
Social- och hälsovårdsministeriets genomstra-
tegi (”Bättre hälsa via genomdata”, uppdaterad 
och publicerad 1.2.2023) och de utstakade 
målen och förslagen till åtgärder har väckt 
förvåning, bestörtning och misstro bland pro-

fessionella inom genetikens område. Exem-
pelvis nämns ett behov av att få reda på hur 
genetiska undersökningar idag används inom 
den specialiserade sjukvården, trots att dessa 
siffror redan nu finns lätt tillgängliga på de 
genetiska klinikerna. En allvarligare sak är att 
man i strategin fortfarande lägger fram planen 
på en politiskt styrd myndighet, till vars upp-
gifter det skulle höra att locka internationell 
företagsverksamhet till den finländska mark-
naden och ”utveckla, bedöma och uppdatera 
de etiska principerna inom området”. 

Strategin och ett flertal lagförslag under de 
senaste åren, såsom lagen om sekundär an-
vändning av personuppgifter inom social- och 
hälsovården, revideringen av biobankslagen 
och lagförslaget om inrättandet av ett genom-
center, kan läsas så att Finland med stöd av 
nya lagar och en stor satsning i form av skatte-
pengar skulle generera genetiska sekvensdata 
om hundratusentals invånare och samla dessa 
data och andra hälsouppgifter hos en politiskt 
tillsatt och styrd myndighet – allt detta med 
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hänvisning till ”det allmänna bästa”. Detta 
skulle göras utan personens samtycke till nå-
got annat än själva provtagningen och utan 
hänsyn till individens självbestämmanderätt. 
Uppgifterna skulle sedan överlåtas till finländ-
ska och multinationella forskningsgrupper 
och bolag för forskning och innovation. I 
fråga om barn skulle föräldrarnas samtycke 
för provtagning gälla även när barnet blivit 
myndigt och samtycket skulle inte kunna 
återkallas genom en enkel anmälan. 

Vidare föreslås en stor samhällelig satsning 
på prevention av multifaktoriellt orsakade 
sjukdomar. Trots att genetiska faktorer endast 
spelar en liten roll för uppkomsten av dessa 
sjukdomar (1), skulle de enligt strategin före-
byggas genom att friska personer ända från 
barndomen screenas för genetiska markörer. 
Sedan skulle personliga riskestimat beräknas 
utifrån markörerna (polygena riskestimat). 

Sitra bidrar med en vision om tillväxt och 
ökad konkurrenskraft inom vårdsektorn i 
Finland fram till 2030 (Suomen terveysalan 
kasvun ja kilpailukyvyn visio 2030). Enligt 
den ska hälften av vårdsektorns budget an-
vändas till förebyggande vård för att hålla 80 
procent av befolkningen frisk, förslagsvis via 
användning av genomdata, hälsouppgifter, 
artificiell intelligens, appar och innovationer. 
Sitras vision målar upp omfattande genetisk 
screening av befolkningen, där ”invånarnas 
genetiska uppgifter kan liknas vid en omfat-
tande nationell genomdatabas” (skribenternas 
översättning), som om det vore nödvändigt 
med tanke på screeningen att samla allas 
uppgifter i en nationell databas och som om 
screening vore det enda sättet att utföra pre-
symtomatisk genetisk testning. Den befintliga 
hälso- och sjukvården inklusive de genetiska 
klinikerna förbigås, eftersom man föreställer 
sig att befolkningen blir friskare genom en 
omfattande ”preventiv” verksamhet utan-
för vårdsektorn. I visionen framhålls dessa 
hypotetiska hälsofördelar för befolkningen, 
men visionen lägger mindre tydligt fram vilka 
fördelar andra aktörer, särskilt industrin, 
förväntas få.

