Kommersiella gentest: en
oversikt over foretag pa
marknaden i Finland

EEVI AHVENINEN OCH JUHA KERE

Kommersiella gentest definieras som genetiska test som saljs direkt till konsumenter
(gentester direkt till konsument, DTC-GT) och som inte erbjuds av varden. En webbsdkning
hittar manga finsksprakiga webbsidor dar det gar att kdpa ett antal olika genetiska test.

Vi gick systematiskt igenom webbplatserna for foretag som sdljer kommersiella genetiska test
och valde 13 att fokusera pa som exempel. Vi delade in de egenskaper som testas i fem kate-
gorier: sjukdomsforutsdagande, farmakogenetiska, relaterade till valbefinnande, underhallande
samt slaktskap och harkomst. Sjukdomsrelaterade gentest var vanligen grundade pa fa eller
rentav pa svagt associerade genvarianter. De flesta av foretagen testade dven barn, trots att
rekommendationen ar att barn endast ska genomga genetisk testning om det finns en direkt
medicinsk nytta av resultatet i barndomen. Bara ett av féretagen erbjod genetisk radgivning
vid varje test. Foretagen skilde sig fran varandra i hur de férholl sig till aganderatten till data.
Tre foretag sparar inte alls data, men tre anser individuella data vara foretagets egendom. De
allra flesta foretag erbjod test som mest [dmpade sig for rekreationsbruk, men inte alls for
serios bedomning av sjukdomsrisk. For konsumenten ar det en allt stdrre utmaning att forsta
testens begransningar.

Inledning genetiska test. Yle har bekantat sig med det

Kommersiella gentest dr genetiska test som
séljs direkt till konsumenter (gentester direkt
till konsument, DTC-GT) och som inte erbjuds
av varden. De forsta kommersiella genetiska
testen kom till Finland 2010 (1), varefter an-
talet tillgidngliga test har okat snabbt. I dag
hittar en webbsokning flera finsksprakiga
webbsidor dar det gar att kopa ett antal olika
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populdra @mnet genom att skicka ett prov fran
en ménniska och ett annat fran en hund till
fyra leverantorer av genetiska test (2), och flera
tidningar har rapporterat om den genetiska
slaktforskaren Sanna Milan som lyckades
hitta flera fader med hjédlp av kommersiella
genetiska test (3-5).

Vi gick systematiskt igenom webbplatserna
for foretag som siljer kommersiella genetiska
test och for fortydligande kontaktade dem
via e-post eller kontaktformuldr mellan ok-
tober 2020 och januari 2021. Vi valde bara
ut foretag som hade webbplats pa finska och
dar det gick att bestélla gentest riktade direkt
till konsumenter utan att kontakta varden.
De flesta foretag dr verksamma utomlands;
vi begrdnsade inte sokningen med var deras
laboratorietjénster utfors. Vi begréansade inte

Artikeln ar baserad pa forstaforfattarens fordjupade
studierapport vid Helsingfors universitet. Andraforfat-
taren var handledare for projektet.
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heller studien med typer av genetiska test,
utan alla som producerade och anvédnde
genetisk information togs i beaktande. Totalt
ingick 13 foretag i studien. Alla féretag finns
dock inte langre pa marknaden och en del av
informationen kan vara inaktuell pa grund av
branschens snabba utveckling. Nagra av fore-
tagen svarade inte pa kontaktforfragningar, ett
svarade med att fraga efter syftet med under-
sOkningen och slutade sedan svara och nagra
av svaren fordjupade inte alls den information
som fanns pa webbplatsen. Marknadsforingen
fokuserade pa de egenskaper som studerades,
men metoder eller antalet genetiska markorer
var ofta inte tillgédngliga.

Vilka gentest gick det att bestalla?

