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Vihar alla arvt en unik kombination av gener fran vara foraldrar. Tillsammans
med paverkan av olika omgivningsfaktorer under livet foérklarar denna
unika gensammansattning skillnaderna mellan olika manniskors utseende,

mottaglighet fér vissa typer av behandlingar, bendgenhet att
drabbas av sjukdomar osv.

Tack vare vetenskapliga framsteg kan

vi nu utforska manniskans arvsmassa

och hamta information fran den. Ett

genetiskt test ar ett laboratorietest som

gors for att fa fram information om vissa
aspekter av en individs genuppsattning.

Det ar viktigt att komma ihaqg att nar det galler de allra flesta
sjukdomar ar det inte bara generna som bestammer risken for att
du ska utveckla dem. Faktorer som sjukdomshistoria, livsstil och
omgivning spelar ocksa en viktig roll.

Syftet med den har informationsbroschyren ar att ge allman information
om genetik och hur den paverkar var halsa, samt ge vdagledning om hur man
ska forhalla sig till genetiska tester.
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smn Ndr kan det vara aktuellt med genetisk testning?

Ett genetiskt test som gors inom sjukvarden kan ge information som ar
viktig for en persons hélsa. Det kan finnas olika medicinska skal for att
genomga ett genetiskt test. Om din lakare tror att du kan ha en sjukdom
med en genetisk komponent, kan han eller hon remittera dig till en lakare
som ar specialist pa att underséka, diagnostisera och behandla personer som
misstanks ha ett genetiskt problem eller som faktiskt har det. Bakgrunden till
din sjukdom undersokts da noggrant, liksom eventuella tidigare sjukdomar
ke och sjukdomar i slakten samt dina symptom. Om du misstanks ha en viss
| SRR genetisk sjukdom far du ett erbjudande om att genomga ett genetiskt test,
iy om ett sddant finns, for att man ska kunna stalla en slutlig diagnos.

Behovet av professionell genetisk radgivning

Eftersom ett genetiskt test kan fa allvarliga konsekvenser reckommenderas den som funderar
pa att genomga ett sadant att soka genetisk radgivning.

Sadan radgivning tillhandahalls av sarskilt utbildade
personer och innebér att du far saklig information som
kan hjalpa dig, och vid behov din familj, att fatta ett
beslut. Vid genetisk radgivning utgar man fran din
situation och dina behov och du far information
om vilka alternativ som star till buds, utan att
man forsdker paverka ditt beslut.

Genetisk radgivning kan &aven innefatta
professionellt psykologiskt stod fore och efter
testet (om du bestammer dig fér att genomga
det) for att hjalpa dig att hantera konsekvenserna
av resultaten. Bland annat kan dina anhoériga fa
information om testresultaten och fa dem férklarade
for sig. Genetisk radgivning innebar saledes stod till
personer fére, under och efter det genetiska testet.

Nagra skal till att genomga ett genetiskt test:

= Du eller ditt barn har symptom pa en sjukdom och du vill ha en diagnos
eller hitta en biologisk orsak till sjukdomen.

= Det finns en arftlig sjukdom i slakten och du vill veta om du I6per risk for
att utveckla sjukdomen under din livstid.

= Det finns en arftlig sjukdom i slakten eller du tillhér en grupp déar det finns
en okad risk fér en viss genetisk sjukdom, och du vill veta om du kan féra
denna sjukdom vidare till dina barn.

= Du eller din partner har haft flera ofullgangna graviditeter.
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smm Lite biologi...

Manniskans kropp bestar av biljoner celler som ar de grundlaggande
byggstenarna hos alla levande varelser. Cellerna ger kroppen dess
struktur. De omvandlar de naringsamnen som finns i maten till energi och
ar specialiserade pa att utféra olika uppgifter. Celler av samma typ bildar
tillsammans vavnader, vilka i sin tur bildar organ. Det finns mer an 200 olika
typer av celler som bildar muskler, nerver, lungor, hjarta, kénsorgan, blod
m.m.