Kan stora hälsofördelar verkligen uppnås 
med hjälp av dessa appar och innovationer, 
som en biprodukt av denna tillväxtstrategi 
för hälso- och sjukvården? Behövs den ved-
ertagna medicinen inte längre? Ska beslut 
om satsningar på denna typ av hälsostrategi 
faktiskt fattas utan att det finns en vetenskap-
lig grund? Om en genomdatabas ändå ska 
inrättas kunde man, enligt Sitra, använda det 

befintliga FinnGen-materialet, trots att dess 
användbarhet inom genetisk diagnostik är 
begränsad vad gäller de sällsynta genetiska 
varianterna. Det är de som orsakar största 
delen av de genetiskt betingade sjukdomarna 
(2). 

Det bör även noteras att många, i samma 
veva som riskestimaten tas fram, utan att ha 
bett om det skulle få kännedom om någon 
allvarlig monogen sjukdom som de löper risk 
att insjukna i. Dessutom skulle släktingar 
kontaktas, och rätten att inte veta vore ett 
minne blott. Registren med genetiska och an-
dra data i kombination med artificiell intelli-
gens skulle också kunna användas för att dra 
många slags slutsatser om invånarna, även 
otippade sådana. Människans genomiska 
sekvensdata kan inte anonymiseras (3). De 
innefattar alla individuella egenskaper som 
bestäms av gener, även biologiskt släktskap, 
vilket innebär att en befolkningsdatabas med 
sådana uppgifter även skulle kunna fungera 
som faderskapstest för hela befolkningen. 

I strategin föreslås det också att den fö-
reslagna myndigheten ska ansvara för att 
främja och samordna forskningen på om-
rådet och backa upp industriell innovation. 

Närmar vi oss här sådana dystopier som 
tidigare skissats upp i filmen Gattaca eller 
i böckerna Du sköna nya värld (Brave New 
World), 1984 och Kallocain? Den världen 
känns inte så avlägsen nu när den föga 
uppdaterade versionen av ministeriets tidi-
gare strategi har publicerats. Den fäster så 
gott som obefintligt avseende vid enskilda 
människor och deras rättigheter och behov 
och fokuserar främst på hur deras genetiska 
uppgifter bäst och effektivast kan användas 
och utnyttjas. 

Både Sitras vision och den uppdaterade ge-
nomstrategin talar visserligen om genetikens 
etik. Enligt Sitra innebär etik i detta fall att 
man ser till att social- och hälsovårdsuppgif-
ter är säkerställda och att datasäkerheten 
upprätthålls samtidigt som man förverkligar 
möjligheten att använda dessa data inom 
vården och i förebyggande syfte samt inom 
forskning och innovation. Allt medan aktörer 
inom vården styrs av juste dataekonomi. I 
genomstrategin å sin sida förs det fram att 
etiska principer bör upprättas för nationell 
användning av genetiska uppgifter. Princi-
perna skulle bedömas och uppdateras av en 
myndighet, till vars uppgifter det också skulle 
höra att stödja företag och locka dem till den 
finländska marknaden för hälsouppgifter. 
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Etiken inom genetiken – ”gen-etiken”

Den etiska grunden för vård och forskning 
inom medicinen och genetiken lades vid tiden 
strax efter andra världskriget.

Under tiden mellan världskrigen, eugeni-
kens tid, gjordes steriliseringar av ”undermå-
liga individer” i syfte att förbättra folkhälsan 
och ”rasen” även i de nordiska länderna, 
inklusive Finland, hos oss så sent som 1970. 
I Nazityskland utfördes skadliga försök på 
människor och systematiska massmord, delvis 
med samma grundtanke. 

Mot denna bakgrund upprättades i samband 
med rättegången i Nürnberg den så kallade 
Nürnbergkoden för hur personer som deltar i 
forskningsprojekt ska behandlas. Dessa tanke-
gångar genomsyrar också de etiska principer 
som under efterkrigstiden sammanställdes 
för medicinsk verksamhet i allmänhet, base-
rade på respekt för individens integritet och 
okränkbarhet och på samtycke efter adekvat 
information om alla risker, även potentiella 
risker, som deltagarna i forskningsprojekt kan 
utsättas för (Helsingforsdeklarationen 1965, 
uppdaterad 2017). Både medicinsk verksam-
het och forskning ska bygga på respekt för 
individens självbestämmanderätt, skydd för 
privatlivet och likaberättigande. De anställda 
inom medicinska verksamheter ska tillämpa 
konfidentialitet, icke-direktivitet (eng. non-
directiveness) och vägande av nytta mot skada 
för varje individ; primum est nil nocere (4). 
Dagens genetiska kliniker har sina rötter i 
eugeniken och alla som arbetar där bör där-
för vara särskilt observanta på riskerna med 
tankegångar som hotar att prioritera samhäl-
lets eller kollektivets bästa på bekostnad av 
individens rättigheter (5). 