Det fanns tydliga, gemensamma trender i de
undersokta gentesten. Vi delade in de egen-
skaper som skulle testas i fem olika kategorier:
sjukdomsforutsdgande, farmakogenetiska,
relaterade till vilbefinnande, underhéallande
samt sldaktskap och hiarkomst. Som grund for
indelningen anvidnde vi AMP:s (Association
for Molecular Pathology) motsvarande indel-
ning i fyra kategorier: kliniskt meningsfull,
affarsintresse, harkomst och rekreation (6).

Test som undersoker sldktskap och hér-
komst syftar till att identifiera en individs fa-
miljerelationer eller kartldgga information om
en individs ursprung, till exempel faderskaps-
och moderskapstester, etnicitet och genetisk
identifiering. Dessa tester erbjods av néstan
hélften av foretagen (6/13), men endast 2 av
13 utforde enbart denna typ av genetiska test.

Farmakogenetiska gentest fokuserar pé
lakemedelsmetabolismen. Syftet med dessa
typer av genetiska tester &r att minska biverk-
ningar och a andra sidan sékerstdlla adekvat
respons till behandlingen. Nagra av foretagen
(2/13) hade en mindre farmakogenetisk kom-
ponent i sina gentest och ett foretag (1/13)
levererade endast ett farmakogenetiskt ge-
netiskt test. Det var dock svart att utvédrdera
betydelsen av dessa test, da de beskrevs nar-
mast med vilka ldkemedelssubstanser som ar
malet snarare dn med vilka genvarianter som
ska underscékas. De undersokta egenskaperna
kunde ocksé rapporteras i form av de enzym
som &r involverade i metabolismen, men de
exakta genvarianterna avsljades inte.

S& ménga som 10 av 13 foretag erbjod
sjukdomsforutsédgande gentest. Majoriteten av
dessa sjukdomar ar multifaktoriella och deras
uppkomst paverkas av tusentals genvarianter

tillsammans med miljé och slump. Dessa test
ar vanligtvis baserade pa resultaten av ge-
nomomfattande associationsstudier (GWAS).
Enstaka genvarianter som 6kar kinsligheten
enligt GWAS har inte nagon storre effekt pa
risken, men resultaten kan dven kombineras
till ett polygent riskestimat (polygenic risk
score, PRS) (7). Av foretagen meddelade 2
av 13 att de rapporterade exakta PRS berak-
nade pé gentestresultaten, medan de Gvriga
foretagen rapporterade sjukdomsrisken pa
ett enklare sitt, som antingen hogre, genom-
snittlig eller lagre.

Tolkningen av riskgenresultaten fokusera-
de oftast pa hjart- och karlsjukdomar (7/13),
diabetes typ 2 (7/13), allergier (3/13), astma
(1/13), minnesstorningar, framst Alzheimers
sjukdom (6/13), och psykiatriska sjukdomar
som schizofreni (1/13). Av féretagen testade
4 av 13 minst en cancerrisk och de cancer-
typer som undersoktes var brost-, tarm-,
urinblase-, lung-, prostata- och hudcancer.

Gentest relaterade till vilbefinnande er-
bjods av 9 av 13 foretag. Dessa undersoker
genetisk information relaterad till kost,
traning, livsstil och viktkontroll, &ven om
effekterna av miljo och slump &r betydande.
Darfor ar gransen mellan vilbefinnande och
underhallande information suddig i var divi-
sion. Ménga av de undersdkta uppgifterna
har verkliga forskningsbevis bakom sig: till
exempel har flera signifikanta genvarianter
hittats relaterade till tendensen att vara obes.
I GWAS-listan gav en sokning med funk-
tionen “fetma” 289 tréffar (8), men antalet
undersokta varianter var betydligt ldgre dn
det. Genetiska tester relaterade till nutrition
undersokte till exempel &mnesomséttningen
och genetiska tester relaterade till trédning
lovade att ta reda p& bland annat férsoks-
personens motivation, formaga att &terhdmta
sig efter anstrangning, risk att bli skadad och
vilken typ av trdning som passar bést for per-
sonen enligt hens genotyp. Andra egenskaper
som horde till kategorin vilbefinnande var
bland annat somnrelaterade egenskaper
(somnbehov, somndjup och lugn) och arftlig
fasteblodsockerniva.