De flesta celler har en karna dar all information som kravs for att
organismen ska utvecklas och fungera pa ratt satt finns lagrad.
Informationen finns "inskriven” i
en biologisk kod som kallas DNA
KARNA (deoxiribonukleinsyra). Om DNA
ar som en lang mening som ger
en fullstandig beskrivning av en
organism, ar generna som enskilda
ord i denna mening. En gen ar
inblandad i en eller flera uppgifter
i organismen. Om genen ar
skadad eller ofullstandig kan den
inte langre utféra sina uppgifter
ordentligt. Generna bildar
tillsammans arvsmassan.

En cellkarna innehaller

Kromosom alltsd arvsmassan, som

aren persons “genetiska

sammansattning”. Ett barn

far halften av sina gener fran

vardera foraldern och det ar det som
kallas arvsmassan.

DNA och de ar bara synliga vid
celldelning. Manniskan har 46
kromosomer eller narmare ;
bestamt 23 par, eftersom
kromosomerna bildar par:
ett par koénskromosomer
- kallade X och X hos kvinnor -l triia s i i gt
och X och Y hos man och

22 par andra kromosomer, SLIRIIt
numrerade fran 1 till 22. nﬂ "“‘i ““
3 14 15 ¥

RAHAAR BREK KKas o

16 19 20

Hur ar det med kromosomer?
Kromosomerna bestar framst av
| Fa 3

4 3
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smn Vad letar man efter vid genetisk testning?

Ett genetiskt test ar en analys av en del av ditt DNA. Ett genetiskt test

kan bidra till att klarlagga om det finns en férandring i en viss gen eller

2 il Wiy kromosom. Férandringen, som brukar kallas mutation, kan paverka alla
[ ) i celler i organismen och foéras vidare till kommande generationer.

Dina gener och din lakare

Nar man ska undersoka DNA tas forst ett blodprov eller ett salivprov, som sedan skickas
till ett laboratorium for analys. Laboratoriet skickar vanligtvis det skriftliga svaret till den
lakare som bestallt testet och sedan diskuterar lakaren det med dig.

Det finns tre huvudtyper av sjukdomar som orsakas av genmutation:

=« Kromosomsjukdomar

Kromosomavvikelser innebar att en person har en eller flera skadade
kromosomer (t.ex. 6éverkorsning av kromosomer eller att en del av
kromosomen saknas) eller inte har 46 kromosomer. Sa &ar fallet med vid
Downs syndrom. Man har da ett extra exemplar av kromosom nr 21, vilket
innebar att man totalt har 47 kromosomer.

= Monogena sjukdomar

Monogena sjukdomar orsakas av férandringar i en enda gen. Monogena
sjukdomar ar ofta allvarliga och ovanliga, aven om de runt om i varlden
drabbar miljontals manniskor. Sjukdomens karaktar beror pa vilka
funktioner den muterade genen har. Alla manniskor har tva exemplar # av
varje gen (den vetenskapliga bendmningen ar “allel”). En allel kommer fran
pappan och en fran mamman.

Vissa monogena sjukdomar ar kopplade till férandringar i en enda allel. Sa
ar fallet med Huntingtons sjukdom som paverkar muskelkoordinationen
och kognitiva funktioner.