De efterkrigstida principerna och deras til�-
lämplighet är vid det här laget väl undersökta 
och beprövade (6). De är desamma inom den 
medicinska genetiken som inom andra spe-
cialiteter, men eftersom genetiken tar sig an 
särskilt känsliga frågor ställs det extra höga 
krav på att hålla sig strikt till de vedertagna 
principerna. Genetiken skiljer sig från andra 
specialiteter bland annat i och med att en 
diagnos direkt kan beröra även familjemed-
lemmar och andra släktingar, att insjuknande 
kan förutses (premorbid eller presymtomatisk 
testning) och att det sällan finns någon bo-
tande behandling. De här aspekterna väcker 
alltid känslor. För presymtomatisk testning 
finns det ett särskilt tillvägagångssätt i syfte 
att säkerställa frivillighet, medvetna val och 

frihet från påtryckning, särskilt om testningen 
gäller ett tillstånd, där det inte finns vare sig 
profylax eller botande behandling (7).

På senare tid har det hävdats att genetiska 
uppgifter om individer har blivit alldagliga 
allteftersom kännedomen om våra gener har 
ökat. I denna anda föreslås alltså nu något 
som i praktiken innebär presymtomatisk 
testning utan föregående rådgivning för stora 
delar av befolkningen. Men vi som arbetar 
med personer som drabbats av genetiska 
sjukdomar har inte sett några tecken på en 
sådan trivialisering. Anonymisering av gene-
tiska sekvensdata är heller inte möjlig (3, 8), 
i motsats till vad som ofta sagts på senare tid. 
Människan har inte förändrats i grunden. En 
person som har blivit diagnostiserad med en 
svår sjukdom behöver fortfarande specialise-
rad vård och professionellt omhändertagande 
baserade på konfidentialitet och tillit. 

WHO har upprättat principer för medi-
cinsk screening. Bedömningen av vilka scre-
eningprojekt som är berättigade bör i stor 
utsträckning ske enligt samma kriterier som 
behandling och forskning: nytta versus skada, 
likaberättigande, självbestämmanderätt (Se 
tabell 1) (9, 10). 

Behöver vi en ny etik?
Sett mot bakgrund av principerna ovan kan 
den officiella genomstrategin inte betraktas 
som något annat än ytterst problematisk. Kan 
invånarna i Finland verkligen godkänna att 
staten tar deras samtliga genetiska uppgifter 
och hälsouppgifter utan explicit samtycke 
och använder dem för det som den anser 
vara det allmänna bästa? Kan patienterna 
i så fall längre med förtroende vända sig till 
hälso- och sjukvården? Reduceras hälso- och 
sjukvårdens insatser till att genomföra det som 
politiska institutioner dikterar?

Finländarna har hittills haft ett stort för-
troende för forskare och vetenskap. Inom 
forskningsprojekt är det därför onödigt att 
använda sig av prover och patientuppgifter 
utan ett aktivt samtycke från deltagarna. Det 
är dessutom oetiskt. Någon nytta som över-
träffar principen om frivilligt deltagande har 
inte påvisats i strategierna eller visionerna. 
Rätten till skydd av privatlivet, likaberätti-
gande och självbestämmanderätt ska alltjämt 
ha företräde. Det är svårt att se hur WHO:s 
kriterier för screening skulle kunna uppfyllas 
av de nuvarande förslagen till omfattande 
genetisk screening av befolkningen. 
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Kanske är det just därför, för att en etiskt 
hållbar grund saknas, som man med lanse-
ringen av den nya genomstrategin i offentlig-
heten pläderar för en ny etik? 