Med underhéllande information avses
i detta sammanhang information fran ett
genetiskt test som har liten klinisk betydelse
eller dar ingen signifikant korrelation har
péavisats mellan de studerade varianterna och
den studerade egenskapen. Vi definierade
den hér typen av underhéllande information
som till exempel information om huruvida
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den undersoktes orsnibb dr torr eller vat till
foljd av en viss genvariant, den undersoktes
luktkéanslighet, ljusinducerade nysningsreak-
tion, har- och ogonfarg, koffeinkénslighet
och rodnadsreaktion orsakad av alkohol.
Vi placerade ocksad de genetiska test som
ger information om forsokspersonens per-
sonlighet, lycka, motivation och ldmplighet
for skiftarbete i denna kategori pa grund av
den blygsamma méngden forskningsresul-
tat. 5 av 13 foretag utforde genetiska test av
egenskaper som nidrmast kunde tolkas som
underhallande.

Bestallning av test

Test bestélldes pa samma sétt oberoende av
foretag: onskat test kops via foretagets webb-
butik, foretagets anvidndarvillkor accepteras
och posten levererar provtagningspaketet
inom négra dagar. Ett pinnprov fran insidan
av munnen var den vanligaste provtagnings-
metoden, men ett av féretagen erbjod dven
mojligheten att skicka till exempel en tand-
borste, en sekretflack eller fingernaglar for
analys. Nar provet hade tagits skickades det
forpackat enligt instruktionerna till foreta-
gets testlaboratorium, vanligtvis utomlands.
Resultaten dr fardiga inom négra veckor
och levereras exempelvis via e-post, péd ett
usb-minne last med ett l16senord eller pa en
sédker server.

I princip kan vem som helst bestélla test,
eftersom det &dr praktiskt taget omojligt att
avgora vem som har gett provet. Priserna pa
gentest varierade mellan 50 och 1 000 euro,
dock inkluderade den dyraste produkten
aven kosttilldgg enligt testresultaten.

Gentestmetoder

I kartldggningen av metoderna blev det up-
penbart att foretagen var ovilliga att tala
om sina exakta testmetoder. Av foretagen
beréttade 4 av 13 att de anvinde DNA-mik-
rochipp, och ett av dem lidr ocksd anvidnda
DNA-sekvensering. Tva foretag anvéande
en allelspecifik PCR/KASP-metod for vari-
antanalys och ett foretag rapporterade att
de anvdande TagMan-metoden. Ett foretag
som bara utfor sldktskapstest uppgav att
det anvinder PCR-analys och jamforelse av
variation i repeterade DNA-sekvenser. For
fem foretag var den metod som anvdndes
helt otillgénglig. I regel avslojades inte de
undersokta varianterna eller ens antalet, och

ett foretag svarade att de exakta varianterna
var en affdarshemlighet.

Det fanns dock stora skillnader mellan
foretagen i antalet undersokta varianter. For
multifaktoriella egenskaper (sjukdomsrisker)
varierade antalet fran 50-250 till ndstan
51 000. Ett foretag erbjod mojligheten till
genchipp som tédcker 800 000 varianter, som
senare kan anvédndas for vidare fragor. Ett f6-
retag specialiserat pa sliktskap testade 24-46
markorer per test. Det var inte kdnt hur manga
varianter som studerades for varje enskild
egenskap; ett av foretagen rapporterade att
de studerade 1-21 varianter for varje studerad
egenskap, men mer detaljerad information var
inte tillganglig.

Kan man lita pa resultaten
av kommersiella gentester?