Kromosomer

med to alleler a . - °
samme gen ! Andra monogena sjukdomar utvecklas bara nar bada

allelerna arforandrade. Personer som bara haren
forandrad allel utvecklar inte sjukdomen, utan
ar bara barare av mutationen. Sa ar fallet vid

cystisk fibros, en kronisk sjukdom som paverkar
lungorna och matspjalkningsapparaten. Nar

bara en allel ar férandrad hos en person ar han

eller hon inte sjuk, men bar pa mutationen.
Det kallas for att vara (frisk) barare. Barare har
sallan nagra symptom pa sjukdomen, men om
tva barare far barn tillsammans, ar risken
25 procent att barnet arver tva muterade .
exemplar av genen och darféor kommer att
utveckla sjukdomen.
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= Komplexa genetiska sjukdomar

Komplexa genetiska sjukdomar beror pa ett samspel mellan flera olika
genférandringar i kombination med omgivningsfaktorer och livsstil. Bland
de komplexa genetiska sjukdomarna finns mycket vanliga sjukdomar som
diabetes, de flesta cancerformer, astma och hjartsjukdomar. Till skillnad
fran vad som ar fallet vid monogena sjukdomar ar flera gener inblandade i
uppkomsten och utvecklandet av den har typen av sjukdomar.

Trots omfattande genetisk forskning i amnet ar kunskaperna kring den
genetiska komponenten i vanliga sjukdomar fortfarande bristfalliga och
de tester som finns rérande komplexa genetiska sjukdomar anses vara
ospecifika eller irrelevanta for att forutsaga risken for att utveckla en viss
sjukdom.

Olika typer av genetiska tester

> Diagnostiska tester

Syftet med ett diagnostiskt genetiskt test ar att diagnostisera en genetisk sjukdom hos en
person som redan har symptom. Resultatet av ett sadant test kan ge vagledning om hur
halsoproblem ska behandlas. Det kan aven bidra till att stalla en korrekt diagnos och gora
det mojligt for personer att antligen fa reda pa vilken sjukdom de lider av.

> Prediktiva tester

Prediktiva genetiska tester gors pa personer som annu inte uppvisar nagra symptom.
Syftet ar att upptacka genetiska férandringar som kan innebéra en risk for att utveckla
en sjukdom senare i livet. Sannolikheten for detta kan variera avsevart fran ett test till ett
annat. | ovanliga fall kan testet indikera en hég sannolikhet fér att utveckla en sjukdom
senare i livet (t.ex. test féor Huntingtons sjukdom).

| de flesta fall visar testet bara att det finns en risk for att personen utvecklar sjukdomen
undersinlivstid, mendetaringentillforlitligforutsagelse, eftersom aven omgivningsfaktorer
spelar en viktig roll. Sadana prediktiva tester brukar kallas kanslighetstester.

> Barartester

Barartester anvands for att identifiera personer som “bar pa” en muterad allel av en gen
som ar forknippad med en viss sjukdom (t.ex. cystisk fibros). Barare behoéver inte uppvisa
nagra tecken pa sjukdomen, men det finns en risk fér att deras barn drabbas av den.

> Farmakogenomiska tester

Vid farmakogenomiska tester underséks personernas kanslighet for en viss behandling.
Vissa personer kan till exempel behéva hégre doser, medan andra kan fa biverkningar av
vissa lakemedel.

Fordelar med genetisk testning

- For nagra specifika tillstand kan ett genetiskt test ge svar pa om ditt barn
har en viss sjukdom. Det kan vara mycket viktigt att fa slippa osékerhet.

- Ett genetiskt test kan bidra till att diagnostisera en genetisk sjukdom och
leda fram till behandling (om sadan finns) eller férebyggande atgarder (om
sadana finns).

- Resultatet av ett test kan ge anvandbar information fér framtida
graviditeter.
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- Eftersom genetiska sjukdomar ofta ar arftliga, kan information om dina
genetiska egenskaper dven vara anvandbar fo6r andra familjemedlemmar.

Begransningar och risker med genetisk testning

- Att genomga ett genetiskt test, ga och vanta pa resultaten och sedan till
sist f& dem kan ge upphov till en rad olika kénslor som stress, oro, lattnad
eller skuld. Det ar viktigt att tdnka over vilka konsekvenser det kan fa for
dig och din familj, oavsett om du far ett positivt eller ett negativt svar.