Genetiska analyser, inklusive helgenom-
analyser, är medicinska diagnostiska metoder 
precis som alla andra metoder och resultaten 
kan hanteras enligt samma principer som 
inom medicinsk etik i allmänhet. De fyra 
principer som har myntats av Beauchamp 
och Childress (1979) (11) är ett allmänt om-
fattat synsätt: att visa respekt för individens 
självbestämmanderätt, att göra gott, att inte 
skada och att erkänna allas likaberättigande. 
– Det är principer som kan tillämpas vid 
handläggningen av vilken situation som 
helst. Genomförs principen om självbe-
stämmanderätt, om människans genom och 
hälsouppgifter behandlas som registerdata, 
fritt tillgängliga för sekundär användning 
utan att personen själv kan påverka saken? 
Vad är det goda som sker, om screening 
för allvarliga monogena sjukdomar eller 
polygena riskestimat inleds på initiativ av 
forskare eller andra aktörer utan att screen-
ingens medicinska relevans eller effektivitet 
har utvärderats adekvat? Hur är det om en 
genetisk screening inte utförs professionellt 
och orsakar psykisk och psykosocial skada 
och behov av vård? Eller om datasäkerheten 
är sårbar och centralt lagrade genetiska upp-
gifter läcker ut till offentligheten, utpressare 
eller statliga aktörer? Uppfylls kravet på 
likaberättigande om skyddet för människors 
privatliv kringskärs och skattemedel används 
för att förse vissa forskare och företag 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 
allmängods som kan jämställas med vilka 
som helst uppgifter i patientjournaler?

Universitetsklinikerna handhar  
den kliniska genetiken
Vid universitetssjukhusens enheter för klinisk 
genetik utförs specialistläkarledd diagnostik 
främst av sällsynta monogena sjukdomar, det 
vill säga sjukdomar som orsakas av mutatio-
ner i en enda gen. Sådana sjukdomar finns 
inom alla medicinska specialiteter. Vid de 

genetiska klinikerna bedöms kliniska fynd, 
planeras undersökningar, tolkas testresultat 
och ges personlig genetisk rådgivning till pa-
tienter och deras anhöriga. Individuell upp-
följning och vård planeras och remisser skrivs 
till relevanta enheter. Vidare ges vid behov 
information till släktingar med indexpatien-
tens samtycke och på släktingars initiativ. 
Dessa anhöriga får hjälp med att reda ut sin 
situation och kan genomgå testning för den 
sjukdom som förekommer i släkten. Enligt 
internationellt överenskomna riktlinjer för 
presymtomatisk testning kan friska personer 
testas för en ärftlig sjukdom som finns i släk-
ten och som bryter ut i senare i livet eller för 
ärftlig predisposition för cancer. Diagnostik 
och behandling skräddarsys särskilt för varje 
enskild person. Begreppet individanpassad 
medicin (”personalized medicine”) är alltså 
inget nytt, utan individualiserad eller skräd-
darsydd behandling har redan länge tilläm-
pats inom den kliniska genetiken. 

För den som diagnostiseras med en sällsynt 
ärftlig sjukdom är beskedet ofta en riktigt då-
lig nyhet. Sjukdomen kan vara fortskridande, 
och för det mesta saknas botande behandling, 
trots alla de betydande framsteg som har 
gjorts inom genetiken de senaste årtiondena. 
Efter beskedet är den första reaktionen hos 
en patient som är förälder oftast oro för de 
efterkommande. Dessutom finns oron för den 
egna, ofta dystra prognosen. 