De kommersiella gentesten var vanligtvis
grundade pa for fa eller rentav pa endast svagt
associerade genvarianter. En variant kan ha
mycket liten betydelse, &ven om det enligt
GWAS-listan kan bekréftas att sambandet
mellan den variant som anvinds i det gene-
tiska testet och den studerade egenskapen har
verifierats i studierna. D4 4r den riskinforma-
tion som &r baserad pd denna enda variant
(eller nagra fa) darfor helt slumpmaéssig med
tanke pa den multifaktoriella bakgrunden till
egenskapen (9). Feltolkning av genresultaten
férekommer ocksa (2). Enligt den information
vi fick var antalet genvarianter for en enskild
egenskap mellan 1 och 49 000 varianter. De
allra flesta foretag definierade inte alls vilka
varianter de undersokte, vilket gjorde det
praktiskt taget omojligt att bedoma deras
kliniska relevans.

Helt olika testresultat fran olika foretag kan
darfor forklaras med de utvalda varianterna.
De egenskaper som huvudsakligen testas dr
mycket multifaktoriella, men paneler i kom-
mersiella genetiska test anvénder oftast bara
en liten del av de associerade genvarianterna.
Resultatet dr déarfor endast en slumpméssig
uppskattning baserad pd de utvalda indivi-
duella varianterna (10). Ett negativt resultat i
forhéllande till en sjukdom sédger darfor inget
om den egentliga risken och de allra flesta re-
sultaten dr darfor inte relevanta med tanke pa
en individs hélsa (11). De verifieringsstudier
som genomfordes av foretaget Ambry Gene-
tics mellan 2014 och 2016 avseende positiva
resultat fran radata frdn kommersiella gentest
dr anméarkningsvarda (12). Endast 60 procent
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Tabell 1. Ett exempel pa tretton féretag som erbjuder gentester med finsksprakiga webbplatser. Data granskade

pa foretagens webbplatser 16-17 januari 2021.

Foretag Analyser* | Antalet varianter Kan barn | Vem adger data?

nr testas? Anvandning?

1 D 50742 Nej Kan anvandas anonymt i forskning

2 D,V Ej kant Ja Radata tillhor foretaget

3 FD,V,U Ej kant Ja Radata tillhor foretaget

4 S,FED,V,U | Ejkant Ja Kan anvdndas anonymt i forskning

5 D,V 52 Ej kant Ej kant

6 S Ej kant Nej Forstors vid begaran, levereras e;j till
utomstdende

7 D,V,U 81 Ja Sparas inte

8 D,V,U 1-21 beroende pa |Ja Radata tillhor foretaget, bara for

egenskap kvalitetskontroll

9 F 200 Ja Forstors vid begaran, levereras e;j till
utomstaende

10 S,D,V 250 Nej Forstors vid begdran, levereras e;j till
utomstaende

11 S,D,V,U Ej kant Ja Forstors vid begdran, levereras e;j till
utomstaende

12 S 24-46 Ja Sparas inte

13 S,DV Ej kant Ja Sparas inte

* S, slaktskap; F, farmakogenetik; D, sjukdomsrisker; V, vdlbefinnande; U, underhallande.

av resultaten fran kommersiella gentest kunde
namligen bekriftas vara korrekta.

Hur paverkar gentest psykologiskt?

Information om é&rftlighet skulle kunna mo-
tivera ménniskor att gora korrigerande for-
andringar i sitt hdlsobeteende, och d& kunde
den nya hédlsosammare livsstilen minska
forekomsten av folksjukdomar. Ddremot kan
gentest dven tdnkas orsaka 6kad psykisk be-
lastning for dem med hogt riskresultat. Flera
studier (13-15) visar dock att information om
Okad genetisk risk inte ndmnvért okar test-
personernas hélsobeteende pa lang sikt, men
& andra sidan verkar den inte heller orsaka
okad depression eller angest. Dock har man
observerat att fenomen som &r kdnda fran
medicinen, placebo och nocebo, ocksé kan
forekomma i samband med gentest. I en studie
dér forsdkspersonerna fick ett slumpmaéssigt
gentestresultat hade de férandringar dven i
sin fysiologi beroende pa vilket gentestresul-
tat de trodde de hade (16). De psykologiska
effekterna var till och med stérre dn vad som
kan tillskrivas genvarianten, och effekterna
syntes oberoende av genotypen dven om de

inte stimde 6verens med patientens gentest-
resultat. Liknande resultat har dven erhallits
betrdaffande Alzheimers sjukdom i en studie
dér informationen om 6kad genetisk risk for
sjukdomen forsdmrade forsokspersonernas
prestation i ett minnestest jamfort med for-
sOkspersoner som inte hade nagon informa-
tion om den 6kade risken (17).