- Aven om en diagnos kan bekréftas genom genetisk testning, ar det inte
alltid mojligt att vidta atgarder eller ge behandling.

- Det ar inte alltid ar mojligt att hitta en genetisk forklaring till en viss
sjukdom. Orsakerna till det kan variera. Det kanske inte finns ndgot test att
tillga an eller sa har det inte kunnat utvecklas nagot test pa grund av att
den genetiska koden annu inte har identifierats.

- For vissa sjukdomar med sakerstallda genetiska orsaker gar det inte att
saga hur allvarligt en person kommer att drabbas.

- Resultatet av ditt genetiska test kan ge genetisk information om andra
medlemmar av din biologiska familj, som du delar vissa genetiska egenskaper
med. Det galler sarskilt deras genetiska risk fér att drabbas av en sjukdom.
Kommer andra familjemedlemmar att vilja ha denna information?

- Testresultatet kan ibland avsldja familjehemligheter, exempelvis rérande
faderskap och adoption.

smn Ditt beslut att genomga ett genetiskt test

Ett beslut att genomga ett genetiskt test kan vara svart att fatta. Det ar
ett val som ar upp till var och en. Det star alla fritt att valja om man ska
efterfraga att fa genomga ett genetiskt test eller inte och om man ska bli
o) oL informerad om testresultaten. Darfér ar det viktigt att du far tydlig och
fullstandig information och far moéjlighet att stalla alla fragor du vill, sa att

det inte finns nagra oklarheter nar du ska fatta ditt beslut.

Genetisk testning av barn

Man har alltid iakttagit stor forsiktighet nar det galler genetisk testning av minderariga.
Vanligtvis later man bara barn och ungdomar genomga genetiska tester om akuta
forebyggande atgarder eller behandlingsatgarder ar beroende av testresultatet. Om det
inte finns nagot akut behov av testning (om sjukdomen uppkommer forst i vuxen alder
och ingen behandling kan pabérjas innan dess) vantar man vanligtvis med det tills den
minderarige ar gammal nog att sjalv gbra ett valgrundat val.

Du bor stalla ett antal fragor innan du bestammer dig fér att genomga ett
genetiskt test:

= Om sjukdomen:

- Vad vet vi om sjukdomen?
- Drabbas alla som har den har sjukdomen pa samma satt?
- Hur kan det vara att leva med den har sjukdomen?
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- Varfor har jag eller mitt barn den har sjukdomen?

- Léper andra familjemedlemmar risk fér att drabbas av sjukdomen?
- Finns det nagon behandling fér den har sjukdomen?

- Om sa ar fallet, kan jag fa tillgang till den?

- Var kan jag hitta mer information om sjukdomen?

= Om testet:

- Finns det nagra risker med att genomga testet? Om sa ar fallet, vilka?
- Vad kommer resultatet av testet att sdga mig?

- Hur tillforlitligt kommer testresultatet att vara?

- Behover andra medlemmar i familjen testas?

- Hur lange drojer det innan jag far testresultatet?

- Fran vem far jag testresultatet?

- Vilka far tillgang till testresultatet?

Resultatet av ett genetiskt test utqgdr kansliga personuppgifter som
rér din “biologiska integritet”. Det ska darfor omfattas av sekretess.
Den som har genomgatt ett genetiskt test rekommenderas att s6ka
hjalp (genetisk radgivning) for att férsdkra sig om att han eller hon
har férstatt innebdrden och konsekvenserna av resultatet.

= Andra relevanta fragor

- Kommer testresultatet att fa konsekvenser f6r andra medlemmar av min
familj?

- Om sa ar fallet, bor jag diskutera testet med dem forst?

- Vilka kdnslomassiga konsekvenser kan testresultatet fa fér mig och min
familj?

- For vilka ska jag beratta om testresultatet?

- Kommer jag att fa skriftlig information om vad vi har diskuterat?