Exempelvis kan det vara fråga om en svår, 
fortskridande neurodegenerativ sjukdom som 
bryter ut i vuxen ålder eller redan i barndo-
men. Föräldrar till barn som har diagnosti-
serats med en svår, ärftlig sjukdom drabbas 
ofta av skuldkänslor redan av det faktum att 
sjukdomen är ärftlig, det vill säga av det att 
barnet ärvt den genetiska orsaken av dem. 
Till detta kommer den sorg och förtvivlan 
som barnets prognos väcker. Ett annat ex-
empel är en predisponerande mutation som 
innebär en mycket hög risk för att drabbas 
av cancer.

Dessa personer och familjer behöver adek-
vat information, hjälp och stöd, ofta även 
medicinsk uppföljning. Situationen kräver 
all den kunskap och erfarenhet som sam-
lats inom den specialistledda diagnostiken 
och vården. I bästa fall kan patienten få en 
känsla av att den nya klarheten med alla sina 
obehagliga sidor är bättre än ovetskap och 
att livet kommer att vara möjligt att hantera 
trots det svåra som han eller hon har drab-
bats av (12).
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Multifaktoriella versus monogena  
sjukdomar
Sjukdomar och tillstånd som orsakas av 
många olika omgivningsfaktorer i kombina-
tion med ett antal genetiska faktorer, multi-
faktoriella sjukdomar, hör i nuläget inte till de 
genetiska klinikernas tyngdpunktsområden, 
men vid behov ger de konsultationer och även 
rådgivning inom området. Många av dessa 
sjukdomar hör hemma inom allmänmedici-
nen och internmedicinen och ett flertal av 
dem går helt eller delvis att förebygga med 
hjälp av en förnuftig livsföring. Ingen screen-
ing behövs alltså. 

Trots det har tanken om genetisk testning 
av friska personer, i stort sett av hela befolk-
ningen förts fram. Testningen skulle avslöja 
monogena sjukdomar som personerna skulle 
få senare i livet, alltså vara en form av presym-
tomatisk testning vid sidan av att ge estimat 
om de multifaktoriella sjukdomar som scre-
eningen motiveras med. Det skulle då bortses 
från de etiska principer som hittills rått i fråga 
om presymtomatisk testning av friska perso-
ner. Om det ändå är den typen av screening 
vi går mot i vårt samhälle, varför skulle i så 
fall inte även dessa screeningfynd handhas 
av de genetiska klinikerna, där kunskapen 
och erfarenheten inom området redan finns 
samlade?

Den medicinska genetikens uppgifter i 
framtiden
Hur vill vi att framtiden inom specialiteten ska 
se ut? Vad har förändrats inom genetiken och 
vad har inte förändrats? Vad är fortfarande 
ett problem?

Diagnostik och screening har utvecklats 
men det mänskliga dilemmat för den drab-
bade kvarstår. 

Allt fler sjukdomsorsakande gener har 
upptäckts. Sedan gener som i muterad form 
predisponerar för cancer har identifierats 
består numera cirka hälften av klienterna på 
genetiska kliniker av personer med sådan 
predisposition i släkten. De diagnostiska 
metoderna har förbättrats och analyser av 
människors genuppsättning (genom) har blivit 
billigare och snabbare. Numera marknadsförs 
genetiska tester även kommersiellt, direkt 
till konsumenten (13). Varianter av okänd 
betydelse som uppdagas vid genetisk testning 
sysselsätter experterna och kräver samarbete 
mellan ett flertal olika professionella inom 
området.

Även i denna delvis förändrade situation 
kvarstår uppgifterna ovan för den kliniska 
genetiken. De upplevs fortfarande som vik-
tiga, till och med som avgörande av många 
personer och familjer som drabbats. En riktigt 
dålig nyhet är också i dag en riktigt dålig nyhet 
och alla framsteg till trots finns det än så länge 
ingen enkel lösning på samtliga problem som 
kommer fram vid genetisk testning.