Etiska fragor och kommersiella gentest

Rekommendationen nér det géller genetisk
testning av barn &r att barn endast ska genom-
gé genetisk testning om det finns en direkt
medicinsk nytta av resultatet i barndomen.
Om det inte finns ndgon direkt nytta for bar-
net fére vuxenalder bor testningen skjutas upp
tills barnet d&r moget nog att sjélv ta stillning
till testning (18-20). Kommersiella gentest har
dock gjort det mojligt att testa barn d@ven bara
utifran intresse och samtycke av foridldrarna,
och dessutom utan ndgon form av radgivning
fore eller efter testet.

Av de granskade foretagen meddelade 9 av
13 antingen pa sin webbplats eller via e-post
att de dven testar minderariga. Liknande resul-
tat har erhéllits tidigare (18). Ett av foretagen
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kommenterade via mejl att det inte finns na-
gon aldersgréns for genetisk testning, eftersom
resultatet ir detsamma oavsett alder. A andra
sidan var ett foretags standpunkt att barn inte
ska testas eftersom det bara &r varden som kan
avgora behovet. I Finland &r genetisk testning
av barn inte reglerad i lag. Finland har dock
undertecknat ett tilldggsprotokoll till Euro-
paradets konvention om biomedicin, enligt
vilket genetiska test endast bor anvindas pa
minderariga om testet &r relevant f6r barnets
hélsa redan i barndomen (21). Genetiska test
for minderariga inom den offentliga hélso- och
sjukvérden é&r strikt begrdnsade: ett genetiskt
test far utforas endast om det kan péverka
behandlingsbeslut avsevirt och det ar exakt
inriktat p&4 de visentliga generna. Restrik-
tionerna syftar till att garantera individens
sjdlvbestimmanderétt Gver sitt eget genom.
Utover detta inkluderar gentestning inom den
offentliga varden alltid drftlighetsradgivning
fore och efter testning, vilket néstan alltid
saknas nédr kommersiella gentest gors.

Ett annat uppenbart problem &r otillaten
testning av en annan vuxen person, i vérsta
fall mot dennes vilja. De flesta av foretagen
kravde att provet skulle tas frdn insidan av
munnen, men ett av foretagen erbjod aven
testning av ovanliga provtyper, som en tand-
borste eller en sekretfldck pa ett lakan. Detta
mojliggor till exempel otillaten genetisk test-
ning som syftar till individuell identifiering.
Otillaten genetisk testning, sdrskilt sa att
individuell information sparas i kommersiella
databaser, dr minst sagt oetiskt.

Att utvardera sjukdomsrisker som inte kan
forebyggas med aktuell information kan ocksa
tdnkas vara oetiskt. Ett exempel dr Alzheimers
sjukdom som inte mindre dn 6 avl3 foretag
testade. I de flesta kommersiella gentesten
anvinds €4-allelen av apolipoprotein E, som
anses vara den viktigaste riskfaktorn for sent
debuterande Alzheimers sjukdom. Dock tar
APOE-testning inte hénsyn till miljofaktorer
eller komplexa interaktioner mellan gener
och har darfor ingen klinisk betydelse (22).

Vem dger gentestresultaten?

Genom att ha valt ett gentest och skickat sitt
DNA-prov till foretaget har konsumenten
godkant foretagets anvédndarvillkor, som dven
omfattar anvdndningen och dgandet av den
genetiska informationen fran DNA-provet. F6-
retagens instéllning till den mottagna radatan
kunde klassificeras i fyra alternativ:

« Uppgifterna lagras inte alls och genetisk
information raderas fran foretagets databas
efter att gentestet genomforts och resultatet
levererats (3/13 foretag).