- Vem kan hjalpa mig att forklara resultatet for mitt barn och/eller mina
anhoriga, om jag vill det?

- Kan detta resultat vidarebefordras till andra personer? Om sa ar fallet,
till vilka?

- Finns det nagra mottagningar eller patientféreningar som jag kan
kontakta?

- Vilken annan vardpersonal bér jag kontakta?

mem Direktforsdljning av genetiska tester till konsumenter

Pa senare ar har det skett en 6kning av antalet genetiska tester som
marknadsfors och/eller saljs via internet av bolag utanfér den etablerade
halso- och sjukvarden.

Vilka ar dessa bolag?

| sjdlva verket later de manga bolag som saljer dessa tester dig képa dem
via internet pa samma satt som nar man koéper bocker eller CD-skivor. Ofta
marknadsfér och erbjuder bolagen genetiska testtjanster utan att nagon
vardpersonal ar inblandad.
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Vad kan man testa sig for?
Bland de tester som dessa
bolag saljer finns nagra
av de val utvarderade
tester som din lakare kan
erbjuda, men bolagen
erbjuder dven manga
andra tester som annu
inte har blivit utvarderade
eller som anses olampliga

att erbjuda allmanheten.

De flesta bolag saljer
genetiska tester som
ar avsedda att uppskatta
risken for att du ska utveckla
vissa vanliga komplexa genetiska
sjukdomar (se ovan).

Viktigt att veta om genetiska tester som siljs direkt till konsumenter:

= Manga av de genetiska tester som saljs direkt till konsumenter anses inte
vara utvarderade av halso- och sjukvarden. Det innebar att testernas kvalitet
och anvandbarhet inte har bevisats. De flesta testresultat kan inte férutsdaga
om du kommer att utveckla en viss sjukdom eller hur allvarlig sjukdomen
kan vara. For merparten av alla sjukdomar ar det som papekats ovan inte
bara dina gener som paverkar risken for att utveckla dem. Andra faktorer
som din sjukdomshistoria, livsstil och omgivning spelar ocksa en viktig roll.

= Att bestalla ett genetiskt test ar inte som att bestalla en bok. Det ar alltid
viktigt att forst fundera over vilka konsekvenser ett testresultat kan fa foér
dig och din familj.

= Man har alltid iakttagit stor forsiktighet nar det galler genetisk testning
av barn (se rutan Genetisk testning av barn). Det rekommenderas starkt
att man inte later barn genomga genetisk testning utanfér den etablerade
halso- och sjukvarden.

=« Manga féretag bedriver sin verksamhet utan medicinsk kontroll och utan
personlig kontakt mellan patient och lakare. Prata med din lakare om
huruvida testet kan ge anvandbar information om din halsa. Se till att du
forstar fordelarna och begransningarna innan du képer ett test.

= Frdga vad som kommer att hdnda med ditt prov och hur sekretessen
kring provet och informationen kommer att uppratthallas. Fraga om
din information kommer att vidarebefordras till andra foéretag eller
forskningsinrattningar.

=« Om du har bestallt ett genetiskt test som saljs direkt till konsumenter,
radgér med din lakare innan du fattar beslut som rér din halsa.
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Mer information om genetisk testning:
= www.eurogenetiskt test.org/patient/

EuroGenetiskt test har utarbetat ett antal broschyrer med allméan information till patienter
och familjer om genetik och genetisk testning.

= www.orpha.net

Orphanet tillhandahaller databaser om ovanliga sjukdomar, sarlakemedel, expertcentrum,
diagnostiska tester, patientorganisationer ...
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Vad handlar den har broschyren om?

Denna informationsbroschyr ar avsedd att ge allman saklig information om genetiska tester,
vilket innefattar vad de testar och konsekvenserna av resultaten. Har presenteras de olika typer
av tester som finns att tillgd, hur de anvands inom det medicinska omradet samt omfattningen
och betydelsen av den information som man far fran dessa tester.
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