Allt detta har inneburit att arbetsbördan på 
klinikerna har ökat utan att resurserna har 
utökats i den omfattning som arbetsbördan 
hade förutsatt. En klok strategi, om man vill 
öka användningen av genetiska data inom 
vården, vore att kanalisera större resurser till 
de befintliga genetiska klinikerna. Där finns 
kompetensen och erfarenheten redan samlade 
och den läkarledda vården tillämpar genom-
gående de etiska principer som är centrala 
inom genetiken – som sig bör inom medicinen. 
Tanken att kollegerna inom primärvården 
skulle ta sig an att ge genetisk rådgivning 
efter det att utomstående aktörer har tagit 
fram genvarianter hos invånare inom deras 
upptagningsområde lär inte ha vunnit gehör 
bland allmänläkarna själva. 

Hur ser framtiden ut om vi väljer att satsa 
på den officiella genomstrategin?

Vad för det med sig om staten får ägande-
rätten till invånarnas genom? Ska vi sedan ta 
till artificiell intelligens för att alla invånare i 
landet ska bli friska, nyttiga och produktiva?

Även entusiaster för genetisk screening och 
övervakning bör vara medvetna om att svåra 
monogena sjukdomar existerar. Är det säkert 
att alla vill veta vilka sjukdomar de har, eller 
kommer att få, utöver att de får kännedom om 
sina personliga polygena riskestimat? Vill vi 
att den föreslagna statliga myndigheten och 
kommersiella aktörer, inklusive försäkrings-
bolag, ska få tillgång till uppgifter om vårt 
genom och till våra patientjournaler?

Måste lagstiftningen ändras om det ovan-
stående inte är möjligt med nuvarande lagar? 
Det låter sig inte göras om vi håller oss till 
beprövade internationella etiska rättesnören. 
Finns det därmed skäl att omformulera rät-
tesnörena, rentav dra upp nya riktlinjer för 
en kommande framtid med nya värderingar? 
Behövs det nya principer i en ”ny” situation? 
Hur garderar vi oss i så fall mot den uppen-
bara risken för ojämlikhet och missbruk av de 
omfattande datasamlingarna i politiska eller 
andra syften?

Ska vi alltså satsa stora delar av de resurser 
som finns tillgängliga för hälso- och sjukvår-



11Årgång 183 Nr 1, 2023

den på att screena hela genomet hos en stor 
del av befolkningen, även hos friska, med 
allt vad det innebär? Ska biobankerna och 
kommersiella aktörer här hemma och utom-
lands utföra detta arbete? Ska screeningarna 
bekostas med skattemedel? Om de å andra 
sidan bekostas av kommersiella aktörer, ska 
vi ändra vår lagstiftning så att de kommer åt 
genetiska och andra hälsouppgifter för ett 
stort antal medborgare? Det skulle innebära 
en återgång till tiderna före andra världskriget, 
när individens självbestämmanderätt lades 
åt sidan till förmån för ”det allmänna bästa”. 
Samtidigt skulle det bryta mot Europarådets 
konvention om mänskliga rättigheter och 
biomedicin.

Eller vore det klokare att satsa på allmän 
förebyggande hälsovård för alla invånare i 
fråga om multifaktoriella sjukdomar och att 
i fråga om monogena sjukdomar satsa på de 
genetiska klinikerna, där sakkunskapen inom 
genetiken redan finns?

Vid närmare granskning av de officiella 
visionerna och strategierna är det nämligen 
mycket svårt att se hur det vagt definierade 
begreppet ”det allmänna bästa”, som i dessa 
framtidsvisioner saknar vetenskaplig under-
byggnad, skulle vara orsak nog att förbigå 
invånarnas mänskliga rättigheter.

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

För att vi i framtiden ska hålla oss till god 
användning av genetiska data inom hälso- och 
sjukvården behöver vi en aktiv diskussion 
inom läkarkåren. Orsaken till att en diskus-
sion är nödvändig är det kontroversiella läge 
som uppstått i och med förslaget om att til�-
låta omfattande screening utanför hälso- och 
sjukvården av friska personer för genvarianter. 
Den nyligen reviderade biobankslagen kan 
tolkas så att biobankerna skulle kunna utföra 
opportunistisk screening av de prover de har 
tillgång till, alltså undersökning av genvari-
anter utan explicit samtycke. En diskussion 
behövs också eftersom det inom forskning och 
innovation har blivit allt vanligare att använda 
genetiska uppgifter om patienter, som tagits 
fram inom hälso- och sjukvården. 