« Uppgifterna raderas inte automatiskt, men
foretaget uppger att de inte kommer att vida-
rebefordras till tredje part och att uppgifterna
raderas om konsumenten begir det. Det
forblev dock oklart om uppgifterna kommer
att anvidndas anonymt for nadgon form av
forskning eller vad som ligger till grund f6r
att lagra uppgifterna (4/13 foretag).

« Uppgifterna kan lagras och anvéndas anony-
miserade i forskningsarbete (2/13 foretag).

« Efter genomforandet av gentestet dr uppgif-
terna foretagets egendom, och da har konsu-
menten inte ldngre nigon ritt att besluta hur
foretaget i framtiden kommer att anvidnda
uppgifterna (3/13 foretag).

De allra flesta féretagen hade informationen
om sin policy pa webbplatsen. Endast for ett
foretag gick det inte att hitta information om
dgarforhallanden och anvidndning av radata
efter gentestet, och foretaget svarade inte heller
pa var forfragan.

Om ett foretag som marknadsfor gentest inte
har lamnat tydlig och detaljerad information
om framtida anvidndning och dgande av data,
provet och informationen fran provet, ar det
praktiskt taget omojligt fo6r konsumenten att
veta hur de insamlade uppgifterna kommer
att anvéndas i framtiden. Dessutom &r det
fortfarande négot oklart vilken typ av risk de
uppgifter som samlats in av foretaget kan or-
saka. De insamlade uppgifterna i kombination
med hilsoinformation kan vara av intresse for
exempelvis lakemedelsindustrin, varvid upp-
gifterna kan ha ett monetért varde for dgaren.
Individer kan ocksa identifieras med data fran
gentest. Att anonymisera genetisk information
genom att ta bort bestdllarinformationen ga-
ranterar saledes inte alls anonymitet.

Slutord

Vad som finns tillgidngligt p4 marknaden och
kvaliteten pa testen var mycket varierande
och ménga foretags verksamhet kunde ifra-
gasédttas atminstone i nagot avseende. For
konsumenterna dr det praktiskt taget omoijligt
i manga fall att veta vad de bestéller eftersom
metoderna och varianterna dr okénda och
nagot foretag later bli att besvara fragor med
hénvisning till affarshemlighet. Vissa foretag
hade en mer 6ppen instillning, speciellt sddana
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foretag som utforde sldktskapsanalyser. Ett av
foretagen erbjod dven genetisk rddgivning vid
varje test. Dessa foretag var ockséd éppna om
dganderdtten till provet och informationen
frén provet och godkénde inte prov fran barn.
De allra flesta foretag erbjod dock tester som
mest kunde anvédndas i underhéllningssyfte.
Aven om risken for att genetisk information
skulle ha anvénts for icke-6nskvdrda &ndamal
inte har realiserats, dr det bra att notera vad
foretagen sdger om dganderitten till prov och
den information som samlas. Sammantaget
sett bor man nidrma sig kommersiella gentest
med nagon form av humor, forsté testens be-
grinsningar och komma ihag att den genetiska
informationen stdndigt utvecklas och kan gora
testresultaten véardelosa inom bara nagra ar.

Eevi Ahveninen
eevi.ahveninen@helsinki.fi
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Commercial genetic tests: a review of companies on the Finnish market

Commercial genetic tests are sold directly to consumers and not offered by the health care. We reviewed
company websites selling tests in Finnish and chose 13 to focus on. We divided the tests into disease pre-
dictive, pharmacogenetic, well-being-related, entertaining, and kinship and ancestry. Disease-related tests
were based on few or weakly associated variants. Most companies tested children against recommenda-
tions. Regarding data ownership, not as many companies save individual data as those who consider the
data as company property. The majority of companies offered tests mostly suitable for recreational use,
but not for serious disease risk assessment. Consumer guidance is needed.
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