Vi behöver kolleger inom olika specialite-
ter och på olika poster för att debattera hur 
genetiska uppgifter kan och bör användas i 
framtiden. Hur kan vi använda uppgifterna på 
ett förnuftigt, rättvist och jämlikt sätt utan att 
livet medikaliseras och genetiseras? Hur kan 
vi bäst använda de resurser vi har att avsätta 
för hälso- och sjukvård och fördela dem rätt-

vist och jämbördigt inom vårt samhälle och i 
relation till andra samhällen? Hur ser vi till att 
i framtiden ha mångfacetterade samhällen där 
alla får födas och ha en plats? Återfinns svaret 
måhända hos Immanuel Kant: Behandla alltid 
människorna som mål, aldrig som medel? 

Även i en god framtid fortsätter vi självklart 
att använda genetiska data i vetenskapligt 
syfte, till exempel för att förstå genetiska 
sjukdomars patogenes och ta fram behand-
lingsformer. Men användningen måste, liksom 
tidigare, följa gällande etiska riktlinjer och 
konventioner. Den ska alltså såsom tidigare 
bygga på frivilligt samtycke efter adekvat och 
fullständig information.

Däremot kan resultat från grundforskning 
inte i sig tillämpas direkt inom hälso- och 
sjukvården utan grundlig utvärdering av den 
potentiella användbarheten eller utan kontrol-
lerade kliniska studier (14). Som exempel kan 
nämnas att tillförlitligheten av ett genetiskt 
resultat från ett forskningsprojekt måste veri-
fieras genom undersökning av ett nytt prov i 
ett ackrediterat laboratorium, innan det kan 
användas som grund för kliniska beslut (2). 
Det händer också att den kliniska betydelsen 
av en variant behöver omtolkas senare i ljuset 
av nya, utökade data (15). 

Tolkningen av varianter förutsätter ett gott, 
riksomfattande samarbete mellan laboratorie-
genetiker, bioinformatiker och specialistlä-
kare inom den kliniska genetiken, vilket i sin 
tur kräver att sjukhusens och laboratoriernas 
resurser dimensioneras enligt dagens verkliga 
behov. Däremot kräver pålitlig tolkning av 
genvarianter inte att ett nytt register upprättas. 
Med dagens teknik är det möjligt att pålitligt 
och med bibehållen sekretess jämföra varian-
ter från samtliga sjukhuslaboratorier i landet 
utan att laboratoriernas data flyttas till en 
gemensam, ny databas.

Bara för ett fåtal sällsynta sjukdomar är det 
sannolikt att man kommer att kunna utveckla 
botande behandling inom de närmaste åren. 
Även detta måste vi beakta när vi överväger 
vilka genvarianter hos en person, identifierade 
inom forskningsprojekt, som ska användas 
medicinskt (16). Exempelvis kan vi tillhanda-
hålla profylaktisk kirurgi för personer med en 
konstaterad genvariant som predisponerar för 
cancer eller erbjuda föräldrar fosterdiagnostik 
vid kommande graviditeter på grund av att en 
svår genetiskt orsakad sjukdom har diagnosti-
serats hos något av deras barn. I så fall ger vi 
dessa personer och familjer å ena sidan nytta 
och orsakar å andra sidan skada, eftersom 
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åtgärderna för med sig komplikationsrisker 
och hälsorisker. 

Liksom vid annan screening och såsom 
inom hälso- och sjukvården i allmänhet är det 
läkarna som bär ansvar även för kostnadsef-
fektivitet och hälsoeffekter av införda scre-
eningprogram som helhet. I en god framtid 
bedöms screeningprogrammen neutralt på 
förhand enligt WHO:s kriterier av personer 
med expertis inom den medicinska spe-
cialiteten i fråga. Då initieras inga onödiga, 
onyttiga eller skadliga program som saknar 
vetenskaplig grund. 

Invånarna i landet bestämmer själva om och 
av vilka orsaker deras genom sekvenseras. Det 
är numera lätt att undersöka en människas 
genom när det finns skäl till det. Lagring av 
sekvensdata kräver ändå stor datorkapacitet 
och sådana data blir snabbt föråldrade. I en 
god framtid satsar vi därför inte på onödig 
lagring av personliga sekvensdata. Detta gäller 
särskilt om lagringen inte sker inom sjukvår-
den utan hos en politiskt tillsatt myndighet.

Vi som arbetar inom hälso- och sjukvården 
bör i samråd överväga i vilken utsträckning 
det är möjligt och förnuftigt att använda 
vårdresurser på att behandla friska personer 
som konstaterats bära på genetiska varian-
ter. Samtidigt bör vi se till att behandling är 
tillgänglig för alla som bär på varianterna via 
konsultationer med specialister inom den 
kliniska genetiken. Då satsar vi de tillgäng-
liga resurserna på sådant som på grundval 
av beprövad kunskap kan bedömas vara till 
nytta, såsom bättre diagnostik av sällsynta 
sjukdomar, förbättrad tumörgenetik, vätske-
biopsier med mera inom de befintliga gene-
tiska enheterna. Resurser slösas inte på att 
aktörer utanför den etablerade medicinska 
specialiteten genetik tar fram osäkra progno-
ser om multifaktoriella sjukdomar grundade 
på genetiska markörprofiler.

Forskningen inom området fortsätter med 
stark förankring i de internationellt överens-
komna riktlinjerna och inom projekt som ge-
nomgått etisk bedömning i normal ordning och 
där fullt informerade personer deltar frivilligt. 

Diagnostik av genetiskt betingade sjukdo-
mar sker även i fortsättningen under sådana 
förhållanden att patienten med förtroende 
kan vända sig till en läkare utan att riskera 
att personliga genetiska uppgifter behandlas 
i andra och tredje hand i avsaknad av tillbör-
ligt samtycke. Personer som berörs av svåra 
genetiskt orsakade sjukdomar ska få den 
medicinska service de behöver på genetiska 
kliniker med mångprofessionell kunskap och 
erfarenhet. Klinikerna ska ledas av läkare som 
är specialistutbildade inom området. Diag-
noser får bara ställas av läkare, såsom lagen 
föreskriver – och diagnoser genereras inte 
automatiskt inom screeningprogram utförda 
på andra håll.

Även framöver är vården således till för 
patienter och familjer – inte tvärtom. Allt vi 
gör inom genetiken gör vi för våra individuella 
patienters och familjers bästa, inte för samhäl-
lets, forskningens eller allmännyttans bästa, i 
enlighet med biomedicinkonventionen. Det 
är den grund som vi bygger en god framtid 
inom genetiken och inom våra samhällen på. 
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•	 Sjukdomen ska utgöra ett 
viktigt hälsoproblem.

•	 Det ska finnas en accepterad behandling för 
patienter med igenkännbar sjukdom.

•	 Resurser för diagnostik och behandling ska 
finnas tillgängliga.

•	 Det ska finnas en igenkännbar latent eller 
tidig symtomgivande fas av sjukdomen.

•	 Det ska finnas ett lämpligt test eller en 
undersökningsmetod.

•	 Testet ska vara acceptabelt för befolkningen.

•	 Sjukdomens naturalförlopp inklusive utveckling 
från latent till manifest sjukdom ska vara känd.

•	 Det ska finnas en policy angående vilka som ska 
behandlas som patienter.

•	 Kostnaden för att hitta ett fall (inkluderande 
diagnos och behandling) ska vara ekonomiskt 
balanserad i relation till möjliga utgifter för 
sjukvården i stort.

•	 Sökandet efter fall av sjukdomen ska vara en 
kontinuerlig process och inte ett 
”en gång för alla”-projekt.

Tabell 1. Kriterier för införandet av screeningprogram (Wilson och Jungner 1968) (9).
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Summary
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, however, 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. 


